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Resumen

Objetivos. Desde 1996, la nosologia de Ghent ha sido la herramienta diagndstica fundamental para
diagnosticar el sindrome de Marfan. En 2010 se propuso la nosol ogia revisada de Ghent, que da mas peso al
diametro de la aorta ascendente y ala ectopialentis. El objetivo de este estudio fue comparar la aplicacion de
la nosologia de Ghent y de la nosol ogia revisada de Ghent en el diagnéstico del sindrome de Marfan.

M étodos: Se analizaron retrospectivamente 251 pacientes con sospecha de sindrome de Marfan que
acudieron a nuestro centro entre 2001 y 2014. Se identificaron los que se habian sometido atest genético para
el gen delafibrilina-1. Los pacientes se clasificaron segiin cumplieran o no cumplieran los criterios de la
nosologia de Ghent y de la nosologia revisada de Ghent. También se registraron aquellos pacientes que
obtuvieron otros diagnosticos. El grado de concordancia se analizé mediante €l estadistico kappa.

Resultados: Seidentificaron 77 pacientes (30 varones, edad media 36,8 + 12,7 afios) que se habian sometido
aestudio genético parael gen delafibrilina-1. En 67 pacientes (87%) se identificé una mutacién del gen de
lafibrilina-1. Las caracteristicas clinicas mas relevantes se reflgjan en latabla. Ambas nosologias
identificaron un sindrome de Marfan en 61 pacientes (92,4%). La nosologia de Ghent fue negativay la

nosol ogia revisada positivaen 1 paciente, que solo presentaba una dilatacion de la aorta ascendente. La
nosologia de Ghent fue positivay larevisada fue negativa en 1 paciente que fue identificado con un fenotipo
MASS. Cuatro pacientes con mutacién de lafibrilina-1 fueron considerados negativos en ambas nosol ogias.
Dos fueron identificados como fenotipo MASS 'y uno como sindrome de ectopia lentis; €l Ultimo careciade
criterios clinicos para cumplir con los criterios de ninguna nosologia. Entre los pacientes con genética
negativa paralafibrilina-1 (n = 11) se identificaron mutaciones genéticas compatibles con sindrome de
Loeys-Dietz (2 pacientes) y sindrome de Ehlers-Danlos (2 pacientes). El grado de concordancia entre la
nosologia de Ghent y la nosologia revisada de Ghent alcanzé el 97% (k = 0,78; p 0,001).

Caracteristicas clinicas mas relevantes

N = 77 (%)

Ectopialentis 30 (39)




Dilatacion bulbo adrtico

56 (72,7)

Diametro bulbo adrtico (media+ DE en mm) 41,4+ 99
Diseccion aorta ascendente 9(11,7)
Antecedentes familiares 56 (72,7)
Ectasia de la duramadre 22 (28,6)

Conclusiones: La nosologia revisada de Ghent es una buena herramienta para el diagnéstico del sindrome de
Marfan. El estudio genético y una historia clinica detallada resultan imprescindibles para poder realizar un

diagndstico preciso.



