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VASCERN, la Red Europea de Referencia en Enfermedades Vasculares Multisistémicas
Raras, tiene como objetivo concnetrar la mejor experiencia en Europa para la prestacion de
una asistencia sanitaria accesible transfronteriza a pacientes con enfermedades vasculares
raras (aproximadamente 1,3 millones de personas afectadas). Entre ellas, se incluyen: la
enfermedad arterial (que afecta desde la aorta hasta las arterias pequefias), las anomalias

arteriovenosas, las malformaciones venosas y las enfermedades linfaticas.

Actualmente, VASCERN esta integrada por 31 Proveedores de Atencion Médica,
multidisciplinarios y altamente especializados, de 11 Estados miembros de la UE y de varias
Organizaciones Europeas de Pacientes. La coordinacion de VASCERN se lleva a cabo en

Paris (Francia).

A través de nuestros 5 Grupos de Trabajo de Enfermedades Raras (GTER), asi como varios
Grupos de Trabajo (GT) tematicos y el Grupo Europeo de Defensa de los Pacientes (ePAG -
European Patient Advocacy Group), nuestros objetivos son: mejorar la atenciéon de los
pacientes, promover las mejores practicas médicas y guias de practica médica, promover
la investigacion, capacitar a los pacientes, facilitar la formacién de los profesionales
sanitarios y desarrollar el pleno potencial de la cooperacién europea en asistencia sanitaria
especializada mediante el aprovechamiento de las ultimas innovaciones en ciencia médica

y tecnologias sanitarias.

Mas informacidn disponible en: https://vascern.eu

Siganos en Twitter, Facebook, YouTube y LinkedIn


https://vascern.eu/
https://twitter.com/vascern
https://www.facebook.com/vascern.eu/
https://www.youtube.com/channel/UC1sI4_jnqiaLhjNhktiN7ZA
https://www.linkedin.com/company/vascern/
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Abreviaturas

GT-EHAT Grupo de Trabajo de Enfermedades Hereditarias de la Adrtica Toracica

SM: Sindrome de Marfan
FIV: Fertilizacién in vitro

BB: betabloqueantes
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Introduccion

Estas fichas informativas se basan en las actuales fichas informativas francesas que han
sido revisadas y ajustadas por los expertos del GT-EHAT de VASCERN.

El GT-EHAT esta de acuerdo con las recomendaciones, pero desea poner de relieve que se
trata de recomendaciones efectuadas por consenso de expertos. Recomendamos que
estas recomendaciones se utilizaran a modo de guia para implementar politicas acordadas
a nivel local.

Este documento estd dirigido tanto a pacientes como a cuidadores. La implementacion de
estas recomendaciones debe ir asociada a estrategias destinadas a sensibilizar a los
pacientes sobre situaciones médicas en las que se requiere atencion especifica y acerca de
los sintomas relacionados y cémo actuar cuando se producen.
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Embarazo, parto y puerperio

1.1 Antes del embarazo

Q QUE SE RECOMIENDA

Abordar la cuestion del embarazo en pacientes con sindrome de Marfan
(SM), tanto hombres como mujeres, en edad fértil, de manera sistematica
para informarles sobre las opciones de diagnédstico
prenatal/preimplantacional. Informar asimismo a las mujeres acerca de
recomendaciones especificas en atencién y cuidados, incluyendo también
las condiciones 6ptimas de seguimiento y un plan de parto escrito.

Tan pronto como una persona que presuntamente esté afectada por el SMF
se plantee un embarazo, se derivard a un centro especializado, si alin no se
ha remitido, para que se someta a una evaluaciéon completa y reciba
asesoramiento previo al embarazo.

Planificar el embarazo en colaboracion con el centro especializado.

Evaluar el riesgo de diseccién adrtica antes del embarazo midiendo el
diametro aédrtico.

<40 mm: se permite el embarazo.
40-45 mm: el embarazo se permitira segun el caso a nivel individual.

>45 mm: contraindicaciéon al embarazo con evidencia limitada. Este
didmetro aédrtico puede justificar una cirugia previa.

No existen datos disponibles sobre el efecto de las intervenciones
hormonales (FIV). Se deberian utilizar los mismos umbrales que en el caso
del embarazo (contraindicado cuando el didmetro de la raiz adrtica sea > 45
mm).



Sindrome de Marfan y enfermedades relacionadas

Embarazo, parto y puerperio

1.2 Durante el embarazo

El riesgo de diseccién adrtica aumenta durante el
embarazo, el parto y en el periodo posparto

QUE SE RECOMIENDA

e Tratamiento con B-bloqueantes durante todo el embarazo y en el periodo
posparto. Comprobar el tipo de B-bloqueante: el atenolol es el menos
favorable; son preferibles el propranolol, el metoprolol y el labetalol.

e Controlar los didmetros aodrticos (incluidos los didmetros abdominales)
mediante ecografia al menos dos veces durante el embarazo: 20-24semanas
(s) y 32-36s. Se puede plantear la realizaciéon de mas examenes si el
diametro adrtico es superior a 40 mm o cuando se observa un aumento del
crecimiento.

e Controlar la presidon arterial periédicamente (objetivo < 130/80 mm Hg).

e Elcrecimiento fetal debe supervisarse cuidadosamente para evaluar el
efecto de los pB-bloqueantes.

QUE NO SE RECOMIENDA

e Prohibir el embarazo en todas las mujeres con sindrome de Marfan.

e Suspender el tratamiento con betabloqueantes durante el embarazo o en
el parto.
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Embarazo, parto y puerperio

1.3 Parto

Q QUE SE RECOMIENDA

Evaluar el riesgo de diseccién adrtica antes del parto segun el diametro
aodrtico. <40 mm: parto vaginal. Reducir la duracidon del estadio 2 del parto
con ventosas obstétricas, etc.

40-45 mm: individualizar (péngase en contacto con el centro de expertos).

>45 mm: Cesdrea y programar el parto limitando la duraciéon del tercer
trimestre, el periodo de maximo riesgo.

Individualizar el parto, teniendo en cuenta diferentes factores: distancia del
hogar al hospital, diametro adrtico, etc. El esfuerzo durante el parto deberia
limitarse al minimo.

La anestesia epidural debe realizarse con precaucidn, teniendo en cuenta la
fuga dural y, en algunos casos, la necesidad del ajuste de la dosis.

Q QUE NO SE RECOMIENDA

Administrar una epidural sin verificar primero el estado de la columna
vertebral (escoliosis, espondilolistesis, ectasia dural).

Suspender el tratamiento con bloqueantes.

Administrar betamiméticos.
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Embarazo, parto y puerperio

1.4 Puerperio

Q QUE SE RECOMIENDA

e Ecografia cardiaca de la madre dentro de las 48 horas posteriores al partoy
al cabo de 6 semanas.

o Dependiendo de la frecuencia cardiaca del bebé al nacer, el pediatra puede
decidir realizar un control adicional al bebé.

Lactancia materna

e Lalactancia materna no esta contraindicada.
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Actividad fisica

Los deportes pueden ser de gran valor para los pacientes con
SM, pero teniendo en precaucion con la presion arterial y el
estado fisico del paciente. Muchas molestias y sintomas como el
dolor y las migrafas pueden beneficiarse del ejercicio. Los
deportes también pueden resultar peligrosos si estan
acompanados de un aumento significativo de la presién arterial o
si existe un riesgo de impacto (en particular para el ojo).

Q QUE SE RECOMIENDA

. Deportes aerébicos como nadar, caminar, correr y montar en bicicleta.

El cardidlogo debe ajustar el nivel de actividad fisica segun la evaluaciéon de las
dimensiones aodrticas y la funcién valvular, tanto en nifios como en adultos.

@ QUE DEBERIA ABSTENERSE DE HACER

e Ejercicios isométricos abruptos, como levantar pesas, fatbol, baloncesto,
balonmano y tenis.

e Exponerse al riesgo de colisiones corporales que podrian aumentar las
probabilidades de padecer ectopia lentis.

10
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Anestesia

La anestesia general no plantea ningun problema en particular,
aparte de una interaccion con el tratamiento con p-bloqueantes
o anticoagulantes (www.orphananesthesia.eu).

Q QUE DEBERIA ABSTENERSE DE HACER

e Exponer al paciente a fluctuaciones de la presion arterial.

11
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Agentes antiplaquetarios y
anticoagulantes

Q QUE SE RECOMIENDA

e« Lasindicaciones y contraindicaciones para los tratamientos antiplaquetarios
y anticoagulantes son idénticas en pacientes de Marfan y pacientes sin
sindrome de Marfan.

Q QUE NO SE RECOMIENDA

e Modificar la prescripcion de agentes antiplaquetarios o anticoagulantes
como resultado de un diagndstico con sindrome de Marfan.

12
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Accidente cerebrovascular

La incidencia de accidentes cerebrovasculares no aumenta en
pacientes con sindrome de Marfan.

Q QUE SE RECOMIENDA

e Descartar la diseccion adrtica con extension a los troncos supraadrticos.

e Laatenciény el tratamiento son idénticos para los pacientes con y sin
sindrome de Marfan.

@ QUE NO SE RECOMIENDA

e Suspender el tratamiento con [bloqueantes.

e Retrasar la atencién y el tratamiento como resultado de un diagnéstico
de sindrome de Marfan.

13
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Cirugia ortopédica

@ QUE NO SE RECOMIENDA

e Suspender el tratamiento con BB-bloqueantes y/o exponer al paciente a
fluctuaciones de la presion arterial.

14
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Colonoscopia,
gastroscopiay
laparoscopia

No se plantean problemas concretos, excepto en casos con
diseccion de la aorta descendente.

Q QUE SE RECOMIENDA

e Un alto grado de precauciéon en casos con diseccién de la aorta descendente
debido al alto riesgo de variaciones de la presion arterial.

@ QUE NO SE RECOMIENDA

e Exponer al paciente a fluctuaciones de la presion arterial.

15
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Desprendimiento de retina

No se plantean problemas concretos con la atencién y el
tratamiento, aunque los pacientes presentan una mayor
incidencia de desprendimiento de retina.

16
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Diseccion aortica

o

QUE SE RECOMIENDA

e Plantearse la diseccién adrtica ante la presencia de dolor toracico/dolor de
espalda/dolor abdominal en un paciente con sindrome de Marfan o
sindrome relacionado.

e Tratar la diseccién como una urgencia, siguiendo los mismos protocolos que
con un paciente que no padece el sindrome de Marfan.

QUE NO SE RECOMIENDA

e El tratamiento endovascular (stent) como primera opcién en presencia de
una diseccion de la aorta descendente.

17
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Diseccion arterial periférica
extraadrtica

Q QUE SE RECOMIENDA

e Descartar la presencia de diseccion aértica.
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Embolia pulmonar

La trombolisis no esta contraindicada.

19
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Fibroscopia

No existen recomendaciones especificas.

20
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Glaucoma

El glaucoma esta potencialmente relacionado con la
luxacion del cristalino. Comprobar la posicion del
cristalino.

21
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Hemoperitoneo
espontaneo

Q QUE SE RECOMIENDA

e Descartar la diseccion aédrtica.

22
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Infiltraciones

No se plantean problemas concretos salvo en casos de
tratamiento anticoagulante.

23
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Medicamentos
contraindicados

No existen contraindicaciones especificas para la
bromocriptina, o cualquier otro farmaco, en pacientes con

sindrome de Marfan

Q QUE SE RECOMIENDA

Debe descartarse prolongacion del intervalo QT deberia verificarse en el
electrocardiograma antes de administrar farmacos que prolongan el

intervalo QT.

24
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Odontologia

No se plantean problemas concretos con la atencion y el
tratamiento, aunque los pacientes tengan una mandibula muy
estrecha.

Q QUE SE RECOMIENDA

e Revisiones periddicas.
e Revisiones dentales precoces debido a desalineaciones dentales.

e Medidas preventivas de endocarditis como en la poblacién general (solo en
el caso de antecedentes de cirugia valvular o si existen antecedentes de
endocarditis).

25
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Neumotorax

No se plantean problemas concretos salvo en casos de
tratamiento anticoagulante.

Q QUE SE RECOMIENDA

Las indicaciones y los tratamientos son idénticos para los pacientes con y sin
sindrome de Marfan.

Realizar una exploracion de imagen si existe la menor sospecha de diseccién

aortica.

@ QUE NO SE RECOMIENDA

e uspender el tratamiento con Bp-bloqueantes.

e Retrasar la atencién como consecuencia del diagndstico del sindrome de
Marfan

26
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Sindrome coronario agudo

Q QUE SE RECOMIENDA

e La diseccion coronaria se puede producir en los sindromes relacionados con
el sindrome de Marfan, por lo que este diagndstico deberia considerarse en
unha persona joven que presenta diseccién coronaria.

e Descartar la presencia de diseccion aértica.

27
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Urgencias
abdominales/gastrointestinales/gine
colégicas

No se plantean problemas concretos salvo en casos de
tratamiento anticoagulante.

Q QUE SE RECOMIENDA

e Descartar la diseccidn adrtica si existe la menor duda o en caso de dolor
inexplicable.

e Lasindicaciones y los tratamientos son idénticos en pacientes con y sin
Marfan.

Q QUE NO SE RECOMIENDA

e Administrar un anestésico espinal sin antes comprobar el estado de la
columna vertebral (escoliosis, espondilolistesis, ectasia dural).

e Suspender el tratamiento con [bloqueantes.

e Retrasar el tratamiento como consecuencia del diagndéstico del sindrome
de Marfan

28
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Consejo
Editorial/Colabo
radores
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Basado en el documento original en francés redactado por: FAVA-MULT]
Fava-Multi (la red francesa de Enfermedades Vasculares
Raras)

Consejo Editorial:

Prof Guillaume Jondeau, Reference Centre for Marfan ar/an
Syndrome and related disorders, Service de cardiologie, AP-
HP, H6pital Bichat-Claude Bernard, Paris)

et apparentés

Junta supervisora de la Red francesa de Marfan:

Dr Laurence BAL-THEOLEYRE (Expert Centre for Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome,
Marseille), Dr Claire BOULETI (Reference Centre for Marfan Syndrome and related disorders, AP-HP,
Hépital Bichat- Claude Bernard, Paris), Dr Yves Dulac (Marfan Syndrome Expert Centre, Toulouse), Dr
Thomas EDOUARD (Marfan Syndrome Expert Centre, Toulouse), Prof Laurence FAIVRE (Marfan
Syndrome Expert Centre, Dijon), Dr Nolwenn JEAN (Marfan Syndrome Expert Centre, Dijon), Dr
Fabien LABOMBARDA (Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome Expert Centre, Caen), Dr Marc
LAMBERT (Expert Centre for Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome, Lille), Dr Claire LE HELLO
(Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome Expert Centre, Caen), Dr Olivier MILLERON (Reference
Centre for Marfan Syndrome and related disorders, AP-HP, Hopital Bichat-Claude Bernard, Paris),
Paulette MORIN (MARFANS Association), Prof Sylvie ODENT (Marfan Syndrome Expert Centre,
Rennes), Dr Julie PLAISANCIE (Marfan Syndrome Expert Centre, Toulouse).

Con la colaboraciéon de otros miembros de la Red Francesa de Marfan:

Dr Pascal DELSART (Marfan Syndrome Expert Centre - CHRU Lille), Dr Sophie DUPUIS-GIROD
(Marfan Syndrome and HHT Expert Centre - CHU Lyon), Dr Sébastien GAERTNER (Marfan
Syndrome Expert Centre - CHRU Strasbourg), Dr Marie-Line JACQUEMONT (Marfan Syndrome
Expert Centre - CHU la Réunion site GHSR), Dr Damien LANEELLE (Marfan Syndrome Expert
Centre - CHU Caen), Dr Laurianne LE GLOAN (Marfan Syndrome Expert Centre - CHU Nantes), Dr
Sophie NAUDION (Marfan Syndrome Expert Centre - CHU Bordeaux), Prof Stéphane ZUILY
(Marfan Syndrome Expert Centre - CHRU Nancy).
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