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Resumen

Objetivos: La enfermedad aneurismatica adrtica puede desencadenar en disecciones o roturas con
consecuencias graves o incluso mortales. Ciertos sindromes genéticos, como el Marfan, el Loeys-
Dietz o el Ehlers-Danlos vascular predisponen al desarrollo de aneurismas, asociando también
complicaciones dseas, oculares o cutdneas. Presentamos los pacientes con sospecha de aortopatia
familiar en seguimiento en nuestra consulta.

Material y métodos: Estudio observacional, descriptivo, retrospectivo mediante revision de las
historias clinicas de los 22 pacientes con sospecha o diagnosticados de aortopatia familiar en
seguimiento en consultas externas de Medicina Interna del Hospital de Cruces. Se estudia el motivo
de derivacion, la presencia de factores de riesgo vascular, las manifestaciones clinicas y las pruebas
complementarias realizadas a los pacientes para el diagndstico.

Resultados: En total se han estudiado 22 pacientes, la mayoria derivados a nuestra consulta desde
Cardiologia tras hallazgo casual de dilatacion adrtica. La edad media fue 47 afios. 2 pacientes eran
fumadores (9%). 4 pacientes hipertensos (18%), todos ellos con buenos controles tensionales con
tratamiento. 2 pacientes eran diabéticos (9%). 3 pacientes eran hipercolesterolémicos (14%). El
ecocardiograma, el angioTAC y la angioRMN fueron las pruebas diagndsticas utilizadas para la
valoracion de la patologia adrtica. Un total de 8 pacientes (36%) tenian antecedentes familiares (6
en forma de muerte stbita y 2 con diseccién adrtica en la familia). 11 pacientes presentaban
afectacion 6sea (pectum excavatum/carinatum o pies planos) y 6 pacientes tenian afectacion ocular
(subluxacion del cristalino o miopia). Un total de 9 pacientes requirieron cirugia por afectacion
vascular en relacién con su enfermedad. Se practicé estudio genético en 12 pacientes (55%) con
hallazgo de mutacion en 11 de los casos: 2 con afectacion en el gen FBN1 y 2 en TGFB1 (relacion
con Marfan), 3 miembros de la misma familia con mutacién en el gen MYH11 (con descrita
predisposicion a aneurismas arteriales), 3 en MYBPC3 (mutacién no conocida, significado
patogénico incierto) y 1 paciente presentaba mutacién en TGFB2 (no descrita previamente).
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Discusion: La mayoria de nuestros pacientes eran jovenes, siendo la hipertension arterial el factor de
riesgo vascular mas prevalente (18%). Existian antecedentes familiares de muerte stubita/diseccion
aortica en el 36% de los casos. Las pruebas complementarias mas utilizadas para la valoracion de
patologia adrtica fueron el ecocardiograma, el angioTAC y la angioRMN y para el estudio de
extension se realizé evaluacion oftalmoldgica y dsea mediante densitometria. Se realiza estudio
genético a aquellos pacientes que presentan antecedentes familiares, rapido crecimiento
aneurismatico sin factores de riesgo o a aquellos que cumplen criterios clinicos de sindrome de
Marfan, Loeys-Dietz o Ehlers-Danlos vascular. En nuestro caso se practico estudio genético en la
mitad de los pacientes, hallandose mutacion en 11 de los 12 pacientes estudiados. Algunas de las
mutaciones no habian sido descritas y requirieron de un estudio de segregacion para valorar su
patogenicidad.

Conclusiones: 1. Importancia de la historia clinica y de los antecedentes familiares a la hora de
valorar a un paciente con sospecha de aortopatia para dirigir el estudio diagndstico y coordinar el
seguimiento. 2. Enfatizar la importancia del buen control de los factores de riesgo vascular,
especialmente de la tension arterial y la frecuencia cardiaca en pacientes con dilatacién adrtica para
prevenir complicaciones. 3. Resaltar el papel del especialista de Medicina Interna como coordinador
y eje vertebral del seqguimiento multidisciplinar de los pacientes con aortopatias en seguimiento en
nuestras consultas.
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