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RESUMEN

Se presenta imagen que corresponde a sub-
luxación bilateral de cristalino en niña de 4 años 
a partir de la cual fue diagnosticada de síndrome 
de Marfan.

El síndrome de Marfan es la segunda enfer-
medad del tejido conectivo más frecuente, el 80% 
de los pacientes tienen anomalías oculares.

Fig. 1. Subluxación bilateral de cristalino y coloboma de cristalino en ojo derecho.

ABSTRACT

Next picture is presented corresponding to 
bilateral lens subluxation in a four-year-old girl 
from which she was diagnosed with Marfan Syn-
drome.

Marfan syndrome is the second most com-
mon connective tisuue disease, 80% of patients 
have ocular abnormalities.

CASO CLÍNICO

Niña de 4 años que acude a consulta por disminución de agudeza visual del ojo derecho.

A la exploración presenta una agudeza visual de movimiento de manos en ojo derecho y de 0,1 en 
ojo izquierdo.

En la biomicroscopía en midriasis se observa subluxación superotemporal bilateral de cristalino y 
coloboma inferior de cristalino del ojo derecho (Fig. 1).

Ante la sospecha de síndrome de Marfan es derivada a pediatría encontrando en la exploración: dis-
morfia facial, brazos largos y delgados, aracnodactilia, leve excavación torácica, sin hiperlaxitud articular.

Exploración cardiaca dentro de lo normal.
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Se realiza un test genético siendo positivo 
para el gen FBN1.

El diagnóstico clínico y genético es de sín-
drome de Marfan.

El síndrome de Marfan es la segunda en-
fermedad hereditaria del tejido conectivo más 
frecuente.

Su herencia es autosómica dominante por 
mutación del gen FBN1 con una expresividad 
variable en el fenotipo1.

Afecta al sistema cardiovascular, muscu-
loesquelético y ocular.

Las anomalías oculares ocurren en el 80% 
de los pacientes, la más frecuente es la ectopia 
lentis. Es la enfermedad sistémica que más se 
asocia a subluxación de cristalino2.

Dicha alteración tipicamente es bilateral 
y superotemporal. Es tan característica de este 
síndrome que simplemente su presencia junto 
con antecedentes familiares pueden conside-
rarse diagnósticas2.

A nivel ocular será necesaria la cirugía del 
cristalino si:

- Es imposible realizar una buena correc-
ción de la refracción

-Desplazamiento del cristalino hacia cá-
mara anterior o posterior

-Aparición de catarata

La esperanza de vida de estos pacientes 
se ve disminuida principalmente por complica-
ciones cardiovasculares, por lo que requieren 
un seguimiento estrecho.
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