Rev Esp Cardiol. 2018;71(Supl 1): 756

Revista Espaiiola de Cardiologia

6007-103. REGISTRO HOSPITALARIO DE PACIENTES CON SINDROME DE
MARFAN EN LA COMUNIDAD VALENCIANA

Amparo Hernandiz Martinez!, Angel Zufiiga Cabreral, Imelda Ontoria Oviedol, Pilar Sepulveda Sanchist, Francisco José Valera
Martinez2, José F. Mari Cotino?, José A. Roman Ivorra?, Rosa Gémez Portero?, Inmaculada Calvo Penadés?, Manuel Miralles
Hernadndez?, Luis Martinez Dol z2 y Francisco Hornero So<?, de la 1Fundacion parala Investigacion del Hospital Universitario y
Politécnico La Fe, Valenciay 2Hospital Universitario La Fe, Valencia

Resumen

Introduccion y objetivos. El sindrome de Marfan (SM) es una enfermedad autosémi ca dominante que afecta
alaproteina de lamatriz extracelular fibrilina-1 (FBN-1), su expresion clinica es muy variabley su
progresion es lenta ademés se han descrito mutaciones de FBN-1 en mas del 90% de los casos. La afeccion
aorticay valvular eslaprincipal causa de morbimortalidad en este sindrome que tiene una prevaencia
estimada de 1-3 casos cada 5.000 individuos. Objetivo: realizar un registro hospitalario en un hospital de la
Comunidad Vaencianadel SM en los Ultimos 10 afios. Analizar la presencia de criterios diagnosticosy de
las mutaciones del gen FBN1 presentes en la poblacion estudiada.

M étodos: Analizamos |os casos con primer o segundo diagndstico de sindrome de Marfan que entre 2006-
2016 han acudido a un hospital delaCV. A partir de las historias clinicas se obtuvieron los siguientes
pardmetros. Antecedentes familiares de SM, fenotipo Marfan, ectopia lentis, dilatacion/diseccion de aortay
estudio genético con mutacion FBN1. En los casos con estudio genético incluido se describen las mutaciones
del gen FBN1 presentes con la verificacion patogénica realizada con € programa VARSOME.

Resultados: Hasta la fecha se han registrado 226 pacientes con diagndstico de SM de los cuales 133 son
varones (59%) y 93 mujeres (41%). En 139 casos no hay constancia de estudio genético y €l criterio més
frecuente utilizado para su diagndstico fue la dilataci on/diseccion aortica (37%). El diagnéstico fue
confirmado con mutaciones en el gen FBN1 en 40 casos de las cuaes 7 fueron mutaciones nonsense (2 no
descritas), 26 missense (11 no descritas), 4 splicing (2 no descritas), 1 delecion intronicay 2 mutaciones
sinénimas probablemente benignas. De €llos, 14 casos presentaban relacion familiar (6 familias) y 26 son
mutaciones de nueva aparicion. En los pacientes con mutacion FBN1, un 64,8% presentaban antecedentes
familiares de sindrome de Marfan, el fenotipo Marfan fue descrito en un 48,6%, ectopia lentis en un 40,5% y
afeccién de aorta en un 67,5%. Ademas, un 10,8% de |os pacientes presentaron los 5 criterios diagndsticos.

Datos obtenidos de | as historias clinicas en pacientes con diagnéstico de sindrome de Marfan

N 226 Hafamiliar Marfan Fenotipo Marfan Dilatacion aorta Ectopialentis Mutacion FBN1



Si 50 (22%) 64 (28%) 85 (38%) 50 (22%) 50 (22%)

No 81 (36%) 78 (35%) 93 (41%) 111 (49%) 37 (16%)

NS 95 (42%) 84 (37%) 48 (21%) 65 (29%) 139 (62%)

Conclusiones: El registro retrospectivo por historia clinicade los tltimos 10 afios presenta un ato porcentaje
de falta de informacién de los criterios diagndsticos. En |os pacientes con mutacion de FBN1 hay mayor
presencia de otros criterios diagnosticos asociados al sindrome de Marfan.



