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El cribado ecocardiografico familiar de pacientes

® CrossMark

con valvula aértica bictuspide, ses realmente

necesario?

The echocardiographic screening of relatives of patients with
bicuspid aortic valve, is it really necessary?

Enla actualidad, el estudio ecocardiografico a los familiares de
primer grado de pacientes con valvula adrtica bicuspide (VAB)
se considera indicado segin las guias de practica médica. El
progreso tecnoldgico ha posibilitado que con las técnicas de
imagen, y especialmente con la ecocardiografia, sea posible
identificar las valvulas bicispides de forma inocua y repro-
ducible, incluso antes de que presenten datos clinicos de
disfuncién, teniendo esta una sensibilidad y una especificidad
alta para su diagnéstico.

V. McKusick fue, en 1972, el primero en plantear la posibi-
lidad de la agregacién familiar de la VAB!. A él le siguieron,
afios mas tarde, otros investigadores, como Emanuel, Glick y
Roberts, entre otros. En 1997, la doctora Huntington publicéd
el primer estudio familiar de pacientes con VAB mediante
ecocardiograma bidimensional”. Estudié a 186 familiares per-
tenecientes a 30 familias de pacientes con VAB. Encontrd
que el 9,1% tenian VAB y el 36,7% de las familias, mas de
un miembro afecto. En sus conclusiones recomend el cri-
bado ecocardiografico para todos los familiares de primer
grado. El caracter hereditario de la enfermedad quedd plena-
mente establecido con el trabajo de la doctora Cripe et al.>.
Estudiaron a 50 familias y demostraron que la causa de la
misma es en su gran mayoria genética. Entre los 259 familia-
res de primer grado estudiados, encontraron una recurrencia
del 9,3%, teniendo el 32% de las familias al menos 2 miem-
bros con VAB. Plantearon que fuesen mutaciones en diversos
genes con diferente patrén hereditario las responsables de la
enfermedad®.

Se ha llegado a plantear que los familiares de pacien-
tes con VAB tienen una aortopatia asociada, a pesar de que
tengan la valvula adrtica tricispide (VAT), llegando a suge-
rir la conveniencia de hacerles seguimiento ecocardiografico
de forma regular?, pero hasta la fecha no se ha confir-
mado.

A pesar de los muchos estudios realizados, existen todavia
cuestiones no resueltas que tienen relevancia clinica, social,
familiar y econémica. Por todo ello realizamos un estudio
prospectivo de los familiares de primer grado de los pacientes
con VAB atendidos en el Servicio de Cardiologia de nues-
tro centro hospitalario entre los afos 2009 y 2011°. Entre
sus objetivos pretendiamos conocer el riesgo de recurren-
cia de VAB entre los familiares de primer grado de nuestra
poblacién, analizandolo a su vez en funcién del sexo. Tam-
bién analizamos las dimensiones de la aorta proximal entre
los familiares de primer grado triclispides de pacientes con
VAB. Para tener valores de normalidad de la aorta proximal
en una poblacién de la misma area geografica, incluimos en
el estudio un grupo control de voluntarios adultos sanos. A
todos los pacientes se les realizé un ecocardiograma-Doppler
por 2 cardidlogos experimentados, utilizando un equipo de
alta resolucién. El diagndstico de VAB se basé en la ima-
gen del corte transversal de la valvula, cuando se evidencia
fusién total o parcial de una comisura, con o sin rafe y con
orificio de apertura oval en boca de pez. La aorta ascen-
dente se midié en el plano paraesternal eje largo, siendo
todas las medidas indexadas con el 4rea de superficie corpo-
ral.

Se estudiaron 100 familias de raza blanca y origen latino
con 348 familiares de primer grado, correspondientes al 54,6%
de los familiares vivos. Se analizé una media de 4,48+1,77
(2-10) sujetos por familia. A su vez se utilizé un grupo control
de 105 individuos sanos.

Los 348 familiares estudiados tenian una edad media de
38,39 anos, el 44,8% eran varones y 303 eran adultos. Se encon-
traron 16 familiares de primer grado con VAB, pertenecientes
a 15 familias. Por ello, la recurrencia individual de VAB fue del
4,6%, teniendo el 15% de las familias més de un sujeto con
VAB. Si consideramos el sexo, el riesgo de recurrencia entre
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Tabla 1 - Comparacion de los diametros de aorta proximal en los pacientes con aorta bictispide (casos indice), los

familiares de primer grado con valvula tricispide (VAT) y los controles sanos

Casos indice Familiares con

(n=100) VAT (n=270)
Edad 46,8+15,5 (16-79) 43,6+ 15,8 (16-78
ASC (m?) 1,8+0,2 (1,3-2,3) 1,8+0,2 (1,4-2,4

Sinusal (cm)
Sinusal indexada (cm/m?)
Tubular (cm)
Tubular indexada (cm/m?)

34:|:05(2 4,5)
1,840,3 (1,3-2,7)
3,740,8 (2,1-5,5)
2,040,4 (1,0-3,1)

)
)
2,9+0,3 (2-3,9)
1,640,2 (1,1-2,3)
2,7+0,4 (1,9-4,8)
1,540,2 (1,0-2,6)

Controles sanos p p
(n=105) Casos indice vs Familiares con VAT
familiares con VAT vs controles

40,2 +10,9 (20-80) 0,093 0,044

1,8+0,2 (1,5-2,3) 0,045 0,985

2,94+0,3 (2,1-3,8) < 0,001 0,726

1,6+0,2 (1,3-2,0) < 0,001 0,600

2,8+0,4 (1,9-3,6) < 0,001 0,431

1,5+0,2 (1,1-2,0) <0,001 0,519

los varones fue del 7,05%; sin embargo, entre las mujeres fue
notablemente inferior, alcanzando el 2,6%.

Se analizaron los didmetros adrticos de 270 familiares
de primer grado adultos con la valvula adrtica trivalva,
observando unos didmetros medios significativamente meno-
res que los casos indice y similares al grupo control sano
(tabla 1).

En este estudio realizado en poblacién mediterranea
encontramos una recurrencia de VAB claramente inferior a
lo que previamente se ha descrito en otros trabajos realizados
generalmente en poblaciones anglosajonas. De hecho, estu-
dios sobre la prevalencia de la VAB en la poblacién general
americana de Maryland mostraron una prevalencia entre el
0,9 y el 2%, asi como del 1,37% en la poblacién de Rochester
(Minnesota). En cambio, se detectd solo el 0,5% en escolares
de una poblacién italiana de Vicenza y el 0,45% en neona-
tos de Ankara, Turquia. Estos datos nos llevan a plantear
la posibilidad de que la prevalencia de VAB en poblaciones
del area mediterrdnea pueda ser menor que en otras zonas
geogréficas’.

Por ello, si se considera el bajo riesgo de recurrencia en
nuestra poblacién, habria que plantear si el cribado ecocar-
diografico es realmente necesario o puede sustituirse por
una evaluacién clinica, realizando ecocardiograma solo en
casos seleccionados, especialmente si nuestros resultados
se confirman en otros estudios que actualmente se estan
realizando.
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