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RESUMEN

> Aorta bicUspide
> Dilatacion de aorta
> Cirugfa valvular

La vélvula adrtica bicuspide (VAB) es la cardiopatia congénita mas frecuente y afecta a un 1-2% de la po-
blacién. Afecta de forma mas habitual a varones que a mujeres, con una relacion 3:1. A pesar de haberse
considerado histéricamente una patologia de caracter relativamente benigno, un 35% de los individuos
con VAB desarrollara a lo largo de la vida complicaciones derivadas como disfuncion valvular, endocardi-
tis, aneurisma adrtico o diseccion adrtica. A pesar de la relevancia de esta patologia quedan ain muchos
aspectos por dilucidar.

El objetivo de este articulo es mostrar una revisién actualizada de los aspectos basicos de esta patologia
haciendo hincapié en las Ultimas novedades relacionadas con su diagnostico, evolucion y complicacio-
nes asociadas desde el punto de vista de la imagen cardfaca.
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Bicuspid aortic valve (BAV) is the most common congenital heart disease affecting 1-2% of the population.
It affects more frequently males than females with a ratio of 3:1. Despite the fact that it has been historically
considered a relatively benign disease, 35% of individuals with BAV will develop complications throughout
life such as valve dysfunction, aortic aneurysm or aortic dissection. In spite of the relevance of this disease
many aspects are not still clarified.

The aim of this article is to show an updated version of the basic aspects of this pathology with emphasis
on the latest developments related to the diagnosis, evolution and associated complications from a cardiac
imaging viewpoint.

Diagnostico y anatomia
de la valvula adrtica bicuspide

valvular en sistole, ya que en didstole el rafe puede simular la comisura de la
tercera cUspide. Raramente la VAB se presenta con dos velos simétricos y sin
la presencia de rafe (VAB “pura”). En la Figura 1 se muestran imagenes de los
diferentes tipos de morfologia valvular.

La VAB estd compuesta por dos velos, uno de ellos habitualmente de mayor ta-
mano. Existen diferentes tipos de morfologia valvular o morfotipos en funcién
del patrén de fusion de los velos:
Morfotipo I. Es el morfotipo valvular mds comun, aparece en un
70-80% de los casos. Es el resultado de la fusién del velo coronario
derecho e izquierdo, que condiciona una apertura valvular en direc-
cién anteroposterior. Esta apertura tipica se denomina en ocasiones
en “boca de pez”.
Morfotipo Il. Es menos frecuente (20-30%) y es el resultado de la fusion
del velo coronario derecho y no coronario, condicionando una apertura
laterolateral.
Morfotipo lll. Es una variante excepcional (2-3%) producida por la fusion
del velo coronario izquierdo y no coronario.

La presencia de un rafe o engrosamiento fibroso entre los dos velos fusionados
es habitual en la VAB. Hay que recalcar la importancia de valorar la morfologia

Figura 1. Morfotipos de vélvula adrtica bicuspide (VAB). Plano paraesternal
eje corto que muestra la vision de una VAB. A: fusion del velo coronario
derecho e izquierdo (VAB tipo I); B: fusion del velo coronario derecho y no
coronario (VAB tipo Il) (las flechas pequenas muestran el rafe)

La ecocardiograffa transtorécica (ETT) es el método de eleccion para el diag-
néstico y seguimiento de la VAB porque no solo permite realizar el diagnds-
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tico sino que también es Util para identificar otras alteraciones anatémicas
en la raiz adrtica, la parte proximal de la aorta ascendente y otras malfor-
maciones congénitas asociadas, asi como el grado de disfuncién valvular.
Su sensibilidad y especificidad para detectar VAB es del 92% y 96%, respec-
tivamente, cuando las imagenes son adecuadas™. La mayor resolucién de
la ecocardiografia transesofagica es de especial utilidad en la valoracion de
casos dudosos.

También la resonancia magnética cardfaca (cardio-RM) y la tomografia com-
putarizada (TC) pueden evaluar de forma precisa la anatomia de la vélvula
adrtica cuando existen dudas en el diagndstico, aunque la gran ventaja de
estas técnicas es que permiten realizar una excelente evaluacion de la aorta
en todos sus segmentos. En aquellos pacientes con dilatacion adrtica se re-
comienda la validacion de los didmetros obtenidos por ecocardiografia me-
diante otra técnica de imagen (TC/cardio-RM) con el objetivo de realizar una
medicion de didmetros mds precisa gracias a la técnica de doble oblicuidad.
Es importante tener una medida de referencia para realizar una compara-
cion fiable de las mediciones en caso de progresion de la dilatacion adrtica®
(Figura 2 y Figura 3). También la cardio-RM aporta informacién relevante
sobre el flujo sanguineo y su velocidad a lo largo de la aorta, lo que permitird
el andlisis de aquellas dreas de la pared adrtica sometidas a un mayor estrés
de pared.

ST A o

Figura 2. Medicién de la aorta ascendente tubular por tomografia compu-
tarizada

Figura 3. Medicién de aorta ascendente dilatada en paciente con valvula
aodrtica bicuspide

La medicion de los didmetros adrticos se ha establecido por convenio median-
te ETT bidimensional y de borde externo a borde interno en telediastole (de
primer eco a segundo eco respecto al transductor de ambas paredes adrticas).
Los didmetros adrticos se relacionan con la superficie corporal y la edad. En
adultos, los didmetros indexados considerados como normales son inferior a
2,1 cm/m? en la raiz adrtica e inferior a 2,0 cn/m?en aorta ascendente tubular.
Sin embargo, existe evidencia de la necesidad del uso de nomogramas o valo-
res de referencia derivados de ecuaciones que contemplan 2 desviaciones es-
tandar respecto al valor limite normal para realizar una estimacion mas precisa
que tenga en cuenta el sexo, el peso y la talla.
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Lesiones congénitas asociadas

La VAB puede presentarse de forma aislada o asociada a otras malformaciones
congénitas resultantes de alteraciones en la etapa fetal del tracto de salida del
ventriculo izquierdo como coartacion adrtica, corazén izquierdo hipoplasico
0 comunicacion interventricular. El 40-50% de los pacientes con coartacion
aodrtica tiene una VAB (Figura 4). También puede aparecer englobada en sin-
dromes genéticos como el sindrome de Turner, con una prevalencia del 30%
de VAB en estos pacientes. Igualmente se han descrito asociados a individuos
afectados de patologia adrtica genética sindromica y no sindrémica.

Figura 4. Reconstruccion de tomografia computarizada que muestra una
coartacion adrtica extrema con interrupcion de la aorta toracica descendente
media a nivel retropulmonar en un paciente afectado de valvula adrtica
bicuspide portador de una protesis adrtica mecanica

Afectacion valvular

La complicaciéon mds frecuente en los pacientes con VAB es la disfuncion valvu-
lar por estenosis o insuficiencia.

La estenosis adrtica se produce por calcificacion de la vélvula adrtica y ocurre a
una edad més temprana, a los 50-60 afos, apareciendo sobre los 70-80 afos en
los pacientes con vaélvula adrtica trivalva (VAT)®. Estudios inmunohistoquimi-
cos de vélvulas explantadas han demostrado la presencia de inflamacion, infil-
tracion lipidica y produccion de proteinas como mediadores en la calcificacion
del tejido valvular. Asi pues, el mecanismo de calcificacion es similar al que se
produce en las VAT, objetivandose la presencia de infiltracién de linfocitos T por
igual en VAB y VAT analizadas histolégicamente tras su extraccion®. Aln queda
por dilucidar si la variabilidad en la edad de presentacion de la calcificacion en
la VAB respecto a la VAT puede deberse a factores mecanicos o genéticos. A pe-
sar de que algunos estudios asocian el morfotipo valvular con la calcificacion®,
estudios posteriores y de mayor envergadura no lo corroboran®®. El manejo
de la estenosis adrtica debe ser el mismo en los pacientes con VAB que en los
pacientes con VAT”:9),

La insuficiencia adrtica es una manifestacién comun de esta patologia y puede
aparecer de forma aislada o combinada con estenosis. Los mecanismos de la
insuficiencia adrtica pueden ser por prolapso (Figura 5), endocarditis, dege-
neracién mixomatosa o funcional, secundaria a la dilatacion de la raiz adrtica
0 aorta ascendente.
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Figura 5.lmagen transesofagica que muestra prolapso de un velo coronario
en valvula adrtica bicUspide que conlleva la aparicién de una insuficiencia
adrtica grave

En una cohorte de 118 pacientes con VAB se detectd en un 34% la pre-
sencia de insuficiencia adrtica moderada o grave®. En otra serie extensa
se detecto la presencia de insuficiencia adrtica de cualquier grado en un
47% de los pacientes, pero sélo un 3% requirié cirugfa por este motivo®,
De forma similar, Tzemos et al. detectaron un 21% de insuficiencia adrtica
moderada a grave, pero Unicamente un 6% requirid intervencién por este
motivo®. A pesar de la variabilidad documentada en la prevalencia de la
insuficiencia adrtica significativa, ésta ha demostrado ser un predictor para
eventos cardiacos®.

Dilatacion aortica

Los pacientes con VAB tienen un mayor riesgo de desarrollar dilatacién de la
aorta ascendente y diseccion. La prevalencia de dilatacion adrtica asociada a
VAB oscila entre el 33% vy el 80%. Esta gran variabilidad se atribuye a la diferen-
cia en los umbrales usados para definir dilatacion, las poblaciones estudiadas,
las técnicas de imagen usadas, los valores considerados normales por edad y
superficie corporal, la regién de aorta analizada, asi como la naturaleza hetero-
génea de la propia enfermedad.

Por estos motivos, en esta Ultima década la aortopatia relacionada con la VAB

ha ganado interés, surgiendo la necesidad de definir el nivel donde se produce

dicha dilatacion. La primera clasificacion fenotipica que incluyd la véalvula y la

aorta la propusieron Schdfer et al. Se determinaron tres morfotipos adrticos!'?

(Figura 6):

« Fenotipo N. Con un didmetro a nivel de los senos de Valsalva superior a la
unién sinotubular y aorta ascendente tubular.

- Fenotipo A. Preserva la morfologia tipica y tiene un didmetro de aorta as-
cendente tubular superior al resto.

« Fenotipo E. Define una dilatacion a ambos niveles con pérdida de la unién
sinotubular

En una serie de 191 pacientes se observo que el tipo Ny el A eran los mas
frecuentes y cuando se relacionaban con el morfotipo valvular se observé que
los pacientes con VAB tipo | dilataban predominantemente la raiz adrtica y con
laVAB tipo Il lo hacian sobre todo a nivel de la aorta ascendente tubular’?. Una
cohorte de 133 individuos con VAB mostré, como en el estudio previo, que la
VAB tipo | dilataba con una mayor prevalencia a nivel de los senos de Valsalva y
la VAB tipo Il dilataba con mayor frecuencia a nivel de la aorta ascendente. Tras
un tiempo de seguimiento de 4 afnos los pacientes con dilatacion de la raiz adr-

tica mostraron una mayor incidencia de crecimiento rapido a nivel de la aorta
ascendente tubular™. Sin embargo, otros estudios no han demostrado que el
morfotipo valvular sea un predictor de la dilatacion adrtica® &2,

Figura 6. Patron de dilatacion adrtica segun Schafer

La patogénesis del aneurisma de aorta ascendente en pacientes con VAB es incierta.
Algunos autores apoyan la teorfa hemodindmica en que se considera que la dilata-
cion se debe al estrés hemodindmico anormal que genera el flujo turbulento ex-
céntrico resultante de la VAB sobre las paredes adrticas™?. La fuerza tangencial que
ejerce el flujo en la pared y que ha podido estimarse mediante el andlisis de flujos
de cardio-RM cuatridimensional se denomina wall shear stress (Figura 7). Ello podrfa
explicar la tendencia a desarrollar aneurismas de diferente localizacion en funcién
del patron morfolégico valvular. De hecho, existen estudios histologicos realizados
en aortas explantadas de pacientes con VAB que documentan alteraciones anato-
mopatoldgicas en las zonas sometidas a mayor estrés de pared, con menor cantidad
de fibras de elastina, menor grosor y mayor distancia entre las mismas.

Control BAV tipo | BAV tipo Il

Figura 7. Imagen de cardioresonancia magnética de flujo 4D en paciente
con valvula adrtica bicuspide y dilatacién adrtica. Se observa un patrén
distinto de las lineas de flujo en pico sistélico en un control (A), un paciente
con VAB tipo | (flujo de salida anterior, B) y en un paciente con VAB tipo |I
(flujo de salida posterior, C)

Algunos investigadores apoyan la teorfa genética considerando que las altera-
ciones de la pared adrtica se deben a un origen genético comun que también
explica la diferente morfogénesis de la valvula adrtica. Existen observaciones
que apoyan la evidencia de esta base genética como, por ejemplo, el hecho
de que la aortopatia es prevalente en los familiares de primer grado de los
pacientes con VAB. El haberse objetivado un patrén de herencia autosémico
dominante en diferentes poblaciones analizadas™ y una heredabilidad eleva-
da (89%)""® apoyan también esta hipétesis. Estudios histoldgicos realizados con
corazones embrionarios de hamsteres sirios han mostrado que una migracion
anormal de las células de la cresta neural puede explicar esta anomalia.

Sin embargo, el papel de la genética o los factores hemodindmicos en la pato-
génesis de la dilatacion adrtica es dificil de determinar, siendo probablemente
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una conjuncion de ambos factores, lo que puede explicar el desarrollo de esta
complicacion.

La diseccién adrtica es la complicacion mas temida en los pacientes con VAB,
debido a la alta mortalidad asociada. La incidencia de la misma varfa entre los
diferentes estudios, con una incidencia documentada en dos grandes series
poblacionales baja, de entre el 0-0,1%" ¢, a una prevalencia estimada de dife-
rentes series de hasta un 4%""”). Aunque la probabilidad de diseccién es mucho
menor que en los pacientes con sindrome de Marfan, dado que la VAB es unas
100 veces mas comun, puede originar un numero relevante de disecciones
aorticas a nivel poblacional. La diseccion adrtica en pacientes con VAB afecta
tipicamente a la aorta toracica ascendente (Figura 8), aunque se ha descrito
afectacion de la aorta tordcica descendente en pacientes de edad avanzada. A
pesar de que la diseccion es més frecuente en pacientes con dilatacion adrtica
existen casos publicados en pacientes con didmetros normales. De entre los
factores de riesgo descritos para la diseccion se encuentran la dilacion adrtica,
el sexo masculino, una historia familiar de diseccion adrtica, la coartacion aor-
tica o el sindrome de Turner.

Figura 8. Diseccion de aorta ascendente. A: reconstruccién multiplanar que
muestra flap de diseccion a nivel de aorta ascendente sin afectacién de la
raiz adrtica. Puerta de entrada (flecha roja) a nivel de aorta ascendente; B: el
plano axial muestra aneurisma de aorta ascendente de 52 mm (medicion a
nivel de la bifurcacion de la arteria pulmonar)

Historia natural

La progresion clinica de la VAB se ha evaluado en distintos estudios, demos-
trdndose una amplia variabilidad en su forma de presentacion, que puede ir
desde la presencia de una estenosis grave en la infancia a un curso totalmente
indolente hasta la edad adulta.

Existen dos grandes estudios poblacionales que han evaluado el seguimiento
a largo plazo de los pacientes con VAB. Una cohorte de 212 pacientes asinto-
maticos con VAB (edad media 32 + 20 afos) presentaron, tras un seguimiento
de 15 + 6 anos, una supervivencia similar a la de la poblacién normal (90 + 3%
a 20 anos), pero con una mayor tasa de eventos cardiacos que inclufan cirugia
sobre la valvula adrtica y aorta ascendente®. Los predictores de eventos fueron
la edad > 50 afos y la degeneracion valvular. En esta serie, un didmetro aértico
> 40 mm en diagnostico basal predijo de forma independiente la cirugia por
dilatacién adrtica®. Otro estudio determind los resultados de pacientes con
VAB con y sin presencia de sintomas. 642 pacientes (edad media 35 + 16 anos)
se siguieron durante 9 + 5 afos determindndose de nuevo una supervivencia
estimada a 10 anos similar a la poblacion normal (96 + 1%)©. La aparicion de
uno o mas eventos cardiacos primarios ocurrié en un 25% de los casos (muerte
cardiovascular 3%, cirugia sobre la valvula adrtica o aorta ascendente 22%, dila-
tacion adrtica o aneurisma 2%). Los predictores de eventos primarios fueron la
edad > 30 afios, la estenosis adrtica moderada o grave y la insuficiencia adrtica
moderada o grave®.
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En esta misma linea, otro estudio evalué la presencia de complicaciones adrti-
cas en 416 pacientes con VAB. La incidencia de diseccién adrtica fue del 1,5%
por 10.000 pacientes/afio. La incidencia aumentaba significativamente con la
edad y con la presencia de aneurisma adrtico. La necesidad de cirugfa adrtica
a 25 afos fue del 25%%.

Tratamiento quirargico

Las indicaciones de cirugia en los pacientes con VAB son similares a los pa-
cientes con VAT. En cuanto a la estenosis adrtica en la infancia, el tratamiento
de eleccién es la valvuloplastia. El remplazo valvular adrtico es la técnica de
elecciéon en la mayoria de los adultos con VAB y estenosis adrtica, con una mor-
bilidad y mortalidad bajas en la actualidad. A pesar de que los pacientes con
VAB se excluyeron inicialmente del ensayo PARTNER, estudios mas recientes
han demostrado que la TAVI puede realizarse de forma segura en pacientes
con VAB seleccionados con alto riesgo quirdrgico, con resultados similares a
los pacientes con VAT!?.

En las dltima dos décadas, la reparacion de la vélvula adrtica se ha convertido
en una alternativa en los pacientes con insuficiencia aortica. Su ventaja es evi-
tar el uso del tratamiento anticoagulante a largo plazo en estos pacientes. Se
han propuesto multiples técnicas quirdrgicas como la plicatura del tejido re-
dundante, la reseccion triangular del rafe con reconstruccion del velo, la repa-
racion con interposiciéon del parche de pericardio, la resuspension de margen
libre o la anuloplastia. Aunque algunas series aun consideran la presencia de
VAB como un predictor de fracaso de la reparacion y reintervencion, diversos
estudios han demostrado la factibilidad de esta técnica con resultados opti-
mistas. Existe evidencia reciente de que las caracteristicas anatémicas juegan
un papel importante en la durabilidad de la reparacion. Asi pues, una altura
de coaptaciéon < 9 mm o una superficie de coaptacion < 4 mm, un didmetro
aortoventricular mayor a 28 mm y una orientacién comisural < a 160° se consi-
deran factores ecocardiograficos predictores de reintervencion.

Respecto a la intervencion sobre la aorta ascendente, las gufas de 2010 de la AHA/
ACC inclufan la VAB entre otras enfermedades del tejido conjuntivo y recomen-
daban cirugia con didmetros entre 40-50 mm o con crecimiento > 5 mm/afo, lo
que genero gran controversia. Las guias europeas de la ESC/EACTS de 2012 para
la enfermedad valvular® y las guias europeas de la ESC de 2014 para las enferme-
dades adrticas® establecieron la cirugia adrtica con didmetros > 55 mm (clase Ila,
nivel evidencia C); > 50 mm si se asociaban coartacién adrtica, historia familiar
de diseccion, hipertension arterial o crecimiento anual > 2 mm/afo en medidas
consecutivas usando la misma técnica de imagen, medido al mismo nivel y con
comparacion directa de las 2 exploraciones y confirmado por otra técnica (clase
lla, nivel evidencia C). Las nuevas guias de la ACC/AHA de 20147 recomiendan
tratamiento quirdrgico de raiz adrtica si éste es > 55 mm (clase |, nivel evidencia
B). Con didmetros adrticos > 50 mm se considera razonable el tratamiento de la
aortopatia si existe historia familiar de diseccion adrtica o la ratio de crecimiento
es > 5mm/ano (clase lla, nivel evidencia C). Se considera razonable con didmetros
> 45 mm y necesidad de cirugfa sobre la vélvula adrtica (clase lla, nivel evidencia
Q). Sin embargo, el nivel de evidencia en todas ellas es inadecuado y las directrices
derivan en su mayoria de consenso de expertos. Ademés, no se diferencia si el
didmetro méaximo corresponde a la raiz adrtica o a la aorta ascendente tubular, no
se proponen puntos de corte seguin didmetros indexados por superficie corporal
o talla, ni se indica si la estenosis adrtica grave o la insuficiencia adrtica sin indica-
cién quirdrgica implican un mayor riesgo asociado.

En los pacientes sometidos a recambio valvular adrtico aislado, tener VAB se
considera un factor predisponente para presentar eventos aorticos a largo pla-
7o como formacién de aneurismas o diseccion adrtica. Sin embargo, la inciden-
cia de eventos adrticos en los pacientes con VAB tras el recambio valvular adrti-
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co es muy baja. Estudios recientes documentan una baja incidencia de eventos
aorticos tras el recambio valvular adrtico. En una cohorte de 153 pacientes con
VAB y estenosis adrtica con dilatacion adrtica de 40-50 mm, Unicamente un 3%
requirio cirugia por progresion de aneurisma adrtico®. Tras 15 anos de segui-
miento no se observo diseccion nirotura adrtica, y el riesgo de presentar even-
tos adrticos fue muy bajo. En una gran serie que incluyd 1.286 pacientes con
un seguimiento a 12 afos, sélo se documentd un 1% de diseccion adrtica, un
0,9% de cirugia de aorta ascendente y un 9,9% de dilatacion adrtica progresi-
va®, Otros estudios también mostraron que la incidencia de diseccion adrtica
y formacién de aneurismas en pacientes con VAB tras recambio valvular adrtico
es muy baja? %, Por tanto, el reemplazo adrtico profilactico en pacientes con
dilatacién ligera de la aorta no deberfa realizarse dada la baja incidencia de
eventos tras el recambio valvular adrtico.

Tratamiento médico

En los pacientes con VAB debe controlarse de forma agresiva la presién arte-
rial, asi como otros factores de riesgo cardiovascular. Las Ultimas guias de 2014
sobre patologfa adrtica de la ESC sugieren el uso de betablogueantes en los
pacientes con VAB y raiz adrtica > 40 mm, aunque con bajo nivel de eviden-
cia? y basandose en extrapolaciones de resultados de estudios en pacientes
con sindrome de Marfan. Las estatinas han demostrado reducir la expresion de
metaloproteinasas de la matriz extracelular observada en los aneurismas adrti-
cos. Varios estudios observacionales retrospectivos sugieren el beneficio de las
estatinas para reducir la dilatacién de la aorta en pacientes con VAB? 29, A nivel
valvular, ensayos clinicos no han demostrado su eficacia para reducir la progre-
sion de la calcificacion valvular, sin embargo, estudios aislados sugieren un ma-
yor beneficio cuando la afectacion valvular es ligera®. En la actualidad se esta
llevando a cabo un ensayo clinico para evaluar la eficacia de la atorvastatina en
pacientes con VAB (BICATOR: Evaluacién de la eficacia de la Atorvastatina en la
progresidn de la dilatacién adrtica y la degeneracidn valvular en pacientes con vdil-
vula adrtica Bicuspide; ClinicalTrials.gov; nimero NCT02679261). También cabra
la posibilidad de determinar, en un futuro proximo, si existe un lugar para el tra-
tamiento de VAB con betabloqueantes y antagonistas de los receptores de la
angiotensina Il (Beta Blockers and Angiotensin Receptor Blockers in Bicuspid Aortic
Valve Disease Aortopathy (BAV) study; ClinicalTrials.gov; nimero NCT01202721).

Herencia y cribado familiar

El patrén de herencia de la VAB es complejo. Distintos estudios han demostra-
do un patrén de herencia autosémico dominante con penetrancia y expresion
fenotipica variables™. También se ha determinado la heredabilidad, que es la
estimacion de la cuantia de la herencia determinada por el efecto genético,
siendo de un 89% en los individuos con VAB. Mlltiples estudios consideran
que el patrén de herencia de la VAB sélo puede explicarse por la implicacion de
multiples genes y la influencia de factores modificadores ambientales.

Analisis genéticos realizados en poblaciones con VAB han mostrado una gran
heterogeneidad de resultados. De entre los considerados que podrian ser rele-
vantes para determinar la herencia de la VAB se encuentran los genes TGFBR2,
TGFBR1, NOTCHI, ACTA2 y KCNJ2. Aun asi, ninguno de ellos puede explicar de
forma aislada un porcentaje significativo de los casos familiares de VAB. A pesar
de que algun estudio aislado propone el estudio genético en pacientes con
VAB familiar, no se recomienda en la actualidad el estudio de genes fuera del
ambito de la investigacion.

El cribado de los familiares de primer grado de pacientes con VAB se consi-
dera apropiado segun las guias de préctica clinica actuales, pero sin llegar a

un acuerdo sobre el grado de recomendacién®®”9. Los datos sobre el posible
efecto del cribado en el prondstico de esta poblaciéon son escasos y exis-
ten muy pocos estudios que determinen la relacion coste-eficacia de esta
préctica. La ratio de recurrencia de la VAB en familiares de primer grado se
ha descrito entre el 4,6-11%*> %27 | as diferencias pueden atribuirse a dife-
rencias geograficas.

Existen discrepancias entre estudios respecto a la concordancia de herencia
en funcién del morfotipo valvular. Respecto a la herencia de la dilatacion
aortica asociada a la VAB también existe una gran heterogeneidad en los re-
sultados publicados. Aunque en algunas cohortes no se ha evidenciado una
diferencia significativa en los didmetros adrticos de los familiares de primer
grado con respecto a la poblacién con VAB!'> 27, otros han mostrado una
prevalencia de dilatacion adrtica en familiares de primer grado de hasta el
32961,

Respecto a las implicaciones sociosanitarias de la necesidad del cribado en
familiares de primer grado de pacientes con VAB existen estudios en poblacién
pediatrica y adulta que demuestran que el cribado mediante ETT es una prac-
tica coste-efectiva y asequible en las sociedades actuales. Falta por dilucidar
si otros factores genéticos, nuevos biomarcadores o patrones de herencia en
funcion de los fenotipos valvular o adrtico permitirdn obtener nuevas direc-
trices para optimizar el cribado estratificando a las familias que acarrean un
mayor riesgo.

Conclusion

Aunque los grandes estudios poblacionales han contribuido al conocimiento
de las complicaciones derivadas de la VAB, son necesarios registros multicéntri-
cos e internacionales para esclarecer aspectos basicos como la incidencia real
de la diseccién adrtica o el alcance de la aortopatia asociada a la VAB.

A pesar de que la ETT es la técnica de eleccién para el diagnostico y segui-
miento de esta patologfa, la introduccién de técnicas como laTCy la cardio-RM
son indispensables en la practica habitual, esencialmente cuando se detectan
indicios de enfermedad adrtica.

Aunque el patrén de herencia exacto auin esta por determinar, la tasa de recu-
rrencia en familiares de primer grado no es despreciable, por lo que el cribado
familiar parece una herramienta Util en las sociedades actuales desarrolladas,
especialmente para evitar muertes por diseccion adrtica y disminuir la morbili-
dad y mortalidad de las complicaciones asociadas.

Es necesario avanzar en el conocimiento de la patogénesis de la degenera-
cion valvular y la dilatacion adrtica para el desarrollo de nuevas potenciales
armas terapéuticas que puedan ofrecer una mejor calidad de vida a estos
pacientes.

Abreviaturas

ACC: American College of Cardiology

AHA: American Heart Association

Cardio-RM: Resonancia magnética cardiaca

EACTS: European Association of Cardiothoracic Surgery
ETT: Ecocardiografia transtorécica

TAVI: Transaortic valve implantation

TC: Tomografia computarizada

VAB: Vélvula adrtica bicuspide

VAT: Vélvula adrtica trivalva
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Ideas para recordar

LaVAB es la cardiopatia congénita mas frecuente. La supervivencia de estos
pacientes es similar a la de la poblacién normal, pero el riesgo de complica-
ciones derivadas como disfuncién valvular, aneurisma adrtico, endocarditis
o diseccion aodrtica es significativamente mayor.

La ETT es el método de eleccion para el diagndstico y seguimiento de los
pacientes con VAB. La TC y la cardio-RM pueden ser de ayuda cuando exis-
ten dudas diagndsticas y son especialmente Utiles para la evaluacion de los
didmetros aorticos.

La estenosis adrtica en la VAB se debe a calcificacion y se produce de for-
ma mas precoz que en los pacientes con VAT. La insuficiencia adrtica, aun
estando presente en una gran proporcion de pacientes, no suele requerir
cirugfa con la misma frecuencia que la estenosis adrtica. Las técnicas de
reparacién valvular estan en continua evolucién y muestran un futuro pro-
metedor para estos pacientes.

La incidencia de diseccion adrtica ha mostrado ser relativamente baja en
los pacientes con VAB con didmetros adrticos ligeramente aumentados.
Se ha objetivado una tasa de recurrencia de la VAB en los familiares de
primer grado del 4-11%. El cribado familiar puede ser Util para detectar
las complicaciones silentes derivadas de esta enfermedad, por lo que se
recomienda su realizacién segun las principales sociedades cientificas
actuales.
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