Rev Esp Cardiol. 2021;74(Supl 1): 1018

Revista Espaiiola de Cardiologia

5029-8. ESTUDIO GENETICO Y CRIBADO FAMILIAR EN PATOLOGIA AORTICA
FAMILIAR

Maeve Soto Pérezl, Martin Negreira Caamaiiot, Jestis Piqueras Flores?, Pedro,Pérez Diazl, Arancha Gonzélez Marin3, Ignacio
Sénchez Pérez?, Francisco Javier Jiménez Diaz2, José Maria Arizén Mufioz!, Alvaro Moreno Reigl, Manuel Rayo Gutiérrez!, Daniel
Salas Bravol, Jorge Martinez del Riol, Manuel Mufioz Garcial, CristinaMateo Gémez! y Andrez Felipe Cubides Novoal

1Servicio de Cardiologia, Hospital General Universitario de Ciudad Real.2Unidad de Cardiopatias Familiares, Servicio de
Cardiologfa, Hospital General Universitario de Ciudad Real. 3Seccion de Cardiologia Pedidtrica, Servicio de Pediatria, Hospital
General Universitario de Ciudad Real. #Seccién de Hemodinamica, Servicio de Cardiologia, Hospital General Universitario de Ciudad
Real. SSeccion de Arritmias y Electrofisiologia, Servicio de Cardiologia, Hospital General Universitario de Ciudad Real.

Resumen

Introduccién y objetivos. La patologia adrticafamiliar (PAF) supone un porcentaje no desdefiable del total
de consultas en Unidades de Cardiopatias Familiares (UCF). Uno de los principal es retos diagndsticos en esta
patol ogia supone la correcta clasificacion de | os pacientes en formas sindrémicas (PAFS) y no sindromicas
(PAFNS) pues tiene implicacion en el manejo diagnodstico y en el tratamiento.

M étodos: De 1.170 pacientes atendidos en una UCF, se analizaron 111 pacientes derivados por PAF entre
enero del 2018 y mayo del 2021, suponiendo estos un 9,8% del total de derivaciones. Los pacientes se
dividieron en casos indice y estudio familiar, con diagnostico de PAFS o PAFNS, analizando |a rentabilidad
del estudio genético y del estudio familiar.

Resultados: 32 de |os pacientes fueron casos indice y 79 se derivaron para cribado familiar. De los casos
indice 9 presentaron PAFS (7 de ellos sindrome de Marfan y 2 Loeys-Dietz) y €l resto fueron pacientes
PAFNS. Larentabilidad del estudio genético (panel configurado con 64 genes) de los casos indice con PAFS
fue del 80% detectando un 20% de variantes de significado incierto. De |los casos indices clasificados como
PAFNS, se encontraron variantes patogénicas en un 18,2% de |os casos, encontrandose un 27,3% de
variantes de significado incierto (PRKG1, FOXE3, FBN2). En ninguno de los grupos se encontro
cosegregacion en las variantes de significado incierto. Del total de pacientes clasificados inicialmente como
PAFNS, 3 de dlos se reclasificaron a PAFS tras € estudio genético (2 asindrome de Marfany 1 alLoeys-
Dietz tipo 5) que no cumplian criterios para el diagnéstico de dichos sindromes. Con respecto a cribado
familiar, delos 79 individuos de familias con PAFS la rentabilidad diagndstica de dicho cribado fue del
51,4%. Por otro lado, de los 45 familiares de pacientes con PAFNS, larentabilidad del cribado familiar fue
solo del 17,7%.

Conclusiones: Larentabilidad del estudio genético y del cribado familiar en formas no sindromicas de
patol ogia aortica familiar es baja comparado con larentabilidad de las formas sindromicas. Sin embargo, €l
estudio genético permitié lareclasificacion y diagnosticd correctamente varios pacientes como formas
sindrémicas que tenian fenotipos incompl etos.



