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Resumen

Introduccién y objetivos. Las diferencias entre la patologia adrticafamiliar sindrémica (PAFS) y no
sindromica (PAFNS) no estén bien establecidas, siendo a menudo el estudio familiar més complejo en los
casos de PAFNS, con menor rentabilidad del estudio genético. Objetivo: analizar |as caracteristicas de los
pacientes con PAFS'y PAFNS en una unidad de cardiopatias familiares (UCF) de referencia provincial.

M étodos. Se analizaron 851 pacientes valorados por la UCF entre enero de 2018 y febrero de 2020. Se
seleccionaron aquellos pacientes con diagnostico de PAF (n = 40) y sus familiares valorados en lamisma
unidad (n = 43). Se considerd PAFS aguellos casos con dilatacién adrticay hallazgos fenotipicos
sindromicosy PAFNSYy s presentaba de forma aislada dil atacion adrtica o de sindromes adrticos agudos con
agregabilidad familiar. Se analizaron caracteristicas demogréficas y anatdmicas, asi como antecedentes
familiaresy el resultado del estudio genético.

Resultados: De los 40 casos con PAF, 20 se correspondieron con PAFS (17 sindrome de Marfany 3
sindrome de Loeys-Dietz) y 20 con PAFNS. La edad mediaen PAFNS fue 51,5 + 15 afiosy en PAFS de 42,8
* 16,5 afios (p = 0,09). Los pacientes con PAFNS eran mas frecuentemente hipertensos (55 vs 10%; p 0,01).
L os pacientes con PAFS presentaron mas frecuentemente antecedentes familiares de muerte stbita precoz
(70 vs 35%; p = 0,05) aunque no de dilatacion adrtica (55 vs 45%; p = 0,45) o sindrome adrtico agudo (15 vs
15%; p = 0,95). El estudio genético se realizo en todos |os casos de PAFSy en el 55% de |os casos de
PAFNS. Larentabilidad del estudio genético fue superior en los casos con PAFS (80 vs 5%; p 0,01). La
rentabilidad del estudio familiar fue superior en los pacientes con PAFS que en aquellos con PAFNS (52,2 vs
16,1%; p = 0,01). Los pacientes con PAFNS presentaron una tendencia a haber sufrido més frecuentemente
un sindrome adrtico agudo (35 vs 10%; p = 0,07) y ademas presentaron un mayor didmetro de aorta
ascendente (51,3 £ 18,2 vs 38,2 £ 14,7 mm; p = 0,03), aunque similar diametro de laraiz adrtica (43,3 £ 7,3
vs41,6 + 12,8 mm; p = 0,64).

Conclusiones: En los pacientes con patol ogia aortica familiar, aquellos con etiologia no sindrémica
presentaron mayores dimensiones adrticas, mayor frecuencia de diseccion y menor rentabilidad en € estudio
genético y familiar que aquellos con etiologia sindrémica.



