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Resumen

Introduccion y objetivos: Los aneurismas de la aorta toracica (AAT) tienen un sustrato genético
predisponente detectable hasta en el 20% de los pacientes, siendo los mas frecuentes los AAT
familiares (AATF) tanto sindrémicos como no sindrémicos. El objetivo fue hallar las caracteristicas
clinicas, ecocardiograficas y genéticas de estos pacientes en seguimiento por una unidad de
patologia de aorta (UPA).

Material y métodos: Analisis de los pacientes seguidos por la UPA, desde 2010 hasta 2015. el
estudio genético consistio en Sanger para mutaciones en FBN1, TFGBR1/2 y COL3A1 y, en caso
negativo, “panel adrtico”. Los casos confirmados llevaron al screening familiar “en cascada”.

Resultados: 399 pacientes acudieron a la UPA. Tras valoracion clinica y ecocardiografica inicial, 47
(11,8%) no precisaron continuar estudio. Dentro de los AATF sindromicos, se estudiaron 55 casos
indice sindrome de Marfan. El screening familiar permitié identificar 40 casos mas y descartar 45.
38 (40,4%) tenian ectopia lentis, y 29 (32,6) criterios sistémicos = 7, hallAndose mutacion
patogénica de FBN1 en 84 (89,1%). Otros diagndsticos de AATF sindrémicos fueron: Loeys-Dietz (6
pacientes: 2 con mutacion en TFGR1, 4 en TFGR2), 12 fenotipo MASS (9 obtuvieron resultado
genético negativo) y 3 familias con Ehlers-Danlos tipo IV (100% mutaciones en COL3A1).
Permanecen en estudio 18 familias con AATF no sindrémico, con mutaciones patogénicas mas
frecuentemente en COL3A1 (16%) y MYH11 (12%). 26 pacientes del total fueron intervenidos
quirdrgicamente de forma profilactica.

Conclusiones: La UPA ha permitido el diagndstico precoz de pacientes con AATF sindrémico y no
sindrémico, asi como un tratamiento profilactico adecuado y el asesoramiento integral de los
mismos.
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