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Resumen

Objetivos. Describir las caracteristicas de |os pacientes atendidos en la consulta de Enfermedades
Minoritarias (CEM) de nuestro centro derivados para estudio tras diagnostico de aneurisma intracraneal (Al),
para despistgje de enfermedad genética con predisposicion familiar al desarrollo de enfermedad
aneurismatica.

Métodos: Estudio descriptivo transversal en pacientes derivados por Neurocirugiay Neurorradiologia por Al
sintomatico entre 2015 y 2025 (febrero). Se ha consultado la historia clinica electronica (Orion Clinic) para
recopilar edad de consulta, sexo, morfologiadel Al (sacular, fusiforme, otra), nimero de aneurismas,
afectacion vascular extracerebral, antecedentes familiares, estudio genético realizado (panel y/o exoma) y
resultado (informativo/no informativo/variante de significado incierto -V SI-).

Resultados: De los 1593 pacientes atendidos en la CEM en los ultimos 10 afios, 10 (0,62%) fueron derivados
por Al, un 40% de las consultas desde Neurocirugiay Neurorradiologia. La edad mediana de consulta fue 47
anos (minima 18, maxima 55) y un 60% eran hombres. Se encontraron Al multiples en un 40%, y un 60%
presentaban a menos un Al sacular. Existian antecedentes familiares de Al en 4 pacientes (40%). Un 50% de
pacientes con Al Unico presentaban antecedentes familiares. Se realizd panel de colagenopatias en 9 de 10
pacientes. Se encontraron dos VSl, una que apoya el diagnostico clinico, y una variante probablemente
patogénica; |as caracteristicas clinicas de |os pacientes se encuentran recogidas en la Tabla 1. En |os otros 6
pacientes el panel no fue informativo.

Paciente 1 Paciente 2 Paciente 3
Sexo Hombre Mujer Mujer
Edad de primera 34 37 48
consulta
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VSI: c.5894C>A;
p.(Thr1965Lys)

VSl: c.6724C>T;
p.(Arg2242Cys)

Probabl emente patogénica:
NM_003242,6 c.1336del
p.Asp446Metfs* 12

Afio de primera 2017 2022 2024
consulta
Hemorragia Cefalea con hallazgo de Hemorragia subaracnoidea
Motivo de consulta  [subaracnoidea aneurisma intracranea aneurismatica
aneurismatica
NUmero de 1 1 2
aneurismas
Morfologiade Sacular Otra Otra
aneurismas
Afectacion Hébito marfanoide No Epistaxis de repeticion,
extracerebral hipertricosis
/Antecedentes Aneurismadeaorta  |Aneurismaintracraneal roto  |No
familiares torécicaroto
Variante Gen MYH11 Gen FBN1 Gen TGFBR2

Sindrome clinico

Marfan (confirmado)

Marfan (pendiente de
confirmacion)

Loeys-Dietz (confirmado)

Discusion: Laprevaenciade Al en lapoblacion general esdel 3%y, si bienentreel 50y el 80% no se
rompen alo largo de lavida, causan el 85% de las hemorragias subaracnoideas, con una mortalidad del 35-

50%%1:2. L os antecedentes familiares son uno de los principales factores de riesgo para el desarrollo y ruptura
de A1, y los aneurismas familiares suponen el 10% del total3. No obstante, se desconoce su impacto real en
comparacion con otros factores, como el tabaquismo, el consumo de alcohol, la hipertension arterial y € sexo
femeninol:3. El panel de nuestro centro incluye enfermedades hereditarias de base genética asociadas a Al,
como Marfan, Ehlers-Danlos, Loeys-Dietz, telangiectasia hemorragica hereditaria o pseudoxantoma el astico
1.3, pero no otros genes asociados en la literatura con Al de agregacion familiar?4, como el complejo
Aneurysm Intracranial Berry (ANIB).

Conclusiones. Los pacientes remitidos por Al representan un porcentaje muy pequefio de la CEM de nuestro
centro, evidenciando la necesidad de protocol os de derivacion. El rendimiento del panel es del 20-30%,
similar a obtenido en otros pacientes con sospecha de colagenopatia en nuestro centro. Sin embargo, la
heterogeneidad genética en los casos de Al familiar plantea la ampliacion del panel en estos pacientes.
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