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Resumen .se presenta los casos de síndrome de marfan y noonan, cardiopatías congénitas 

 

heredofamiliares.autosomica dominante .sin predominancia de sexo ,con una incidencia de 1/5000 

nacimientos y 1/2000 naciem.cromosomopatias 15 y 12 caracterizadas por defecto de las proteínas 

fbnl 1 ,fbn 1 y 2 del tejido conectivos, que presentan alteraciones esqueléticas, globos 

oculares,cardiopatías,lesiones vasculares,presentaron estigmas de emergencias cardiológica. 

disección aortica en el Marfan y insuficiencia cardiaca clase 2 nyha en el S.Noonan ,se realizaron 

todos exámenes complementarios bhc.rx de tórax ekg ecocardiograma etc tomografías y 

angiotomografia .recibieron terapia convencionales .y previo criterios de bioética medica de Helsinki 

consentimiento de los pacientes estudio  hemodinámico y cirugía  cardiovasculares 

.reparación de arteria aorta y auriculoseptoplastia sin complicaciones .procedimiento realizados en 

un hospital de mayor complejidad,. es de mencionar que los 2 pacientes ,son adultos de 44 y 38 años 

,por lo que se debería habilitar unidades de cardiogeneticas como políticas de salud publica en 

nuestro país, como existen en otros hospitales EE.UU y Europa. 

Palabras claves .cardiopatías congénitas y cirugías 

Abstract. Cases of Marfan and Noonan syndrome, congenital heart disease are presented. 

 

heredofamiliares.autosomal dominant. without predominance of sex, with an incidence of 1/5000 

births and 1/2000 naciem. Chromosomopathies 15 and 12 characterized by defect of the proteins fbnl 

1, fbn 1 and 2 of the connective tissue, which present skeletal alterations, eyeballs, heart disease, 

vascular injuries, presented stigmas of cardiological emergencies. aortic dissection in the 
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Marfan and nyha class 2 heart failure in the S. Noonan, all complementary tests were performed bhc. 

thorax x-ray ekg echocardiogram etc. tomography and angiotomography. They received conventional 

therapy. Subject to Helsinki medical bioethics criteria, consent of the patients hemodynamic study 

and cardiovascular surgery. Aortic artery repair and atrioseptoplasty without complications. 

Procedure performed in a more complex hospital. It is worth mentioning that the 2 patients are adults 

of 44 and 38 years of age, so cardiogenetic units should be enabled as public health policies in our 

country, as they exist in other US and European hospitals. 

 

Keywords .congenital heart disease and surgerie 

 

 

Introducción. 

 

el síndrome de Marfan fue diagnosticado en el 

siglo 1896 por el dr.Bernad Antonie Marfan en 

una niña con malformaciones esqueléticas 

,dolicoestenomelia,aracnodactilia, 

presentada a la sociedad médica de París 

Francia ,las manifestaciones cardiovascular 

se describieron en 1943 por Baier,Etter y 

Glover ,actualmente con los  adelantos 

científicos e ingeniería biogenética medica 

desde 1986 al 2010 se conoce como una 

enfermedad autonómicas  dominante, 

cromosomopatía 15 alteración de síntesis 

.reorganización las proteínas fibrinilina 1 fbN1 

con mas de 1700 mutaciones receptor de 

proteínas de trasformación beta 1 y beta 2 

microfibrilas de las matriz extracelulares del 

tejido conectivos de los diferentes sistema y 

órganos ,esqueleto, ojos ,corazón ,y vasos 

sanguíneos,con afectación y daño progresivos 

:en lo que respecta al síndrome de Noonan 

,cromosomopatía 12,defecto proteína pf11 

tirosina ,gh con estigmas divergentes del 

Marfan en lo que respecta de biotipo 

morfológico ,la primeras descripción 

1786/1788 F.Goyes y Luciano, pintó para la 

Real Fabrica de Tapices el cuadro que titulo 

los pobres en la Fuente en el museo del Prado 

luego Koblinsky 1883, posteriormente este 

síndrome lo realizo presento las cardiólogas 

investigadoras dra.Jaqueline Anne Nooman,y 

 

 

Dra Dorithy Ehmke 1961 presentando 9 casos 

de niñas ,a la sociedad de cardiología de Iowa 

EE.UU.con estigmas parecidos al síndrome de 

Turner pero en sexo masculino talla 

corta,hipertelorismo,orejas de implantación 

baja,pectus 

excavatum,valvulopatia pulmonar y shunt en 

este caso comunicación interauricular ,es de 

mencionar que cursan la 4 cuarta década de 

la vida. 

 

Los 2 pacientes presentaron complicaciones 

cardiovasculares: en el síndrome de Marfan 

con diseccion aortica tipo 1 a De Bakey, 

emergencia cardiológica. Con reparación de 

arteria aorta aortoplastia previo de los 

criterios de Bioética Medica De Helsinki, 

consentimiento informado de los pacientes 

fueron programados en un hospital de mayor 

complejidad .el otro paciente con valvulopatia 

pulmonar con shunt interauricular con 

reparacion de atrioseptoplastia,los 2 fueron 

procedimientos exitosos .sin complicaciones 

.actualmente asisten a consulta cardiológica 

con protocolo cadiologico respectivo y 

seguimiento :bloqueadores de los receptores 

beta  1 y  2.carvedilol tab 6.25  mg  vo  bid 

.doxazocina tab 4 mg media tab v 

odia.simvastatina tab 40 mg v odia .complejo 

de vitaminas b y c ,anti stres oxidativo 

 

 

Caso 1 síndrome de Marfan smf. 

 

Paciente de 45 años app:fumador 

crónico,dislipemico .alergias negativos aq no. 

 

 

Apf madre con hipertensión arterial. 
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Consulto  por  dolor  torácico  ,trasnflictivo 

,continuo incresendo ,irradiado a tórax 

posterior, curso crónico ,asistió a consulta de 

emergencia ,donde diagnostica con litiasis 

renal, tratado con analgésicos y remitido a 

domicilio ,control posterior por consulta 

externa .asiste a consulta de cardiología ,con 

disnea clase 3 nyha al examen físico lo 

evidente    facies  marfenoife  ,leptosomico 

,micrognatia ,hipus pupilar de Roy 

Landolfi,paladar ojival, tórax .pectus 

carinatum,doliconoestenomelia,area cardiaca 

.soplo pandiastolico grado 5 valsalva irradado 

a región cervical signo Musset,y ápex.cp 

claros ventilados, 

Abdomen .no megalias ,rh normales área 

inguinocrural doble soplo de Duroziez 

.extremidades,pulsos conservados ,no edema 

,no hipocratismo digital . 

 

Exámenes de laboratorio .BHC normales .ekg 

.74 lpm sokolow .rx de torax.arco aórtico 

prominente signo del calcio ,hvcp. 

Ecocardiograma trasesofagico con flap 

intimomedial en aorta ascendente y 

descendente con insuficiencia aortica severa 

,diseccion tipo i a de Bakey ,angiotomografia 

sin compromiso de arterias renales ,previo a 

criterios  de  Bioética  Medica  de  Helsinki 

.consentimiento   informado   del   paciente 

.trasferido a un hospital de mayor 

complejidad,para estudio hemodinamico y 

posibilidad de cirugía de reparación aortica 

.procedimiento exitosos sin complicaciones 

 

 
 

Con autorización del paciente. Bioética medica de Helsinki. CASO 1 SINDROME MARFAN SMF 
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ANGIOTOMOGRAFIA CON EVIDENCIA DE DISECCION AORTICA 5.17 CMT DE BAKEY TIPO 1 A 

STANDFORD A. 

 

Radiografia estándar de torax postquirúrgica,reparación de arteria aorta en un hospital 

de mayor complejidad.en seguimiento por consulta externa de Cardiologia ,óbito del 

paciente al 2 mes . 
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ECOSCANNER 4 D ,SENSIBILIDAD Y ESPECIFICIDAD 100% DISECCION AORTICA. 



 



 



 



 



 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Tomado y actualizado de American Journal of Medical Genetics, 62:417-426, 1996 and 

genes 2021 CREAMER AND BRAMEL. 
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Caso 2 Síndrome Nooman. 

 

 

Paciente de 40 años app.alcoholismo.fascies 

de síndrome de Noonan.alergias no aq no 

 

Apf madre hta padre diabético fallecidos 

 

Paciente con estigmas de mareos .sincopes en 

una sola ocasión con disnea clase 2 NYHA 

,curso evolutivo de 1 mes reagudización. Al 

examen físico .presenta biotipo, 

característico de síndrome de Noonan.talla 

corta      ,1.45      cmt      dismorfia      facial 

,hipertelorismo epicantus .ptosis 

palpebral,pupilas reactivas,región cervical 

pteriigum colli .ing ug no tiromegalia soplo, 

tórax pectus excavatum.area de erb :soplo 

sistodiaslolico grado5 irrradiado a ápex Rivelo 

Carvallo positivo ,área pulmonar soplo 

diastólico de Graham Steel,grado 4 .rc.cp 

claros abdomen hepatomegalias 3 cmt reflujo 

hy rh normales .genitocrural .micropene 

criptorquidia pulsos conservados 

extremidades –pulsos conservados, no edema 

Signos vitales.125/70 mmgh fc =68 lpm fr =17 

imc 25 . 

 

En datos de laboratorio. Normal .ekg con fc 

68 lpm brdhh.rx de tórax cardiomegalia 4 

hvcp .ecocardiograma.comunicacion 

interauricular tipo ostium secundum.figura de 

ecocardiograma trastoracico. 
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ecocardiograma trastoracico .comunicación interauricular tipo ostium secundum 

multifenestrado.con shunt de izq a derecha qp/qs > 1.5 cmt .hcvp,. 
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Conclusiones y recomendaciones 

 

1) Habilitación de unidades de Cardiogenetica centros de investigación de enfermedades 

cardiológicas congénitas con su asesoría y estudio genético respectivos en todos los hospitales 

del país, como políticas de Salud Pública al igual que se realizan en hospitales de EE.UU y 

Europa.ASIA verbigracia Dra Helen B Taussing Children”s CONGENITAL HEART DISEASE JOHNS 

HOPKINS UNIVERSITY. 

 

2) la realización de historias clínicas completas diligenciamiento nivel 4 optimo ,en área de 

emergencias con validación del sistema informático asa 400 a nivel interhospitalario utilizar 
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algoritmo de emergencias cardiológicas. Variables .dolor torácico, hipertensión ,soplo diastólico 

para un diagnostico precoz y mejorar calidad ,expectativas de vida de estos pacientes 

 

 
3) ESTUDIOS GENETICOS .DETERMINACION DE GENES ANOMALOS MEDIANTE WGAS PANEL DE GENES EXOMA CLINICOS EN 

COORDINANCION DE EQUIPO MULTIDISCIPILINARIO. 
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