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Resumen

Introduccién y objetivos. El aneurisma aortico familiar no sindromico (AAFNS) es una entidad con
herencia autosomica dominante, y elevada mortalidad en caso de no ser detectada. El objetivo de nuestro
estudio fue evaluar larentabilidad de la combinacion del screening familiar clinico y genético en una cohorte
de pacientes con sospecha de AAFNS.

M étodos. Estudio unicéntrico retrospectivo, en el que se recogi6 lainformacién clinicay genética de
pacientes con sospecha de AAFNS valorados en la consulta de cardiopatias familiares. Fueron excluidos
aquellos pacientes con vavulas adrticas bicuspides. Se realizo estudio genético mediante secuenciacion de
nueva generacion incluyendo al menos 30 genes relacionados, y se ofrecié avaloracion atodos los familiares
de primer grado, siguiendo las indicaciones de las guias de practica clinica.

Resultados: Se analizaron 25 casos indice (edad media: 48,3 afos, varones 64%). 16 pacientes (64%)
presentaron un sindrome adrtico agudo, siendo el diagnéstico post mortem en 6 de ellos. La hipertension
estaba presente en 13 casos (52%) y 8 pacientes (35%) tenian historia de habito tabaguico. Seidentifico
historiafamiliar de aneurisma o diseccién en 13 de los casos (52%). Fueron evaluados 83 familiares de
primer grado. El estudio clinico fue positivo en 10 familias (40%), y la causa genética de la enfermedad se
identificd en 6 familias (24%). Las caracteristicas de |os casos indice con variantes patogénicas se describen
en latabla. La combinacion del screening clinico y genético fue positiva en 12 familias (48%) y se
identificaron 24 familiares (29%) con dilatacion adrtica o portadores de la mutacion causal.

Caracteristicas de los casos indice con variantes patogénicas.

Edad (afios) Sexo Historiafamiliar Presentacién Gen

Hermano con estenosis pulmonar y

tortuosidad Aneurisma aortico SLC2A10

1 28 Varén

Padre y 2 hermanos con aneurisma

2 46 Varéon - Muerte slbita 17 genes
adrtico



Hermano con multiples aneurismas

3 56 Mujer : Diseccién adrtica GAA
intracraneales
4 41 Varén No Diseccion adrtica TGFBRUT
- a
5 49 Mujer Pedre muerte sibitaalos 545 hermano 1y, s agrtica MYH11
con aneurisma adrtico
6 40 Varen Madre con aneurisma adrtico, tio con Diseccion adrtica MY H11

diseccion adrtica

Conclusiones: Ante la sospecha de AAFNS, la combinacion del estudio clinico y genético es una
herramienta Util parala deteccion precoz de la enfermedad en familiares en riesgo y la prevencion de posibles
complicaciones en €l futuro.



