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Introduccion

La enfermedad de Marfan es una
afeccion de tipo hereditario, carac-
terizada fundamentalmente por la
afectacion del tejido conjuntivo y que
se transmite segun el modo domi-
nante. La enfermedad tiene predi-
lecciéon por el tejido conectivo y afec-
ta principalmente a sistemas esque-
1ético, cardiovascular y ocular.

Los estudios cromosémicos que se
han realizado en el sindrome de
Marfan no han aportado ninguna
anormalidad caracteristica, aunque
Tjio y cols.! encontraron satélites
excepcionalmente grandes que afec-
taban a un miembro del par 18-21
en dos o tres pacientes de un total
de treinta que estudiaron.

Si bien, las manifestaciones clini-
cas fundamentales de los enfermos
estan en el sistema ocular, cardio-
vasular y sistema mmisculo-esquelé-
tico, existen otras localizaciones bas-
tantes ma4s raras, particularmente las
respiratorias**. Estas manifestaciones
se traducen a nivel de los pulmones
como malformaciones congénitas en
cuanto a la division anatémica de los
segmentos, marcada sensibilidad a
las infecciones vy, sobre todo,
enfisema, de tipo difuso o bulloso lo-
calizado que serian responsables de
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Figura 1.

los neumotdrax espontaneos por lo
general, recidivantes.

Sobre este tltimo aspecto, todavia
mal conocido, del neumotdrax en la
enfermedad de Marfan haremos hin-
capié en el presente trabajo a prop¢-
sito del caso clinico que hemos te-
nido ocasién de observar.

Caso clinico:

El paciente A.SB. de 27 anos de edad,
ingresd en nuestro Servicio por presentar dolor
brusco en hemitérax derecho que se acompa-
faba de intensa disnea.

La exploracion clinica y radiologica inme-
diata puso de manifiesto la existencia de un
neumotorax derecho que colapsaba totalmente
el pulmoén, rechazaba el mediastino hacia la

117



ARCHIVOS DE BRONCONEUMOLOGIA. VOL. 11. NUM. 3, 1975

I'igurg 2.

izquierda (fig. 1). Ante este cuadro se pudo
drenaje mediante dos tubos de polietileno y la
reexpansion fue rapida y eficaz (fig. 2).

Los demas datos de exploracion a resefiar
del paciente son: la cara es larga, estrecha,
triangular, con orejas aladas. La talla del en-
fermo era de 1,80 m; la distancia entre ambos
extremos de los brazos extendido en cruz es
de 1,82 m. Los miembros son largos y delga-
dos, siendo el hecho dominante su alarga-
miento en relacion al tronco. La distancia
pubis-vértex es de 85 ¢m mientras que desde
pubis al suelo es de 95 cm. El térax alargado
y estrecho con cifosis de la columna dorsal.
El paladar ojival.

Existe laxitud de las articulaciones eviden-
tes en murfieca y codos. El signo de la mufieca
es positivo. El indice metacarpiano calculado
en la radiografia de las manos siguiendo a
Sinclair es de 9,8, cuando lo normal es de
menos de 8 (fig. 3).

Figura 3.

)

118

La exploracion oftalmolégica puso de mani-
fiesto unas zonulas débiles que existian en todo
el ecuador de ambos cristalinos, sin estar éstos
luxados.

Cardiol6gicamente no presentaba alteracio-
nes y no se auscultaba patologia. El ECG era
normal.

Analiticamente los datos de sangre y orina
no presentaban alteraciones. La cantidad de
hidroxiprolina urinaria fue de 80 mg en 24
horas, cifra significativamente aumentada.

Una vez bien recuperado de su neumotd-
rax la espirometria aportd los siguientes va-
lores:

Capacidad vital hallada 3.800 cc.
Capacidad vital tedrica 5.950 cc.
Vems hallado 1.800 cc.
Vems teorico 4.460 cc.
Indice Tiffenau hallado 57 %
Indice Tiffenau teorico 78 %

La gasometria no aportd datos patologicos.

Comentarios

Si bien la enfermedad de Marfan
no es muy rara, repasando la litera-
tura de los ultimos aflos hemos podi-
do comprobar el pequefio niimero de
publicaciones dedicadas a las mani-
festaciones respiratorias de esta en-
fermedad. Vamos a repasar los princi-
pales aspectos de ladistrofia pulmonar,
asi como su frecuencia y gravedad,
descritas en la literatura médica:

Bolande’ y Tucker® describen, hace
diez afios, 6 observaciones con estu-
dio histopatoldgico de seis casos afec-
tos de enfermedad de Marfan y que
habian fallecido, dos de ellos por una
compresion del bronquio principal
izquierdo por una auricula izquierda
gigante con atelectasia del pulmoén
izquierdo y enfisema compensado del
derecho. Uno de ellos tenia bullas
apicales bilaterales. Otros dos casos
que murieron tenian enfisema pulmo-
nar bilateral y, por fin, los otros dos
casos eran adultos con bullas apicales
bilaterales mas enfisema pulmonar
difuso. Estas observaciones les sugie-
ren que la distrofia del tejido con-
juntivo afecta a los pulmones favore-
ciendo en algunos casos el desarrollo
de enfisema; sin embargo, los propios
autores no han encontrado la explica-
cion histoldgica a este enfisema.

Neimann y cols. publican el caso
anatomoclinico de un recién nacido
afecto de enfermedad de Marfan con
afectaciones poliviscerales y que mu-
rio a las diez semanas de un enfisema
pulmonar difuso. Las alteraciones his-
toldgicas no eran especificas y su estu-
dio no permitio precisar cudl seria el
defecto responsable de dicho enfise-
ma pulmonar.

Otros autores como Dwyer y Tron-
cale’ aportan 2 casos de neumotdrax
espontaneo en el curso de la enferme-
dad de Marfan y recogen 31 casos con
localizacion pulmonar publicados en
la literatura mundial, lo que repre-
sentaria una incidencia del 10 %. De
estos 31 casos, 11 tenian neumotodrax,
8 malformaciones v 19 tenian enfise-
ma y enfermedad quistica.

Las conclusiones que se pueden
sacar de la lectura de estas observa-
ciones publicadas creemos que son las
siguientes:

1. La enfermedad de Marfan, per-
fectamente estudiada en sus tres gran-
des tipos de alteraciones clasicas
(morfolodgicas, oculares y cardiovas-
culares), no afectaria siempre al apa-
rato respiratorio. La distrofia congé-
nita del tejido conjuntivo juega un
papel evidente en la aparicion de en-
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fisema pulmonar, segin un mecanis-
mo que ¢l estudio histopatoldgico de
las piezas necropsicas no permite to-
davia explicar. En edades tempranas
el enfisema pulmonar difuso presenta
la misma gravedad que las lesiones
cardiovasculares.

Los enfermos adultos jovenes o de
edades mas avanzadas pueden tener
también un enfisema bulloso locali-
zado, mas o menos grande, que se
acompana de pequenos trastornos
funcionales y que son ignorados has-
ta el momento en que hace su apari-
cidn un neumotoérax.

2. Siguiendo a Ezra® el neumétorax
que se presenta en la enfermedad
de Marfan nos permite establecer
'perspectivas interesantes sobre el pa-
pel de la alteracion del tejido con-

BIBLIOGRAFIA

1. TJIO, T, PUCK, T.T. y ROBINSON,
A.: The human chromosomalsatellites in nor-
mal persons and in two patients with
Marfan's syndrome. Proc. Natl. Acad. Sci. USA,
46: 532, 1960.

2. LAMY, M.,JAMMET, M.L. y DEJOULX,
B.: La maladie de Marfan. Pediatrie, XIX: 61,
1964.

[71]

A. LADARIA FERRER Y COLS. — NEUMOTORAX ESPONTANEO EN EL SINDROME DE
MARFAN. A PROPOSITO DE UNA OBSERVACION

juntivo en la patogenia de los neumo-
torax llamados idiopaticos.
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hechas sobre neumotérax esponta-
neos en el grupo de los idiopaticos,
se trata de adultos jovenes o adoles-
centes de contitucion longilinea, con
térax estrecho y alargado, a veces con
escoliosis e hipotenia. Quizas algunos
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siempre alteraciones muisculo-esque-
léticas y oculares.
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