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Resumen

Objetivos. Describir la experiencia de la Unidad de Sindrome de Marfan del Hospital 12 de Octubre en €l
seguimiento y tratamiento del Sindrome de Loeys-Dietz. Se trata de unarara enfermedad del tejido conectivo
debida a mutacion en los genes codificantes de los receptores 1y 2 del TGF-?. Su herencia es autosomica
dominante, y su expresion clinicavariable. Se caracteriza por tortuosidad y dilatacion de la aortay de otras
ramas vasculares, hipertelorismo, tvula bifiday hendidura palatina.

M étodos: Actualmente existen 3 familias en seguimiento en nuestro Centro. La primeratiene 4 miembros
afectados, con antecedente de muerte sibita en un familiar de primer grado. Estan en estudio y una de las
pacientes presenta en angio-RMN un aneurisma carotideo. En la segunda familia hay cinco miembros
afectados, habiendo fallecido de muerte sibitala madre y dos hijos. De los otros dos hermanos, uno ha sido
intervenido para sustitucion de raiz y arco adrtico, con preservacion valvular adrtica (técnicade David) y su
hermana presenta un aneurisma de raiz de aorta pendiente de cirugia. Latercerafamilia es un caso esporadico
en unanifiade 11 afios de edad, intervenida por crecimiento rdpido de un aneurismade raiz adrtica.

Resultados y conclusiones: Los dos pacientes sometidos a cirugia, en ambos casos con técnica de
preservacion valvular, han presentados excelentes resultados. En estos pacientes es fundamental realizar
estudios periédicos de imagen que comprendan todo la aortay sus ramas. Se debe sospechar en todo paciente
con criterios de sindrome de Marfan y Uvulabifida. El tratamiento quirdrgico debe ser precoz y completo, ya
que su afectacidn es més agresiva que en otras conectivopatias, y larotura o diseccion de la aorta ocurre a
edades méas tempranas.



