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El síndrome de Marfan es un t rastorno sistémico del tej ido 
conect ivo con una alta variabilidad en su presentación clíni-
ca. Las manifestaciones más importantes afectan al sistema 
ocular, como miopía rápidamente progresiva en la infancia, 
subluxación o luxación de cristal inos (ectopia lent is) y un 
riesgo aumentado de desprendiento de ret ina, glaucoma y 
catarata precoz 1.  En el sistema esquelét ico suele asociar un 
excesivo crecimiento de los huesos largos, hiperextensibili-
dad de los mismos,  pectus excavatum, pectus carinatum, 
escoliosis y cara alargada con paladar oj ival y posible mi-
crognat ia o ret rognat ia 2.  En el sistema cardiovascular puede 
producir la dilatación de la aorta, disección de aorta ascen-
dente, prolapso de la válvula mit ral y prolapso de la válvula 
t ricúspide 3.  La herencia es autosómica dominante y aunque 
en el 75 % de los casos uno de los progenit ores está afec-
to, en un 25 % de los casos la mutación se produce de novo.  
El  gen FBN1 (f ibr i l ina 1),  local izado en el  cromosoma 
15q21.1, es el único gen relacionado con esta patología, sin 
embargo se han detectado formas Marfan-l ike asociadas a 
los genes TGFBR1 y TGFBR2. En algunos estudios han deter-
minado que también podría estar implicado el gen de la fi -
bril ina 2 (FBN2) 4.  La proteína fi bril ina 1 es una proteína de 
la mat riz ext racelular que cont ribuye en la est ructura mi-
crofi brilar presente en los tej idos elást icos y no elást icos.

Presentamos el caso de una muj er de 39 años que most ra-
ba un cuadro de abdominalgia inespecíf ica de 14 días de 
evolución j unto con hiperlat ido abdominal.  Ent re sus ante-
cedentes personales destacaba la presencia de poliquistosis 
renal ,  miomas ut erinos,  esguinces de repet ición y ulcus 
pépt ico a los 7 años de edad.  Sin embargo,  el aspecto de 
mayor relevancia es la luxación congénita de cristalino bila-
teral que padece la paciente,  al igual que su hermana ge-
mela.  El único antecedente quirúrgico fue por blefarit is. 
Durante el estudio diagnóst ico en el Servicio de Urgencias se 
detectó mediante tomograf ía computarizada la presencia 
de un aneurisma de aorta abdominal cuyo diámetro máximo 
fue de 8,6 cm y 15,3 cm de longitud. Presentaba elongación 
y una angulación del cuello aneurismát ico superior a 90 gra-
dos pero sin afectación del sector iliaco ni signos de compli-
cación (fi g. 1). No se detectó afectación de aorta torácica. 
Se obj et ivaron t ambién quistes renales.  Dados dichos ha-
llazgos, se iniciaron tanto estudio inmunológico como gené-
t ico, siendo ambos compat ibles con síndrome de Marfan. En 
el estudio molecular del gen FBN1 se puso de manifi esto la 
presencia de la mut ación c.7699+5g>A en het erocigosis. 
Este hallazgo apoya el diagnóst ico de síndrome de Marfan.

Se planeó la reparación quirúrgica convencional de forma 
reglada baj o anestesia general. Se realizó el abordaj e t rans-
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peritoneal mediante laparotomía media. El diámet ro máxi-
mo del  aneur isma fue de 9 cm aproximadament e,  con 
elongación signifi cat iva del cuel lo aneurismát ico (fi g.  2). 
A cont inuación se procedió a la apertura aneurismát ica e 
inj erto terminoterminal con prótesis de dacron del n.º 16. 

Figura 1 Reconst rucción del aneurisma de aorta abdominal 
mediante t omograf ía computarizada,  en la que se aprecia la 
elongación y la excesiva angulación del cuello aneurismát ico.

Figura 2 Imagen int raoperat or ia del  aneurisma de aort a 
 abdominal.

La paciente fue revisada a los 3, 6 y 12 meses, sin hallazgos 
clínicos signifi cat ivos. La tomografía computarizada al año 
obj et ivaba permeabilidad del inj erto sin signos de estenosis 
ni pseudoaneurisma anastomót ico. Se inició el estudio gené-
t ico de familiares directos.

El aneurisma de aorta en el síndrome de Marfan puede ser 
extenso y múlt iple por la necrosis quíst ica de la media de la 
pared aórt ica 5.  Caract eríst icament e suelen t ener escaso 
t rombo mural a diferencia de los aterosclerót icos.  Suelen 
asociar disección aórt ica y afectar a la aorta ascendente, la 
cual soporta mayores cambios de presión. Por ello, los aneu-
rismas verdaderos de aorta abdominal resultan raros en es-
t os pacient es,  t eniendo lugar en pacient es más j óvenes 
(40 años de media en algunas series) 3.  Un importante por-
centaj e t iende a la rotura (6,5-33 % según las series) 6,  inclu-
so con diámet ros por debaj o del límite quirúrgico (50 mm). 
Los casos de aneurisma roto asociados a síndrome de Marfan 
alcanzan una mortalidad quirúrgica del 50 %, que aumenta 
con la insufi ciencia cardiaca que pueden desarrollar estos 
pacientes en el postoperatorio. La rotura de los aneurismas 
de diámet ro pequeño o la disección en est e síndrome se 
pueden deber a la fragilidad de la pared aórt ica, ya que es 
caract eríst ica la necrosis quíst ica de la capa media,  que 
puede l legar a afectar al 100 % de los casos en algunas se-
ries. Varios aspectos característ icos en las pruebas de ima-
gen, como la escasa calcifi cación y la ausencia de t rombo 
mural, pueden orientar el diagnóst ico et iológico de un aneu-
risma de aorta abdominal, sobre todo si afecta a pacientes 
j óvenes 7.  No deberíamos olvidar un estudio programado de 
la comorbilidad cardiológica, ausente en nuest ra paciente, 
y de sus posibles complicaciones asociadas.  En cuant o al 
t ratamiento, dada la tendencia a la rotura incluso con diá-
met ros inferiores a 5 cm y la esperanza de vida de est os 
pacientes, no parece indicado el t ratamiento conservador a 
pesar de no alcanzar rango quirúrgico. Actualmente no se ha 
establecido un consenso para el t ratamiento mediante repa-
ración endovascular en estos pacientes, por lo que se sigue 
considerando la reparación convencional con resección e in-
j erto protésico como el t ratamiento de elección 8.  En con-
clusión, el aneurisma de aorta abdominal en el síndrome de 
Marfan suele aparecer en rangos de edad más precoces, 
presentando escaso t rombo mural y una especial tendencia 
a la disección y a la rotura incluso con diámet ros inferio-
res a 5 cm. En la actualidad, el t ratamiento de elección es 
la reparación quirúrgica convencional.
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