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Resumen

Introduccion: El Sindrome de Marfan (SMF) (ORPHA: 558, OMIM: 154700) es una enfermedad rara del
tejido conectivo de causa genética, con una prevalencia estimada de 1 por cada 5.000-10.000 nacidos
vivos. Esta enfermedad estd provocada por variantes patogénicas (mutaciones) en heterocigosis en el
gen FBN1 (15g21), que codifica la fibrilina-1. El patrén de herencia es autosémico dominante,
identificando antecedentes familiares positivos en el 75-80% de casos y mutaciones de novo
(espontaneas) en el 20% restante. Los pacientes se caracterizan por presentar afectacion oftalmoldgica
cardiovascular y musculoesquelética dentro de un espectro clinico variable. El objetivo de este estudio
es estimar la prevalencia del SMF en la Region de Murcia (RM) y conocer sus principales caracteristicas
demograficas, clinicas, genéticas y grado de discapacidad y dependencia.

Métodos: Se realiza un estudio descriptivo a partir de los datos del Sistema de Informacion sobre
Enfermedades Raras de la Regién de Murcia (SIERrm). La poblacion de estudio comprende las personas
registradas en el SIERrm con un diagndstico confirmado de SMF (cddigo 759.82 de la Clasificacion
Internacional de Enfermedades 92 Revision Modificacidn Clinica o cédigo CIE10-ES Q87.4 [0-3]), y cuya
fecha de deteccidn de la enfermedad sea igual o anterior al 31 de diciembre del 2018. Se excluyen del
estudio aquellos que a esta fecha hubiesen fallecido y no residieran en la RM. Se revisa la historia clinica
electrénica de los pacientes para la confirmacion del diagndstico y completar la informacién de las
variables de interés.

Resultados: El nimero de personas registradas en el SIERrm con un diagndstico confirmado de SMF es
de 54 (tasa de prevalencia de 3,6 casos por 100.000 habitantes), de los cuales el 59,3% son hombres. La
edad media de los pacientes es de 32,3 afios y en el momento de la deteccién de la enfermedad de 22,8
afios. EI 61.1% de los casos estaban caracterizados genéticamente con variaciones patogénicas en el gen
FBN1. Las manifestaciones clinicas mas comunes fueron las cardiovasculares (66,7% de los casos),
seguidas de las musculo-esqueléticas (61,1%) y oftalmoldgicas (50,0%). Otras menos frecuentes fueron
las manifestaciones pulmonares y del sistema nervioso (7,4% y 1,9% respectivamente). Por ultimo, del
total de casos analizados, el 44,4% tienen reconocimiento oficial de discapacidad y el 11,1% de
dependencia.
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Abreviaturas

CIE9-MC: Clasificacidn Internacional de Enfermedades 92 Revisién Modificacion Clinica

CIE10-ES: Clasificacidn Internacional de Enfermedades 102 Revision, Modificacion Clinica. Edicidn Espafiola. 22 edicidn
CREM: Centro Regional de Estadistica de Murcia

DE: Desviacién Estandar

ER: Enfermedad/es Rara/s

SMF: Sindrome de Marfan

RM: Regién de Murcia

SIERrm: Sistema de Informacion sobre Enfermedades Raras de la Regién de Murcia
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1. Introduccion

El sindrome de Marfan (SMF) (ORPHA: 558, OMIM: #154700)%? es una enfermedad genética rara que
afecta a las fibras elasticas del tejido conectivo, manifestandose en aquellos érganos o sistemas que
presentan mayor concentracién, tales como el sistema cardiovascular, oftalmoldgico,
musculoesquelético, pulmonar, tegumento, piel y duramadre. La prevalencia estimada es de 1 por
cada 5.000-10.000 nacidos vivos, sin diferencias por sexo, raza o grupo étnico®*.

Esta enfermedad esta provocada por variantes patogénicas (mutaciones) en heterocigosis en el gen
FBN1 (15g21), que codifica la fibrilina-1, glicoproteina extracelular fundamental para la formacion de
las microfibrillas que forman las fibras eldsticas del tejido conectivo®. En el 75-80% de los casos
existen antecedentes familiares y en el 20% son mutaciones de novo® 7. Se han descrito mas de 500
mutaciones en este gen, casi todas Unicas para un individuo o familia afectada. Presenta un patrén
de herencia autosdémico dominante con alta penetrancia, pero con expresion variable, de tal forma
que los afectados manifiestan sintomatologia de la enfermedad, aunque con expresividad clinica
variable inter e intrafamiliar8.

Clinicamente, Dicha heterogeneidad fenotipica se manifiesta desde pacientes con sintomatologia
leve o habito marfanoide aislado, hasta formas clinicas mas graves con afectacién de multiples
sistemas y dérganos. Existen tres formas de presentacidn relacionadas estrechamente con la edad:
Marfan neonatal (menos frecuente y mds grave), Marfan infantil y Marfan clasico (que es la forma
mas frecuente y se presenta en nifios, jovenes y adultos)!®!l. Entre las manifestaciones mas
frecuentes se encuentran la dilatacion de la raiz adrtica y ectopia lentis (subluxacion del cristalino).

El diagndéstico de SMF se realiza en base a una serie de criterios clinicos, de historia familiar y
genéticos denominados nosologia de Ghent (1996)3, que fue actualizada en el 2010 (Nosologia de
Ghent Revisada)”®1 por un grupo de expertos internacionales convocados por la National Marfan
Foundation (USA) con el fin de superar algunas limitaciones, para lo que se basaron sobre todo en un
examen clinico multisistémico.

El prondstico de la enfermedad estd determinado por la gravedad de la afectacion
cardiovascular'?>®3, siendo las principales causas de muerte, la rotura o diseccién aortica y la
insuficiencia cardiaca por insuficiencia mitral o adrtica. Gracias al diagndstico precoz, al seguimiento
multidisciplinar, al tratamiento farmacoldgico y quirdrgico, se ha conseguido aumentar
considerablemente la esperanza de vida de las personas afectadas, pasando de una media de edad al
fallecimiento de 45 afios en 1972 a los 70 afios actualmente®'4,

Este informe tiene como objetivo conocer la prevalencia y principales caracteristicas demograficas,
genéticas y clinicas de aquellas personas diagnosticadas de SMF en la RM, asi como la discapacidad y
dependencia reconocida a partir de la informacién del Sistema de Informacion de enfermedades
Raras de la Region de Murcia (SIERrm).
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2. Metodologia

Fecha de estudio / fecha de prevalencia: 31/12/2018

Poblacion de estudio: Personas registradas en el SIERrm con un diagnodstico confirmado de SMF
(cédigo 759.82 de la Clasificacion Internacional de Enfermedades 92 Revisién Modificacion Clinica —
CIEOMC- o 102 revisién en Espafiol- CIE10-ES- cédigo Q87.4[0-3], ORPHA: 558, OMIM: #154700,
SNOMED 19346006), y cuya fecha de deteccidn de la enfermedad sea igual o anterior al 31 de
diciembre del 2018.

Criterios de exclusion: Personas fallecidas o no residentes en la RM en la fecha de estudio.

Funcionamiento del SIERrm: Entre sus objetivos figura la estimacion del volumen de personas con
alguna de estas enfermedades, su distribucidén espacio-temporal, asi como conocer el impacto que
tienen en su calidad de vida.

Para la deteccidon de casos sospechosos, el SIERrm cuenta con cerca de 50 fuentes de informacion y
un listado de cédigos de la CIES-MC (hasta el afio 2016) y su equivalencia de cddigos CIE10-ES (a
partir del 1 de enero de 2016) para la deteccién inicial de casos sospechosos. Las fuentes que
aportan informacion especificamente para este analisis se recogen en el apartado de resultados.

Tras la incorporacién de los casos sospechosos, éstos se someten a un proceso de validacién y
recodificacion a partir de la revisidn de la historia clinica electrénica del paciente, en el que la ER
puede ser descartada o confirmada. Para este informe, la revisidn de la historia clinica permitié tanto
la confirmacién del diagndstico como completar las variables de andlisis.

Variables de andlisis: Sexo, edad (a la deteccidon de la enfermedad y a 31 de diciembre de 2018),
pais de nacimiento, antecedentes familiares con diagndstico de SMF, genética (gen en el que se
detecta la mutacion), manifestaciones clinicas hasta la fecha de prevalencia segin los criterios
diagndsticos de la nosologia Ghente revisada3, fuentes de informacién y porcentaje y grado de
discapacidad y dependencia reconocida a la fecha de estudio.

Discapacidad y dependencia: Consideramos discapacidad reconocida cuando la valoracién
efectuada alcanza un resultado igual o superior al 33%'>¢, diferenciando entre grado 3 (del 33% al
64%), grado 4 (entre el 65% y el 74%) y grado 5 (= al 75%). Para la dependencia, se considera
reconocida dicha situacién cuando el resultado de la valoracion es de grado 1 (dependencia
moderada), grado 2 (dependencia severa), o grado 3 (gran dependencia)®’.

Andlisis estadistico: Las diferencias de promedios de variables numéricas continuas se evaltian con
la prueba t-Student, considerandose significativa una p<0.05. Para el calculo de las tasas de
prevalencia por 100.000 se ha utilizado la poblacién a 1 de enero de 2019 del Padrén Municipal de
Habitantes, publicado por el Centro Regional de Estadistica de Murcia (CREM)*®. Para los analisis se
emplea el paquete estadistico SPSS version 25.0 (IBM Corporation, Armonk, Nueva York, EE.UU.).
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3. Resultados

3.1. Prevalencia. Andlisis por sexo y edad.

A 31 de diciembre del 2018, el numero de personas vivas y residentes en la RM registradas en
SIERrm con un diagnéstico confirmado de SMF es de 54, con una tasa de prevalencia de 3,6 casos por
100.000 habitantes. De ellos, el 59,3% son hombres y el 90,7% de nacionalidad espafiola (tabla 1). Se
han excluido de este andlisis las personas fallecidas con anterioridad a la fecha de estudio (n=10), no
residentes en la Regién (n=6), asi como los casos que se encuentran pendientes de confirmacion
(n=6), aunque estos ultimos si figuraban en la dltima publicacion de prevalencia de ER de la RM®°.

Tabla 1. Caracteristicas de las personas con diagndstico de Sindrome de Marfan a
fecha del 31 de diciembre del 2018. Regién de Murcia.

Mujeres Hombres Total
N2 de casos 22 32 54
Tasa por 100.000 hab. 2,9 4,3 3,6
Espafioles (%) 90,9 90,6 90,7
Edad (afios) a 31/12/2018
Media £ DE 32,9+18,8 31,9+15,8 32,3+16,9
Mediana (25-75) 28,4 (17,3-52,01) 34,3 (20,4-38,8) 31,9(20,1-42,8)
Edad (afios) a la deteccién
Media £ DE 21,1+16,7 23,9+15,9 22,8+16,1
Mediana (25-75) 16,5 (5,0-34,5) 25,0 (11,0-32,8) 21,5 (09,0-33,3)

DE = Desviacion estandar; 25-75=Percentil 25-75.
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacion Sanitaria

La media de edad de los afectados es de 32,3 afios, 31,9 en hombres y 32,9 afios en mujeres, sin
diferencias estadisticamente significativas entre ambos (p=0,14). Los adultos (mayor de 17 afios)
constituyen el 81,5% del total de los casos (tabla 1y figura 2a).

La edad media en el momento de la deteccidn de la enfermedad fue de 22,8 afios (tabla 1), 23,9 afios
en hombres y 21,1 en mujeres, sin diferencias estadisticamente significativas (p=0,26). En el 44,4%
de los casos (n=24), la enfermedad fue detectada antes de los 18 afios de edad (tabla 1y figura 2b).
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Figura 1. Distribucion de personas con diagndstico de Sindrome de Marfan en la Region de
Murcia seguin sexo y edad a 31/12/2018 (a) y en el momento de deteccion de la enfermedad
(b). Region de Murcia, 2018
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Fuente: SIErmSIERrm. Servicio de Planificacion y Financiacidn Sanitaria

La tabla 2 muestra la distribucidn segun el drea de salud de residencia. El mayor nimero de casos se
registra en la Vega Media, Altiplano y Cartagena. En cuanto a las tasas de prevalencia, son las Areas
de Altiplano, Lorca y Vega Media las que presentan valores superiores a la media. No obstante, cabe
tener precaucion con la interpretacion de los datos dado el pequefio niUmero de casos.

Tabla 2. Distribucion de las personas con diagndstico de Sindrome de Marfan por areas
de salud de residencia. Region de Murcia, 2018.

Area de Salud Numero de casos Tasa de prevalencia*
Area | Murcia Oeste 2 0,8
Area Il Cartagena 10 3,5
Area lll Lorca 8 4,5
Area IV Noroeste 1 1,4
Area V Altiplano 12 20,0
Area VI Vega Media del Segura 12 4,5
Area VIl Murcia Este 7 3,5
Area VIIl Mar Menor 1 0,9
Area IX Vega Alta del Segura 1 1,8
Total, Region 54 3,6

Casos/100.000 habitantes
Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacién Sanitaria
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3.2. Antecedentes familiares e informacidn genética.

En 28 personas (51,9% de las estudiadas) existe constancia en la historia clinica de un progenitor con
diagndstico de SMF, siendo el padre el trasmisor de la enfermedad en el 75% de los casos. En el 5,6%
de los pacientes se constato la existencia de una mutacién de novo. (Ver tabla 3)

Tabla 3. Historia familiar. Analisis por sexo. Region de Murcia, 2018.

Historia familiar Mujeres n (%) Hombres n (%) Total n (%)
Madre 2(3,7) 5(9,3) 7 (13,0)
Padre 7 (13,0) 14 (25,9) 21(38,9)
Mutacidn de novo 2(3,7) 1(1,9) 3(5,6)
Desconocido y otros 11 (20,4) 12 (22,2) 23 (42,6)
total 22 (40,7) 32 (59,3) 54 (100)

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacion y Financiacién Sanitaria

En el 61,1% de los afectados (33 casos) se dispone de estudio molecular confirmatorio, habiéndose
detectado una variante patogénica causal en el gen FBN1 en todos ellos.

3.3. Manifestaciones clinicas.

La figura 2 y tabla 4 presentan algunas de las principales manifestaciones clinicas registradas en los
pacientes con SMF hasta la fecha de prevalencia. Tal como se observa, la mas frecuente fue la
afectacién cardiovascular, presente en el 66,7% de los pacientes con SMF. Las siguientes fueron la
afectacion musculoesquelética (61,1%) y la oftalmoldgica (50,0%). (Ver figura 2).

Figura 2. Distribucion porcentual de personas con diagnéstico de Sindrome de Marfan segtin
sexo y afectacion de érganos y sistemas. Regi()n de Murcia, 2018.
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Respecto al compromiso cardiovascular, la dilatacion o diseccidn de la raiz adrtica (63,0%) es la mas
frecuente, seguidas del aneurisma de aorta (ascendente o toracica) con el 24,1%, e insuficiencia
mitral (11,1%). El 33,3% de las personas con afectaciones cardiacas requirieron cirugia por la
dilatacién o por la diseccidn de la raiz de la aorta.

En cuanto a la afectacion oftalmoldgica, la ectopia lentis es la manifestacién mas habitual (38,9%),
que incluye tanto la subluxacién como luxacién del cristalino, seguida de la miopia (16,7%). Las
anomalias esqueléticas como son la escoliosis (27,8%), pectus carinatum (16,7%) e hiperlaxitud
articular (14,8%) son las manifestaciones musculoesqueléticas mds habituales. El 40,7% de los
pacientes con SMF presentan habito marfanoide como son la aracnodactilia, dolicocefalia (7,4% en
ambos casos), hipoplasia malar (5,6%) o aumento del segmento corporal inferior sobre el superior
(1,9%), entre otras.

Tabla 4. Manifestaciones clinicas mds frecuentes en las personas con diagndstico de
Sindrome de Marfan. Regién de Murcia, 2018.

Manifestaciones clinicas Mujeres N (%) Hombres N (%) Total N (%)
Afectacion cardiovascular 14 (63,6) 22 (68,8) 36 (66,7)
Dilatacidn o diseccion raiz adrtica 11 (50,0) 21 (65,6) 32 (59,3)
Aneurisma aorta tordcica o
abdominal 7 (31,8) 6 (18,8) 13 (24,1)
Insuficiencia valvula mitral 3(13,6) 3(9,4) 6(11,1)
Insuficiencia valvula adrtica 1(4,5) 3(9,4) 4(7,4)
Dilatacion senos Valsalva 1(4,5) 1(3,1) 2(3,7)
Insuficiencia cardiaca 1(4,5) 0(0,0) 1(1,9)
Afectacion musculoesquelética 17 (77,3) 16 (50) 33 (61,1)
Deformaciones escolidticas 9 (40,9) 6 (18,8) 15 (27,8)
Pectus carinatum 5(22,7) 4(12,5) 9 (16,7)
Hiperlaxitud articular 4(18,2) 4(12,5) 8(14,8)
Pie plano 3(13,6) 4(12,5) 7 (13,0)
Pectus excavatum 1(4,5) 5(15,6) 6(11,1)
Deformaciones cifdticas 3(13,6) 2 (6,3) 5(9,3)
Otras manifestaciones esqueléticas 8(36,4) 14 (43,8) 22 (40,7)
Afectacion oftalmolética 15 (68,2) 12 (37,5) 27 (50,0)
Ectopia lentis 11 (50,0) 10(31,3) 21 (38,9)
Miopia Magna 5(22,7) 4(12,5) 9 (16,7)
Desprendimiento retina 1(4,5) 4(12,5) 5(9,3)
Cataratas 3(13,6) 1(3,1) 4(7,4)
Afectacion cutanea 4(18,2) 5 (15,6) 9 (16,7)
Estrias atroficas + cutaneas 3(13,6) 5 (15,6) 8 (14,8)
Piel hiperextensible 1(4,5) 0(0,0) 1(1,9)
Afectacion pulmonar 1(4,5) 3(9,4) 4(7,4)
Neumotérax 1(4,5) 3(9,4) 4(7,4)
Bullas apicales 1(4,5) 1(3,1) 2(3,7)
Afectacion Sistema Nervioso Central 1(4,5) 0(0,0) 1(1,9)

Fuente: Historia clinica electrénica y SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacién Sanitaria.
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Otras afectaciones registradas menos frecuentemente son el neumotodrax (7,4%), alteraciones en la
piel como estrias atrdficas (11,1%) o el hematoma subdural (1,9%).

Cabe tener en cuenta que algunas de las cifras presentadas dependen de su disponibilidad en la
historia clinica electronica del paciente, por lo que pueden estar infraestimadas. Ademas, la
frecuencia con la que se presentan las diferentes manifestaciones varia segin aspectos como el
tiempo de evolucién de la enfermedad, el cual es variable entre las personas incluidas en el analisis.

3.4. Grado de discapacidad y dependencia reconocida.

Del total de casos, el 44,4% tienen reconocimiento oficial de discapacidad (limitacién igual o mayor al
33%). De ellos, el 70,8% presentan un grado 3 (entre el 33-64%), el 12,5% un grado 4 (entre el 65-
74%) y el 16,7% el grado 5 o maximo de discapacidad (275%). La figura 3 muestra la proporcién de
personas con discapacidad y grado en funcién del sexo. Se observa que la proporcién de mujeres con
discapacidad reconocida es mayor que la de hombres.

Figura 3. Porcentaje de personas con diagnoéstico de Sindrome de Marfan con discapacidad
reconocida y grado seguin sexo. Regiéon de Murcia, 2018.

Mujeres (n=22) Hombres (n=32)

Sin discapacidad = Grado 3 discapacidad ®= Grado 4 discapacidad = Grado 5 discapacidad

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacién Sanitaria

Respecto a la situacién de dependencia, el 11,1% tienen un reconocimiento oficial, dentro de los
cuales el 33,3% presenta un grado 1 o dependencia moderada, el 66,7% grado 2s o dependencia
severa y no hay ningun caso con el grado 3 de gran dependencia (figura 4).
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Figura 4. Porcentaje de personas con diagndstico de Sindrome de Marfan con dependencia
reconocida y grado seglin sexo. Region de Murcia, 2018

Mujeres (n=22) Hombres (n=32)

—)

Sin dependencia ® Grado 1 Dependencia Moderada B Grado 2 Dependencia Severa

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacidén y Financiacidn Sanitaria

Hay que tener en cuenta, para la correcta interpretaciéon de los datos expuestos en este apartado,
que a la fecha de prevalencia la evolucién de la enfermedad es diferente entre los pacientes. De igual
manera, cabe tener cautela con la interpretacion de los datos dado el reducido tamafio de la
poblacién estudiada y que el grado de discapacidad o dependencia lo solicita el propio paciente.

3.5. Fuentes de informacion.

En la tabla 5 se presentan las principales fuentes que aportan informaciéon sobre el SMF. Por las
caracteristicas del SIER, varias fuentes pueden notificar un mismo caso (tabla 5). Ademas, hay que
tener en cuenta, que algunas fuentes sélo facilitan informacién de interés tales como el grado de
discapacidad o colaboran en la validacién (historia clinica electrénica), pero no incorporan casos
sospechosos al registro.

Tabla 5. Aportacion de casos por fuentes de informacion. Regiéon de Murcia, 2018.

Fuente de informacion Numero de casos
Seccion de Genética Médica (SGM). Hospital Virgen Arrixaca (HCUVA) 35
Registro del Conjunto Minimo Bésico de Datos Hospitalarios (CMBD) 29
Base de datos de Personas con Dependencia Region de Murcia (BDPD) 7
Registro de derivacion de pacientes a otras CCAA 6
Unidad de Cardiopatias Familiares. Hospital Virgen Arrixaca (HCUVA) 3

No incorpora casos,

Historia clinica electrénica . e
aporta informacidn clinica

Bases de datos de Personas con Discapacidad y Dependencia de la Regidn No incorpora casos,
de Murcia. IMAS aporta informacion clinica

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacidén y Financiacidn Sanitaria
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El 64,8% de los casos (35) son aportados por una sola fuente de informacion, mientras que 19 de las
personas estudiadas se incorporaron por mas de una fuente (tabla 6).

Tabla 6. Aportacién de casos por combinaciones de fuentes de informacién.
Regiéon de Murcia, 2018.

W B Nombre de la fuente de informacion (Fl) WHER

(N2 casos) personas
1 Seccion de Genética Médica HCUVA (SGM). 21
(35 casos) Conjunto Minimo Basico de Datos Hospitalarios (CMBD). 14
CMBD y SGM 6
CMBD y Registro de derivacion de pacientes a otras CCAA. 2
2 CMBD y Unidad de Cardiopatias Familiares. HCUVA 2
(14 casos)  SGM y BDPD 2
CMBD y BDPD 1
SGM y Registro de derivacidn de pacientes a otras CCAA. 1
CMBD, SGM y Unidad de Cardiopatias Familiares. HCUVA 1
(3 C:sos) CMBD, SGM y BDPD 1
SGM, BDPD y Registro de derivacidn de pacientes a otras CCAA 1
2 c:sos) CMBD, SGM, BDPD y Registro de derivacion de pacientes a otras CCAA 2

Fuente: SIERrm. Servicio de Planificacién y Financiacion Sanitaria
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4. Discusion

Este informe tiene como finalidad ofrecer informacién sobre la situacion del SMF en la Regidn de
Murcia, aportando una descripcidn de las principales caracteristicas y aproximacion a la calidad de
vida de los afectados, a partir de los datos existente en el SIERrm.

A 31 de diciembre del 2018, la prevalencia de personas con diagndstico de SMF en la RM fue de 3,6
casos por 100.000 habitantes, muy similar a la presentada en la publicacidn de ER de nuestra Regidn
en el afio 2015%° con 3,8 por 100.000. La cifra obtenida en este informe es menor a lo publicado en
trabajos previos a nivel mundial, los cuales reportan cifras en torno a 1 caso por cada 5.000-10.000
habitantes®**?°, aunque similar a los datos disponibles a nivel estatal, con valores entre 1,6 y 4,4
afectados por cada 100.000 personas?22,

La edad media en el momento de la deteccién de la enfermedad fue de 22,8 afios, similar a otros
estudios que lo sitian alrededor de 21,6 afios?®. Cabe mencionar que factores tales como la
variabilidad fenotipica de la enfermedad, la dependencia de la edad en mucha de sus
manifestaciones, asi como el solapamiento con otras enfermedades de colageno, podrian justificar la
dificultad de un diagndstico a edades mas tempranas®”-10-12,

En relacion al genotipo, se detectaron variantes patogénicas en el gen FBN1 en todos los casos para
los que se disponia de esta informacién®2?3, Con respecto a la historia familiar, en el 90,3% habia un
progenitor afectado mientras que en el 9,7% de las personas restantes constaba la existencia de
mutacién de novo, algo inferior al 25% publicado por otros autores’!3 No obstante, cabe tener en
cuenta que en el 42,6% de los afectados no se contaba con este dato.

Respecto a las manifestaciones clinicas, la dilatacién o diseccidn de la raiz aortica se registré en el
66,7% de los pacientes, algo superior al 60% recogido en otras publicaciones'®?425, Otras, como la
luxacién del cristalino o las deformidades escolidticas, se registraron en el 28,9% y 27,8% de los casos
respectivamente, datos inferiores a lo descrito en la bibliografia consultadal®1426.27.29  Cabe
mencionar, no obstante, que alguno de los valores ofrecidos puede estar infraestimados al depender
de la disponibilidad de dicha informacién en la historia clinica electrdénica del paciente.

La influencia de la enfermedad en la calidad de vida de los afectados por SMF fue también uno de los
objetivos de este trabajo. Existen publicaciones que hablan del empleo de herramientas no
especificas para evaluar la enfermedad a estudio tales como el indice de discapacidad de Oswestry
(valora el nivel de discapacidad del dolor lumbar), el SRS 22 (Scoliosis Research Society) (conocer la
calidad de vida en la escoliosis idiopatica) o el SF-36, v2 (cuestionario de salud), disponibles todas
ellas en castellano3® 3. En este informe se ha realizado una aproximacion a la evaluacién de la
calidad de vida a partir del grado de discapacidad y dependencia reconocido en los pacientes.

Segun nuestros resultados, el 44,4% de los pacientes tienen reconocimiento oficial de discapacidad,
cifra muy superior al 6,8% para poblacién general a nivel nacional, o el 10,8% en el total de la Regidn
en la ultima fecha de la que se dispone de estos datos®. De igual manera, la cifra de dependencia

10



Region de Murcia
Consejeria de Salud

Direccion General de Planificacion,
Investigacion, Farmacia y Atencion al Ciudadano

reconocida a fecha de prevalencia (11,1%), es mayor a las publicadas para poblacién general tanto a
nivel regional como estatal (alrededor del 2% en ambos casos) 31. No obstante, conviene interpretar
estos datos con cautela dado el reducido tamafio de la poblacion estudiada y que el grado de
discapacidad o dependencia requiere de su solicitud previa por el propio paciente. Ademas, en el
analisis de este trabajo, no se ha discriminado en qué medida el grado de discapacidad y
dependencia reconocida es atribuible a la ER a estudio.
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