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RESUMEN
El síndrome de Loeys-Dietz es una enfermedad genética 
autosómica dominante caracterizada por aneurismas aórticos, 
tortuosidad arterial generalizada, hipertelorismo y úvula bífida 
o paladar hendido. La complicación cardiovascular más grave 
es la disección aórtica.
Se presentan cuatro casos familiares de este síndrome en tres 
generaciones, todos con dilatación aórtica grave, y se describen 
sus aspectos diagnósticos, indicación y tratamiento quirúrgico, 
como así también pautas de seguimiento.
Palabras clave: síndrome de Loeys-Dietz, aneurisma aórtico, 
disección aórtica.

ABSTRACT
Loeys-Dietz Syndrome is an autosomal dominant disease 
with aortic aneurysms, arterial tortuosity with hypertelorism 
and bifid uvula. We describe four familial cases within three 
generations. The diagnosis, surgical management and follow-
up will be addressed.
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INTRODUCCIÓN
El síndrome de Loeys-Dietz (Loeys-Dietz 

Syndrome; LDS, por sus siglas en inglés) es un 
trastorno del tejido conectivo descrito por primera 
vez en 2005.1,2 Se trata de una patología de 
transmisión autosómica dominante caracterizada, 
principalmente, por presentar aneurismas 
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aórticos, tortuosidad arterial generalizada, 
hipertelorismo y úvula bífida o paladar hendido. 
También puede presentar manifestaciones 
esqueléticas, como escoliosis, pectus carinatum o 
excavatum y laxitud articular.1-3

El compromiso de la aorta torácica con alto 
riesgo de aneurismas y posterior disección es la 
complicación más grave y demanda una actitud 
intervencionista temprana ante el hallazgo de una 
dilatación aórtica significativa.4

Afecta tanto a hombres como a mujeres sin 
distinción étnica. Se desconoce la prevalencia de 
este síndrome. Es probable que existan pacientes 
con diagnóstico de alguna otra enfermedad 
del  te j ido conectivo que presentan LDS, 
especialmente, aquellos pacientes con síndrome 
de Marfan diagnosticados como Marfan “atípico”.

Se presentan cuatro casos familiares con LDS 
en tres generaciones, todos con dilatación aórtica 
grave, y se mencionan sus aspectos diagnósticos, 
indicación y tratamiento quirúrgico y pautas de 
seguimiento.

Presentación del caso
Un niño de 14 años llegó a la consulta 

cardiológica derivado por su pediatra por 
presentar un soplo sistólico. Refirió como 
antecedentes familiares una abuela materna 
fallecida por disección aórtica.

Al momento del examen físico, se destacaba 
la  presenc ia  de  h iper te lor i smo y ,  en  la 
auscultación, un soplo sistólico y un clic de 
eyección sugestivo de válvula aórtica bicúspide. 
El electrocardiograma era acorde a la edad. En la 
telerradiografía de tórax, se observaba una silueta 
cardíaca de tamaño normal, pero con un botón 
aórtico prominente y flujo pulmonar conservado. 
En el ecocardiograma doppler color, se constató 
dilatación significativa de aorta ascendente.

Ante la sospecha de encontrarse frente a 
un niño con LDS, se revisó la cavidad oral y 
se detectó la presencia de úvula bífida (Figura 
1). La madre refirió que su madre, también 
operada de una disección aórtica, presentaba la 
misma úvula característica y la recordaba como 
“campanita doble”.
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Para optimizar la dimensión y extensión de 
la dilatación aórtica, se indicó una resonancia 
magnética nuclear cardíaca. Este estudio 
demostró que la dilatación aórtica incluía toda 
la aorta ascendente y su dimensión era 40 mm 
(Z: + 5),5 sin insuficiencia aórtica. No presentaba 
otros aneurismas (Figura 2).

Dado el alto riesgo de disección aórtica, el 
paciente fue referido a Cirugía Cardiovascular y 
se realizó una cirugía de Tirone David, consistente 
en el recambio de toda la aorta ascendente con 
una prótesis vascular con preservación de la 
válvula aórtica nativa (Figuras 3 y 4).

A partir de este caso, se realizó una evaluación 
cardiovascular del grupo familiar cercano. 
La madre también tenía dilatación de aorta 
ascendente y úvula bífida y, luego de ser evaluada 
con los mismos exámenes complementarios, fue 
intervenida con idéntica técnica quirúrgica que 
su hijo. Los hermanos del paciente presentaban 
ecocardiogramas normales.

Ampliando el relevamiento familiar, se detectó 
que un tío materno presentaba dilatación grave de 
la raíz aórtica con insuficiencia aórtica moderada, 
por lo que se indicó cirugía cardiovascular y 
fue luego intervenido en otro centro con cirugía 
de Bentall (recambio de la aorta ascendente 
y reemplazo valvular aórtico con prótesis 
mecánica).

Figura 2. Angiorresonancia magnética nuclear cardíaca. Reconstrucción 3D de aorta

Figura 1. Úvula bífida
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De este modo, en el término de un mes, 
gracias a la derivación oportuna del pediatra, 
un minucioso interrogatorio,  un examen 
físico completo, análisis complementarios y 
relevamiento familiar, se detectó una patología 
grave con riesgo de disección aórtica y muerte 
súbita en tres generaciones y se intervinieron con 
celeridad y éxito tres integrantes de una misma 
familia.

DISCUSIÓN
El LDS en una enfermedad genética que se 

describió, originalmente, por la expresión variable 
de las mutaciones en el receptor I y II del factor 
transformador de crecimiento β (transforming 

growth factor beta receptor 1 and 2; TGFBR1 y 
TGFBR2, por sus siglas en inglés) y luego se 
observó en otras mutaciones con manifestaciones 
típicas de LDS (SMAD3 gen) (TGFB2).3

La enfermedad aneurismática  aórt ica 
rápidamente progresiva es una característica 
d i s t in t iva  de  LDS,  lo  que  requiere  una 
estrecha vigilancia. Los individuos con LDS 
con alteraciones craneofaciales características 
(originalmente descrito como LDS I)6 presentan 
un riesgo muy alto de disección aórtica. En 
estos casos, la ruptura de los aneurismas 
puede producirse en edades tempranas y con 
dimensiones menores que aquellas con otros 
síndromes de afectación del tejido conectivo, 

Figura 4. Vista desde la cabecera del paciente, cirugía de reemplazo de aorta ascendente con preservación de la válvula

Figura 3. Vista desde la cabecera del paciente, corazón y aorta ascendente dilatada
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como el Marfan. Se ha publicado disección 
aórtica en niños de tan solo 3 meses y hemorragia 
cerebral a partir de los 3 años7,8 en pacientes con 
LDS.

Estos  pacientes  requieren evaluación 
ecocardiográfica con intervalos frecuentes para 
monitorear la raíz aórtica y aorta ascendente.

El uso de medicación profiláctica debe ser 
considerado para los individuos con LDS sin 
dilatación aórtica si presentan una historia 
familiar de LDS con dilatación o disección de 
aorta.9

La dilatación o disección aórtica está presente 
en el 95% de los casos. Como tratamiento 
preventivo, se deben restringir los ejercicios 
competitivos, de contacto o isométricos que 
aumentan el estrés parietal aórtico y considerar la 
administración de betabloqueantes,10 bloqueantes 
de receptor de angiotensina ii y/o inhibidor de 
la enzima convertidora de angiotensina (IECA).

La enfermedad aneurismática, que incluye 
la disección, no se limita a la raíz aórtica y se 
ha informado en todas las porciones de la aorta 
y ramas de arterias del cuello, aorta torácica y 
abdominal. Por ello, los estudios de imágenes 
vasculares de diagnóstico, como la angiografía 
por resonancia magnética o angiotomografía 
computarizada con reconstrucción tridimensional 
de la cabeza, el cuello, el tórax, el abdomen 
y la pelvis, se deben realizar para evaluar los 
aneurismas y tortuosidad de la aorta y de todo el 
árbol arterial.11,12

La decisión de intervención oportuna de 
la aorta se basa típicamente en la dimensión 
absoluta de la aorta, la tasa de progresión de la 
dilatación y la función de la válvula aórtica.13

Dado el mayor riesgo de disección aórtica en 
pacientes con LDS, la indicación quirúrgica es más 
precoz. En adultos, se indica con diámetros de 
raíz aórtica ≥ 4,0 cm (≥ 4,2 cm según la Sociedad 
Europea de Cardiología)14 o un crecimiento mayor 
de 0,5 cm/año. Para niños con anomalías cráneo-
faciales graves, originalmente descritas como 
LDS I, se sugiere la cirugía cuando la raíz aórtica 
presenta un puntaje Z > +3 o un crecimiento 
mayor de 0,5 cm/año. Para niños con anomalías 
cráneo-faciales leves (LDS II), se recomienda la 
cirugía con puntaje Z de la raíz aórtica > +4 o bien 
un crecimiento de esta mayor de 0,5 cm/año.

Cuando la insuficiencia valvular aórtica 
no es significativa, se recomienda la cirugía 
de reemplazo de raíz aórtica con preservación 
de la válvula,15 como se indicó y realizó en 
dos de nuestros 3 casos. La preservación de 
la válvula tiene la enorme ventaja de evitar la 
anticoagulación y sus complicaciones, sobre todo, 
en edad pediátrica. De presentarse disfunción 
valvular aórtica, la cirugía de Bentall con 
reemplazo valvular aórtico es el procedimiento 
de elección, como fue realizado en nuestro tercer 
paciente.

Dado que la enfermedad aneurismática puede 
ser progresiva, se debe realizar una evaluación 
inicial y repetirla con un intervalo de 2 años si 

Tabla 1. Guía para el seguimiento cardiológico y cirugía cardiovascular en pacientes con síndrome de Loeys-Dietz9

1.	 Ecocardiograma doppler color anual o más frecuente de acuerdo con la gravedad de la enfermedad aórtica.

2.	 Medicación para bajar la presión, bloqueantes de receptor de angiotensina ii, inhibidor de la enzima convertidora de angiotensina 
(IECA) (losartán: 2,0 mg/kg/día para los niños o 100 mg/día para adultos), β-bloqueantes.

3.	 Control estricto de la hipertensión arterial.

4.	 Restricción del ejercicio, que incluye deportes competitivos o de contacto, ejercicios isométricos (sentadillas, flexiones de brazos, 
levantamiento de pesas), ejercicios exhaustivos.

5.	 Se deben evitar medicaciones que impactan negativamente en el sistema cardiovascular, que incluyen medicación estimulante 
(descongestivos, cierta medicación para déficit de atención y vasoconstrictores –triptanos- para el manejo de la migraña).

6.	 Profilaxis para endocarditis bacteriana en pacientes con prótesis valvulares para procedimientos dentales u otros procedimientos 
invasivos (las guías de la Asociación Americana del Corazón no son específicas para alteraciones del tejido conectivo, pero 
debe acomodarse la recomendación de acuerdo con los hallazgos en el ecocardiograma y los factores de riesgo).

7.	 Manejo según protocolo de la fibrilación auricular y otras arritmias.

8.	 Interconsulta con un cirujano cardiovascular cuando las dimensiones de la raíz aórtica lo requieran.
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no hay aneurismas o disecciones identificados. 
Así, también en el paciente con LDS operado 
por dilatación de la raíz aórtica, se recomienda 
la ecografía posoperatoria con intervalos de 3 a 
6 meses durante 1 año después de la cirugía y 
de 6 meses a 1 año a partir de entonces.6 Otra 
estrategia complementaria son las medidas para 
disminuir el estrés parietal (véase Tabla 1).

Los pacientes pueden necesitar múltiples 
intervenciones para la aorta y/u otras arterias. 
Se han informado hasta un 33% de pacientes con 
intervenciones múltiples.8

Por último, cabe destacar que también se 
han descrito afectaciones de otros órganos en el 
LDS que, de presentarse, requieren el abordaje 
interdisciplinario con especialistas en ortopedia, 
alergia, gastroenterología, nutrición, neurocirugía, 
patología vascular periférica, patología espinal, 
cirugía general, oftalmología, neumonología, 
psicología para evaluar el impacto psicosocial 
del diagnóstico en la familia y, por supuesto, 
la consulta familiar con Genética para decidir 
el plan de manejo general, consejo genético, 
chequeo familiar y opciones de estudios durante 
el embarazo.

En conclusión, el LDS es una enfermedad 
genética recientemente descrita que presenta 
similitudes con el síndrome de Marfan, con el 
que los pediatras están más familiarizados, pero 
cuya evolución es más desfavorable que este 
último. El pediatra debe tenerlo presente dentro 
de sus sospechas diagnósticas por interrogatorio 
o examen físico y derivar oportunamente al 
cardiólogo, ya que, en caso de ser confirmado el 
diagnóstico de dilatación aórtica, presente en el 
90% de los casos, obliga a actuar con celeridad 
debido al alto riesgo de disección aórtica. n
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