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Resumen

El sindrome de Loeys Dietz es una enfermedad de origen genético con transmision autosomica dominante
gue se define por unatriada caracteristica: 1. Tortuosidad y aneurismas arteriales, 2. Hipertelorismo y 3.
Uvulabifida o hendidura del paladar. Se asocia a mutaciones del gen FBN-1 que codifican |os receptores tipo
| (TGFBRL1) y tipo Il (TGFBR2) del factor de crecimiento de transformacion beta (TGF-B). La afectacion
arterial, en especia ladilatacion y diseccion de la aorta, es la causa mas frecuente de muerte en los pacientes
afectados. Se presenta un caso clinico con las caracteristicas antes mencionadas, realizandose e diagnostico
de esta entidad tan poco frecuente e interesante, por € fenotipo y las pruebas de imagen que incluyen la
ecografiay latomografia multicorte. La dilatacién o diseccion adrticatienen lugar a edades mas tempranas'y
con diametros arteriales menores en comparacion a sindrome de Marfan. Por ello, es necesario un
diagndstico y tratamiento quirdrgico precoz (cuando el diametro de la aorta exceda los 40 mm.




