03-18

Dosier Prensa
NdP MARFAN
CV 20-

0.
<
W :
n
@)
T
0.
QO
O:
w
9}
O
|
w
T
am




1/ 50



PRENSA

Ciber

acceso




_|iNDICE_____________________

- CIBERCV

Fecha Titular/Medio Pég. Docs.
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Diario de Almeria 5 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Diario de Cédiz 6 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Diario de Jerez 7 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Diario de Sevilla 8 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / El Dia de Cérdoba 9 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Europa Sur 10 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Granada Hoy 1 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Huelva Informacién 12 1
24/03/18 CLAVES DEL RIESGO CARDIOVASCULAR EN EL SINDROME DE MARFAN / Mélaga Hoy 13 1
26/03/18 LA CORRELACION GENOTIPO-FENOTIPO, CLAVE EN EL RIESGO CARDIOVASCULAR DEL SINDROME DE MARFAN 14 1

I Gaceta Médica

3/ 50



CIBERCV

Ciber




Diario de Almeria
Almeria

24/03/18

Prensa:  Diaria
Tirada: 2.195 Ejemplares
Difusion: 1.598 Ejemplares

Seccion: OTROS Valor: 76,00 € Area (cm2): 33,1

Ocupacion: 3,85 % Documento: 1/1  Autor:  Num. Lectores: 11000

127696911 ‘PO

Pagina: 55

Claves del riesgo
cardiovascular en el
sindrome de Marfan

GENETICA. Cientificos del Centro
de Investigaciéon Biomédica en
Red de Enfermedades Cardiovas-
culares han evidenciado en un
estudio la importancia de la co-
rrelacién genotipo-fenotipo en
elmanejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
elcualladilatacién de laraiz a6r-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos
de sindrome de Marfan.
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Claves del riesgo
cardiovascular en el
sindrome de Marfan

GENETICA. Cientificos del Centro
de Investigacién Biomédica en
Red de Enfermedades Cardiovas-
culares han evidenciado en un
estudio la importancia de la co-
rrelacion genotipo—fenotipo en
el manejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
el cual ladilatacién dela raiz adr-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos

de sindrome de Marfan.
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tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
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tran en mds del 90% de los casos
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GENETICA. Cientificos del Centro
de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Cardiovas-
culares han evidenciado en un
estudio la importancia de la co-
rrelacién genotipo-fenotipo en
elmanejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
elcualladilatacién de laraiz a6r-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos

de sindrome de Marfan.
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Claves del riesgo
cardiovascular en el
sindrome de Marfan

GENETICA. Cientificos del Centro
de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Cardiovas-
culares han evidenciado en un
estudio la importancia de la co-
rrelacién genotipo-fenotipo en
elmanejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
elcual ladilatacion de la raiz adr-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos
de sindrome de Marfan.
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Claves del riesgo
cardiovascular en el
sindrome de Marfan

GENETICA. Cientificos del Centro
de Investigaciéon Biomédica en
Red de Enfermedades Cardiovas-
culares han evidenciado en un
estudio la importancia de la co-
rrelacién genotipo-fenotipo en
elmanejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
elcualladilatacién de laraiz a6r-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos

de sindrome de Marfan.
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estudio la importancia de la co-
rrelacién genotipo-fenotipo en
elmanejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
elcualladilatacién de laraiz a6r-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos
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Claves del riesgo
cardiovascular en el
sindrome de Marfan

GENETICA. Cientificos del Centro
de Investigaciéon Biomédica en
Red de Enfermedades Cardiovas-
culares han evidenciado en un
estudio la importancia de la co-
rrelacién genotipo-fenotipo en
elmanejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
elcualladilatacién de laraiz a6r-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos
de sindrome de Marfan.
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cardiovascular en el
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GENETICA. Cientificos del Centro
de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Cardiovas-
culares han evidenciado en un
estudio la importancia de la co-
rrelacién genotipo-fenotipo en
elmanejo clinico del sindrome de
Marfan, un trastorno hereditario
que afecta al tejido conectivo, en
elcualladilatacién de laraiz a6r-
tica es la principal causa de mor-
bilidad y mortalidad. En este tra-
bajo, se observan las mutaciones
del gen Fibrilin—1 que se encuen-
tran en mds del 90% de los casos

de sindrome de Marfan.
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La correlacion genotipo-fenotipo, clave en el
riesgo cardiovascular del sindrome de Marfan

GM
Madrid

Investigadores del Centro de Investiga-
cidn Biomédica en Red de Enfermedades
Cardiovasculares (Cibercv) de la Unidad
de Gestion Clinica del Corazdn del Hospi-
tal Virgen de la Victoria de Mdlaga, han
evidenciado en un estudio la importan-
cia de la correlacion genotipo-fenotipo
en el manejo elinico del sindrome de
Marfan, un trastorno que afecta al tejido
conectivo en el cual la dilatacion de la

raiz adrtica es la principal causa de
morbilidad y mortalidad.

En este estudio se observan las
mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1)
que se encuentran en mas del 90 por
ciento de los casos de esta patologia, El
objetivo fue resumir las variantes de este
geny establecer la correlacidn genotipo-
fenotipo, con especialinterés en la apari-
cién de complicaciones adrticas, en una
amplia poblacidn de pacientes. En el
estudio, con pacientes con varianies del
gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se

conecluye que los pacientes con sindrome
de Marfan y variantes truncadoras de
FNB-1 presentaron una mayor propor-
cion de eventos adriicos, en comparacion
con un curso més benigno en pacientes
con mutaciones sin sentido. Segin
explica Victor Manuel Becerra, investi-
gador del Ciberey, “los hallazgos genéti-
cos realizados podrian tener importan-
cia no solo en el diagndstico, sino
también en la estratificacion del riesgo y
el manejo clinico de los pacientes con
sospecha del sindrome de Marfan”,

El estudio incluyd 90 pacientes de la
Unidad de Marfan del Hospital Universi-
tarioVirgen de laVictoria de Malaga, con
variantes de FBN-1 correspondientes a
58 no familias interrelacionadas. De las
57 variantes de FBN-1 encontradas, 25
habian sido descritas previamente, 23 de
las cuales habfan sido identificadas
como asociadas con sindrome de
Marfan, mientras que el resto se descri-
bié por primera vez. Para 84 pacientes ,
fue posible dar un diagndéstico definitivo
de acuerdo con los criterios de Ghent. 44
de ellos tenfan mutaciones sin sentido, 6
de los cuales habian sufrido un evento
adrtico, mientras que 20 de los 35
pacientes con mutaciones truncadoras
habian sufrido un evento a edades mas
lempranas.
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Martes, 20 de marzo de 2018

Madrid/ Malaga, 20 de marzo de 2018.- Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Cardiovasculares ( CIBERCV ), del grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion
Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria de Mélaga, han evidenciado en un estudio la importancia
de la correlacién genotipo-fenotipo en el manejo clinico del Sindrome de Marfan, un trastorno de herencia
autos6mica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz aortica es la principal
causa de morbilidad y mortalidad. En este estudio, en el que también han participado investigadores del
CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario
Universitario de A Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran
en mas del 90% de los casos de Sindrome de Marfan. El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de
este geny establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones
aorticas, en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio,
con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con
Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos aérticos,
en comparacién con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor
Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
del Sindrome de Marfan. El estudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario
Virgen de la Victoria de Méalaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas.
De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43.9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales
habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por
primera vez. Para 84 pacientes (93.3%), fue posible dar un diagnoéstico definitivo del Sindrome de Marfan de
acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido
un evento aodrtico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccién), mientras que 20 de los 35
pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas
tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque
no significativamente. Articulo de referencia: Victor Manuel Becerra-Mufoz, Juan José Gémez-Doblas,
Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria Generosa Crespo-Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo
de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and Fernando Cabrera-Bueno. The importance of genotype-
phenotype correlation in the clinical management of Marfan sindrome. Orphanet Journal of Rare Diseases
(2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-0754-6 Sobre el CIBERCV El Centro de Investigacién Biomédica
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en Red (CIBER) es un consorcio dependiente del Instituto de Salud Carlos Il (Ministerio de Economia, Industria
y Competitividad) y cofinanciado con fondos FEDER. El CIBER en su area tematica Enfermedades
Cardiovasculares (CIBERCV) lo forman 40 grupos de investigacion seleccionados sobre la base de su
excelencia cientifica pertenecientes a 24 instituciones consorciadas. Su trabajo se articula alrededor de 6
lineas de investigacion enfocadas en los principales desafios de la salud cardiovascular, con 4 programas
longitudinales (dafio miocardico, enfermedad arterial, insuficiencia cardiaca y cardiopatias estructurales) y 2
programas transversales (biomarcadores y plataformas, y epidemiologia y prevencion cardiovascular).
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Investigadores del CIBERCV evidencian en un estudio que los afectados por este Sindrome y con alteraciones
del gen Fribilin-1 presentan una mayor proporcion de eventos aérticos Estos hallazgos genéticos podrian
tener importancia no solo en el diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico
de los afectados por este trastorno, que afecta al tejido conectivo y que tiene como principal causa de mortalidad
la dilatacion de la raiz adrtica  Madrid/ Malaga, 20 de marzo de 2018.- Investigadores del Centro de
Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares ( CIBERCV ), del grupo de Eduardo de
Teresa en la Unidad de Gestidén Clinica del Corazon del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, han
evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del Sindrome
de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la
dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este estudio, en el que
también han participado investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y
Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del
gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en méas del 90% de los casos de Sindrome de Marfan. El objetivo,
por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial
interés en la aparicion de complicaciones aérticas, en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica
inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria,
se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una
mayor proporcién de eventos adrticos, en comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones
sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian
tener importancia no solo en el diagndstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico
de los pacientes con sospecha del Sindrome de Marfan.  El estudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de
Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de FBN-1 correspondientes
a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43.9%) habian sido descritas
previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras
que el resto se describid por primera vez. Para 84 pacientes (93.3%), fue posible dar un diagnostico definitivo
del Sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6
de los cuales habian sufrido un evento aértico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion),
mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a
ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones
sin sentido, aunque no significativamente. Articulo de referencia: Victor Manuel Becerra-Mufoz, Juan
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José Gomez-Doblas, Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria Generosa Crespo-Leiro, Roberto
Barriales-Villa, Eduardo de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and Fernando Cabrera-Bueno. The
importance of genotype-phenotype correlation in the clinical management of Marfan sindrome. Orphanet
Journal of Rare Diseases (2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-0754-6 Sobre el CIBERCV El Centro
de Investigacién Biomédica en Red (CIBER) es un consorcio dependiente del Instituto de Salud Carlos Il
(Ministerio de Economia, Industria y Competitividad) y cofinanciado con fondos FEDER. EI CIBER en su area
tematica Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV) lo forman 40 grupos de investigaciéon seleccionados
sobre la base de su excelencia cientifica pertenecientes a 24 instituciones consorciadas. Su trabajo se articula
alrededor de 6 lineas de investigacion enfocadas en los principales desafios de la salud cardiovascular, con
4 programas longitudinales (dafio miocérdico, enfermedad arterial, insuficiencia cardiaca y cardiopatias
estructurales) y 2 programas transversales (biomarcadores y plataformas, y epidemiologia y prevencion
cardiovascular).
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Cientificos del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV)
(Espafia) han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico
del sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante que afecta al tejido conectivo, en el
cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este trabajo, en el
gue han participado investigadores del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga y del Hospitalario Universitario
de A Coruiia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del
90% de los casos de sindrome de Marfan.  El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este geny
establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la apariciéon de complicaciones adrticas,
en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica inicial de este sindrome. En el estudio, con
pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con sindrome
de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcién de eventos aérticos, en
comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor
Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
de este sindrome. Investigadores del proyecto, de izquierda a derecha: Carlos Porras Martin, Victor Manuel
Becerra Mufioz y Fernando Cabrera Bueno. (Foto: CIBER) La investigacion incluy6é a 90 pacientes de la
Unidad de Marfan del hospital malaguefio, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias
interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente,
23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con Marfan, mientras que el resto se describi6 por
primera vez. Para 84 pacientes (93,3%) fue posible dar un diagnostico definitivo del sindrome de acuerdo
con los criterios de Ghent. De ellos, 44 tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento
aortico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccién), mientras que 20 de los 35 pacientes con
mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en
pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no
significativamente. (Fuente: CIBER) Copyright © 1996-2017 Amazings® / NCYT® | (Noticiasdelaciencia.
com / Amazings.com). Todos los derechos reservados. Depdésito Legal B-47398-2009, ISSN 2013-6714 -
Amazings y NCYT son marcas registradas. Noticiasdelaciencia.com y Amazings.com son las webs oficiales
de Amazings. Todos los textos y graficos son propiedad de sus autores. Prohibida la reproduccion total o
parcial por cualquier medio sin consentimiento previo por escrito. Excepto cuando se indigue lo contrario, la
traduccion, la adaptacién y la elaboracién de texto adicional de este articulo han sido realizadas por el equipo
de Amazings® / NCYT®.
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Investigadores del proyecto, de izquierda a derecha: Carlos Porras Martin, Victor Manuel Becerra Mufioz y
Fernando Cabrera Bueno. / CIBER Cientificos del Centro de Investigacién Biomédica en Red de
Enfermedades Cardiovasculares ( CIBERCV ) han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion
genotipo-fenotipo en el manejo clinico del sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante
gue afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y
mortalidad. En este trabajo, en el que han participado investigadores del Hospital Virgen de la Victoria de
Malaga y del Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1
(FBN-1) que se encuentran en mas del 90% de los casos de sindrome de Marfan.  Los hallazgos podrian
tener importancia no solo en el diagndstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo de los
pacientes con este sindrome  El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la
correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones aérticas, en una amplia
poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial de este sindrome. En el estudio, con pacientes con
variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con sindrome de Marfan y
variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos adrticos, en comparacion con
un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido.  Segun explica Victor Manuel Becerra, los
hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagndstico, sino
también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha de este sindrome.
Mutaciones pioneras La investigacion incluyo a 90 pacientes de la Unidad de Marfan del hospital malaguefio,
con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1
encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como
asociadas con Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84 pacientes (93,3%) fue
posible dar un diagnostico definitivo del sindrome de acuerdo con los criterios de Ghent. De ellos, 44 tenian
mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia profilactica para
aneurisma o diseccioén), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un
evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con
aguellos con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente. Referencia bibliografica: Victor Manuel
Becerra-Mufioz, Juan José Gomez-Doblas, Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria Generosa
Crespo-Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and Fernando
Cabrera-Bueno. The importance of genotype-phenotype correlation in the clinical management of Marfan
sindrome. Orphanet Journal of Rare Diseases (2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-
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Madrid/ Malaga, 20 de marzo de 2018.- Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Cardiovasculares ( CIBERCV ), del grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion
Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria de Mélaga, han evidenciado en un estudio la importancia
de la correlacién genotipo-fenotipo en el manejo clinico del Sindrome de Marfan, un trastorno de herencia
autos6mica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz aortica es la principal
causa de morbilidad y mortalidad. En este estudio, en el que también han participado investigadores del
CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario
Universitario de A Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran
en mas del 90% de los casos de Sindrome de Marfan. El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de
este geny establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones
aorticas, en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio,
con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con
Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos aérticos,
en comparacién con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor
Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
del Sindrome de Marfan. El estudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario
Virgen de la Victoria de Méalaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas.
De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43.9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales
habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por
primera vez. Para 84 pacientes (93.3%), fue posible dar un diagnoéstico definitivo del Sindrome de Marfan de
acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido
un evento aodrtico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccién), mientras que 20 de los 35
pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas
tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque
no significativamente. Articulo de referencia: Victor Manuel Becerra-Mufoz, Juan José Gémez-Doblas,
Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria Generosa Crespo-Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo
de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and Fernando Cabrera-Bueno. The importance of genotype-
phenotype correlation in the clinical management of Marfan sindrome. Orphanet Journal of Rare Diseases
(2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-0754-6 Sobre el CIBERCV El Centro de Investigacién Biomédica
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en Red (CIBER) es un consorcio dependiente del Instituto de Salud Carlos Il (Ministerio de Economia, Industria
y Competitividad) y cofinanciado con fondos FEDER. El CIBER en su area tematica Enfermedades
Cardiovasculares (CIBERCV) lo forman 40 grupos de investigacion seleccionados sobre la base de su
excelencia cientifica pertenecientes a 24 instituciones consorciadas. Su trabajo se articula alrededor de 6
lineas de investigacion enfocadas en los principales desafios de la salud cardiovascular, con 4 programas
longitudinales (dafio miocardico, enfermedad arterial, insuficiencia cardiaca y cardiopatias estructurales) y 2
programas transversales (biomarcadores y plataformas, y epidemiologia y prevencion cardiovascular).
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Cientificos del Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares ( CIBERCV )
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante que afecta al tejido conectivo, en el cual
la dilatacion de la raiz aértica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este trabajo, en el que
han participado investigadores del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga y del Hospitalario Universitario de
A Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del
90% de los casos de sindrome de Marfan. El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este geny
establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la apariciéon de complicaciones adrticas,
en una amplia poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial de este sindrome. En el estudio, con
pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con sindrome
de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcién de eventos aérticos, en
comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido.  Segun explica Victor
Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
de este sindrome. Mutaciones pioneras La investigacion incluy6 a 90 pacientes de la Unidad de Marfan
del hospital malaguefio, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las
57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian
sido identificadas como asociadas con Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84
pacientes (93,3%) fue posible dar un diagnéstico definitivo del sindrome de acuerdo con los criterios de Ghent.
De ellos, 44 tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia
profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras
habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento
en comparacién con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente. Referencia
bibliogréafica: Victor Manuel Becerra-Mufioz, Juan José Gémez-Doblas, Carlos Porras-Martin, Miguel Such-
Martinez, Maria Generosa Crespo-Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-
Navarro and Fernando Cabrera-Bueno. The importance of genotype-phenotype correlation in the clinical
management of Marfan sindrome. Orphanet Journal of Rare Diseases (2018)13:16 DOI10.1186/s13023-017-
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Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV)
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacidon genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
sindrome de Marfan, asi se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas
del 90% de los casos del sindrome. Elsindrome de Marfan es untrastorno de herencia autosomica dominante,
que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y
mortalidad.  El estudio lo desarrolla el grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestién Clinica del
Corazon del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, pero cuenta con la participacion investigadores del
CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario
Universitario de ACoruiia (CHUAC). Elobjetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este geny establecer
la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicién de complicaciones aérticas, en una amplia
poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con
variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y
variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcioén de eventos adérticos, en comparacion con
un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, los
hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagnéstico, sino
también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del Sindrome de
Marfan. Elestudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria
de Malaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes
de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido
identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez.
Para 84 pacientes (93,3%), fue posible dar un diagnostico definitivo del Sindrome de Marfan de acuerdo con
los criterios de Ghent. Ademas, 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un
evento adrtico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes
con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en
pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no
significativamente.
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20 mar. 18 A las 13:07 MADRID, 20 (EUROPA PRESS) Investigadores del Centro de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV) han evidenciado en un estudio la
importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del sindrome de Marfan, asi se observan
las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90% de los casos del sindrome. El
sindrome de Marfan es un trastorno de herencia autosémica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el
cual la dilataciéon de la raiz aértica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. El estudio lo desarrolla
el grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria
de Malaga, pero cuentacon la participacion investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca
Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC). El objetivo, por lo
tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés
en la aparicion de complicaciones adrticas, en una amplia poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial
de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se
concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor
proporcion de eventos aoérticos, en comparacién con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin
sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian
tener importancia no solo en el diagndstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico
de los pacientes con sospecha del Sindrome de Marfan.  El estudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de
Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de FBN-1 correspondientes
a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas
previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras
que el resto se describid por primeravez. Para 84 pacientes (93,3%), fue posible dar un diagnéstico definitivo
del Sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent. Ademas, 44 de ellos tenian mutaciones sin
sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento aértico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o
diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que
tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos
con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente.[FIN] ¢ Te ha parecido interesante? jCompartelo!
MedicinaTV no se hace responsable de las opiniones expresadas por los usuarios de esta web en sus
comentarios, se reserva el derecho a publicar o eliminar los comentarios que considere oportunos.
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MADRID, 20 (EUROPA PRESS) Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV) han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion
genotipo-fenotipo en el manejo clinico del sindrome de Marfan, asi se observan las mutaciones del gen
Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90% de los casos del sindrome. El sindrome de Marfan es
un trastorno de herencia autosomica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la
raiz aédrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. El estudio lo desarrolla el grupo de Eduardo de
Teresa en la Unidad de Gestion Clinica del Corazon del Hospital Virgen de la Victoria de Méalaga, pero cuenta
con la participacion investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia CardiacaAvanzaday Trasplante
del Complejo Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC). EI objetivo, por lo tanto, fue resumir las
variantes de este gen y establecer la correlacién genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de
complicaciones aorticas, en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome.
En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes
con Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos
aorticos, en comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica
Victor Manuel Becerra, "los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo
en el diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
del Sindrome de Marfan". El estudio incluyé 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario
Virgen de la Victoria de Méalaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas.
De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales
habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por
primera vez. Para 84 pacientes (93,3%), fue posible dar un diagndstico definitivo del Sindrome de Marfan
de acuerdo con los criterios de Ghent. Ademas, 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales
habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que
20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades
mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido,
aunque no significativamente.
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Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV)
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacidon genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
sindrome de Marfan, asi se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas
del 90% de los casos del sindrome. Elsindrome de Marfan es untrastorno de herencia autosomica dominante,
que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y
mortalidad. El estudio lo desarrolla el grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion Clinica del
Corazon del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, pero cuenta con la participacion investigadores del
CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario
Universitario de A Corufia (CHUAC). El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y
establecer la correlacidn genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones aorticas,
en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome.  En el estudio, con
pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con Sindrome
de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcién de eventos adrticos, en
comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido.  Segun explica Victor
Manuel Becerra, "los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
del Sindrome de Marfan".  El estudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario
Virgen de la Victoria de Méalaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas.
De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales
habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por
primera vez. Para 84 pacientes (93,3%), fue posible dar un diagnéstico definitivo del Sindrome de Marfan
de acuerdo con los criterios de Ghent. Ademas, 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales
habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que
20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades
mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido,
aunque no significativamente.
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Asi se desprende de un estudio realizado por cientificos del (Cibercv). Investigadores del (Cibercv), del grupo
de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestién Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria de
Mélaga, han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico
del Sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante, que afecta al tejido conectivo, en
el cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este estudio, en el
gue también han participado investigadores del Cibercv de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y
Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de La Corufia (Chuac), se observan las mutaciones del
gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90 por ciento de los casos de Sindrome de Marfan. El
objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con
especialinterés enlaaparicion de complicaciones aérticas, en unaamplia poblacion de pacientes con sospecha
clinica inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia
hereditaria, se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1
presentaron una mayor proporcién de eventos adrticos, en comparacion con un curso mas benigno en
pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, "los hallazgos genéticos
realizados en este estudio podrian tenerimportancia no solo en el diagnéstico, sino también en la estratificacion
del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del Sindrome de Marfan”. El estudio incluyé 90
pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de
FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25
(43,9 por ciento) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas
con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84 pacientes (93,3 por
ciento), fue posible dar un diagnéstico definitivo del Sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent.
44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia
profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras
habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento
en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente.
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Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV)
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacidon genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
sindrome de Marfan, asi se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas
del 90% de los casos del sindrome. MADRID, 20 (EUROPA PRESS) El sindrome de Marfan es un trastorno
de herencia autosomica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz adrtica
es la principal causa de morbilidad y mortalidad. EIl estudio lo desarrolla el grupo de Eduardo de Teresa en
la Unidad de Gestion Clinica del Corazon del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, pero cuenta con la
participacion investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del
Complejo Hospitalario Universitario de A Coruiia (CHUAC). El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes
de este geny establecerlacorrelacion genotipo-fenotipo, con especial interés enlaaparicion de complicaciones
aorticas, en una amplia poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio,
con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con
Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos aérticos,
en comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor
Manuel Becerra, "los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
del Sindrome de Marfan". El estudio incluyé 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario
Virgen de la Victoria de Méalaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas.
De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales
habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por
primera vez. Para 84 pacientes (93,3%), fue posible dar un diagndstico definitivo del Sindrome de Marfan
de acuerdo con los criterios de Ghent. Ademas, 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales
habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que
20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades
mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido,
aunque no significativamente.
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Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV)
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacidon genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
sindrome de Marfan, asi se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas
del 90% de los casos del sindrome. El sindrome de Marfan es un trastorno de herencia autosémica dominante,
que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y
mortalidad. El estudio lo desarrolla el grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestién Clinica del Corazén
del Hospital Virgen de la Victoria de Méalaga, pero cuenta con la participacién investigadores del CIBERCV
de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de A
Coruiia (CHUAC). El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacion
genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones adrticas, en una amplia poblacion
de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes del
gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y variantes
truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos adrticos, en comparacion con un curso
mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, "los hallazgos
genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagnéstico, sino también en la
estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del Sindrome de Marfan". El
estudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga,
con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1
encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como
asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84 pacientes
(93,3%), fue posible dar un diagndéstico definitivo del Sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de
Ghent. Ademas, 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico
(ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con
mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en
pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no
significativamente.
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(EUROPA PRESS) - Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades
Cardiovasculares (CIBERCV) han evidenciado en un estudio laimportancia de la correlacion genotipo-fenotipo
en el manejo clinico del sindrome de Marfan, asi se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que
se encuentran en mas del 90% de los casos del sindrome. El sindrome de Marfan es un trastorno de herencia
autos6mica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz aortica es la principal
causa de morbilidad y mortalidad. El estudio lo desarrolla el grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de
Gestion Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, pero cuenta con la participacion
investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo
Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC). El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este
gen y establecer la correlaciéon genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones
aorticas, en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio,
con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con
Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos aérticos,
en comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor
Manuel Becerra, "los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
del Sindrome de Marfan". El estudio incluyé 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario
Virgen de la Victoria de Méalaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas.
De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales
habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por
primera vez. Para 84 pacientes (93,3%), fue posible dar un diagndéstico definitivo del Sindrome de Marfan de
acuerdo con los criterios de Ghent. Ademas, 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian
sufrido un evento aortico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los
35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas
tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque
no significativamente.
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Redaccion. Madrid | 20/03/2018 12:29 Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Cardiovasculares (CiberCV), del grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion Clinica
del Corazon del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, han evidenciado en un estudio la importancia de la
correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del sindrome de Marfan , un trastorno de herencia
autosémica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal
causa de morbilidad y mortalida, segun publican en Orphanet Journal of Rare Diseases . En este estudio,
en el que también han participado investigadores del CiberCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada
y Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de La Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del
gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90 por ciento de los casos de sindrome de Marfan . El
objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacién genotipo-fenotipo, con
especial interés en laaparicién de complicaciones adrticas, en unaamplia poblacién de pacientes con sospecha
clinica inicial de este sindrome. Estratificar el riesgo La investigacion, con pacientes con variantes del gen
FNB-1 y aortopatia hereditaria, concluye que los pacientes con sindrome de Marfan y variantes truncadoras
de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos aérticos , en comparacion con un curso mas benigno
en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun Victor Manuel Becerra , "los hallazgos genéticos realizados
en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagnéstico, sino también en la estratificacion del
riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del sindrome de Marfan". Participaron 90 pacientes
de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de FBN-1
correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43.9 por
ciento) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con
sindrome de Marfan, mientras que el resto se describi6 por primera vez. Para 84 pacientes (93.3 por ciento),
fue posible dar un diagnéstico definitivo del sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de
ellos tenian mutaciones sin sentido , 6 de los cuales habian sufrido un evento aértico (ya sea con cirugia
profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras
habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento
en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente.
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Cientificos del Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares ( CIBERCV )
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante que afecta al tejido conectivo, en el cual
la dilatacién de la raiz aértica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este trabajo, en el que han
participado investigadores del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga y del Hospitalario Universitario de A
Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90%
de los casos de sindrome de Marfan. Elobjetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer
la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicién de complicaciones adrticas, en unaamplia
poblacion de pacientes con sospecha clinicainicial de este sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes
del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con sindrome de Marfan y variantes
truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos adrticos, en comparacion con un curso
mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, los hallazgos
genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagnéstico, sino también en la
estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha de este sindrome. Mutaciones
pioneras La investigacion incluy6 a 90 pacientes de la Unidad de Marfan del hospital malaguefio, con variantes
de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas,
25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas
con Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84 pacientes (93,3%) fue posible dar un
diagnostico definitivo del sindrome de acuerdo con los criterios de Ghent. De ellos, 44 tenian mutaciones sin
sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o
diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que
tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacién con aquellos
con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente. Referencia bibliogréafica: Victor Manuel Becerra-
Mufioz, Juan José Gémez-Doblas, Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria Generosa Crespo-
Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and Fernando Cabrera-
Bueno. The importance of genotype-phenotype correlation in the clinical management of Marfan sindrome.
Orphanet Journal of Rare Diseases (2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-0754-6
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La correlacion fenotipo-genotipo, esencial en el abordaje del Marfan - DiarioMedico.comIDENTIFICARIESGO
CARDIOVASCULARLa correlacion fenotipo-genotipo, esencial en el abordaje del MarfanUn estudio publicado
en Orphanet Journal of Rare Diseases que los afectados por el sindrome de Marfan y con alteraciones del
gen Fribilin-1 presentan una mayor proporcion de eventos aodrticos.Redaccion. Madrid | 20/03/2018
12:29compartir  Los investigadroes Carlos Porras Martin, Victor Manuel Becerra Mufioz y Fernando Cabrera
Bueno. (DM)Investigadores del Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares
(CiberCV), del grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion Clinica del Corazén del Hospital Virgen
de la Victoria de Méalaga, han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en
el manejo clinico del sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante, que afecta al tejido
conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalida, segun
publican en Orphanet Journal of Rare Diseases.En este estudio, en el que también han participado
investigadores del CiberCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo
Hospitalario Universitario de La Coruiia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que
se encuentran en mas del 90 por ciento de los casos de sindrome de Marfan. El objetivo, por lo tanto, fue
resumir las variantes de este gen y establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la
aparicion de complicaciones aodrticas, en una amplia poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial de
este sindrome.Estratificar el riesgoLa investigacion, con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia
hereditaria, concluye que los pacientes con sindrome de Marfany variantes truncadoras de FNB-1 presentaron
una mayor proporcion de eventos aorticos, en comparacién con un curso mas benigno en pacientes con
mutaciones sin sentido. Segun Victor Manuel Becerra, "los hallazgos genéticos realizados en este estudio
podrian tener importancia no solo en el diagnéstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo
clinico de los pacientes con sospecha del sindrome de Marfan".Participaron 90 pacientes de la Unidad de
Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de FBN-1 correspondientes
a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43.9 por ciento) habian
sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con sindrome de
Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84 pacientes (93.3 por ciento), fue posible
dar un diagndstico definitivo del sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de ellos
tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento aértico (ya sea con cirugia profilactica
para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido
un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion
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con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente.Noticias relacionadasLas iPS ayudan
a investigar el sindrome de Marfan
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Investigadores del CIBERCV , del grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion Clinica del Corazén
del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion
genotipo-fenotipo en el manejo clinico del Sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica
dominante, que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion de la raiz aortica es la principal causa de
morbilidad y mortalidad. En este estudio, en el que también han participado investigadores del CIBERCV
de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de A
Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90%
de los casos de Sindrome de Marfan. El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer
la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicién de complicaciones adrticas, en unaamplia
poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con
variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y
variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos adrticos, en comparacion con
un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, "los
hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagnéstico, sino
también en la estratificacién del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del Sindrome de
Marfan".  El estudio incluyé 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la
Victoria de Mélaga, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57
variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43.9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido
identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez.
Para 84 pacientes (93.3%), fue posible dar un diagnoéstico definitivo del Sindrome de Marfan de acuerdo con
los criterios de Ghent. 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento
aortico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccién), mientras que 20 de los 35 pacientes con
mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en
pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque nho
significativamente.  Referencia bibliografica : Victor Manuel Becerra-Mufioz, Juan José Gémez-Doblas,
Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria Generosa Crespo-Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo
de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and Fernando Cabrera-Bueno. 2018. The importance of
genotype-phenotype correlation in the clinical management of Marfan sindrome . Orphanet Journal of Rare
Diseases . DOI: 10.1186/s13023-017-
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Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV),
del grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestién Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria
de Malaga, han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacién genotipo-fenotipo en el manejo
clinico del Sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante, que afecta al tejido conectivo,
en el cual la dilatacién de la raiz ao6rtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este estudio,
en el que también han participado investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca
Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de A Coruiia (CHUAC), se observan las
mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90% de los casos de Sindrome de Marfan.
El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacidon genotipo-fenotipo,
con especial interés en la aparicion de complicaciones aérticas, en una amplia poblacion de pacientes con
sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1 y
aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de
FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos adrticos, en comparacién con un curso mas benigno
en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, los hallazgos genéticos
realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagnéstico, sino también en la estratificacion
del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del Sindrome de Marfan. El estudio incluyé 90
pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de
FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25
(43.9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con
Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describidé por primera vez. Para 84 pacientes (93.3%), fue
posible dar un diagnéstico definitivo del Sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de
ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia
profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras
habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento
en comparacién con aquellos con mutaciones sin sentido, aungue no significativamente. Articulo de referencia:
Victor Manuel Becerra-Mufioz, Juan José Gomez-Daoblas, Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria
Generosa Crespo-Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and
Fernando Cabrera-Bueno. The importance of genotype-phenotype correlation in the clinical management of
Marfan sindrome. Orphanet Journal of Rare Diseases (2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-0754-6. Sobre
el CIBERCV El Centro de Investigacion Biomédica en Red (CIBER) es un consorcio dependiente del Instituto
de Salud Carlos Il (Ministerio de Economia, Industria y Competitividad) y cofinanciado con fondos FEDER.
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El CIBER en su area tematica. Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV) lo forman 40 grupos de
investigacion seleccionados sobre la base de su excelencia cientifica pertenecientes a 24 instituciones
consorciadas. Su trabajo se articula alrededor de 6 lineas de investigacion enfocadas en los principales
desafios de la salud cardiovascular, con 4 programas longitudinales (dafio miocardico, enfermedad arterial,
insuficiencia cardiacay cardiopatias estructurales) y 2 programas transversales (biomarcadores y plataformas,
y epidemiologia y prevencién cardiovascular).
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Investigadores del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV),
del grupo de Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestion Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria
de Mélaga, han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacién genotipo-fenotipo en el manejo
clinico del Sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante, que afecta al tejido conectivo,
en el cual la dilatacién de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este estudio,
en el que también han participado investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca
Avanzada y Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC), se observan las
mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90% de los casos de Sindrome de Marfan.
El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacién genotipo-fenotipo,
con especial interés en la aparicion de complicaciones aérticas, en una amplia poblaciéon de pacientes con
sospecha clinica inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1 y
aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de
FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos aorticos, en comparacion con un curso mas benigno
en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, los hallazgos genéticos
realizados en este estudio podrian tenerimportancia no solo en el diagnéstico, sino también en la estratificacion
del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del Sindrome de Marfan. El estudio incluyé 90
pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de
FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25
(43.9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con
Sindrome de Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84 pacientes (93.3%), fue
posible dar un diagnéstico definitivo del Sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de
ellos tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico (ya sea con cirugia
profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras
habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento
en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente. Articulo de referencia:
Victor Manuel Becerra-Mufioz, Juan José Gomez-Daoblas, Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria
Generosa Crespo-Leiro, Roberto Barriales-Villa, Eduardo de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and
Fernando Cabrera-Bueno. The importance of genotype-phenotype correlation in the clinical management of
Marfan sindrome. Orphanet Journal of Rare Diseases (2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-0754-6. Sobre
el CIBERCV El Centro de Investigacion Biomédica en Red (CIBER) es un consorcio dependiente del Instituto
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de Salud Carlos Il (Ministerio de Economia, Industria y Competitividad) y cofinanciado con fondos FEDER.
El CIBER en su area temética. Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV) lo forman 40 grupos de
investigacion seleccionados sobre la base de su excelencia cientifica pertenecientes a 24 instituciones
consorciadas. Su trabajo se articula alrededor de 6 lineas de investigacion enfocadas en los principales
desafios de la salud cardiovascular, con 4 programas longitudinales (dafio miocardico, enfermedad arterial,
insuficiencia cardiacay cardiopatias estructurales) y 2 programas transversales (biomarcadores y plataformas,
y epidemiologia y prevencioén cardiovascular).
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21/03/2018 Investigadores del CIBERCYV evidencian en un estudio que los afectados por este Sindrome y
con alteraciones del gen Fribilin-1 presentan una mayor proporcién de eventos adrticos. Estos hallazgos
genéticos podrian tener importancia no solo en el diagndstico, sino también en la estratificacién del riesgo y
el manejo clinico de los afectados por este trastorno, que afecta al tejido conectivo y que tiene como principal
causa de mortalidad la dilatacion de la raiz aértica  Madrid/ Malaga, 20 de marzo de 2018.- Investigadores
del Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCYV), del grupo de
Eduardo de Teresa en la Unidad de Gestién Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga,
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
Sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante, que afecta al tejido conectivo, en el
cual la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este estudio, en el
gue también han participado investigadores del CIBERCV de la Unidad de Insuficiencia Cardiaca Avanzada
y Trasplante del Complejo Hospitalario Universitario de A Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del
gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en méas del 90% de los casos de Sindrome de Marfan. El objetivo,
por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial
interés en la aparicion de complicaciones aérticas, en una amplia poblacién de pacientes con sospecha clinica
inicial de este Sindrome. En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria,
se concluye que los pacientes con Sindrome de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una
mayor proporcién de eventos adrticos, en comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones
sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian
tener importancia no solo en el diagndstico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico
de los pacientes con sospecha del Sindrome de Marfan.  El estudio incluy6 90 pacientes de la Unidad de
Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga, con variantes de FBN-1 correspondientes
a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43.9%) habian sido descritas
previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas con Sindrome de Marfan, mientras
que el resto se describid por primera vez. Para 84 pacientes (93.3%), fue posible dar un diagnostico definitivo
del Sindrome de Marfan de acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido, 6
de los cuales habian sufrido un evento aértico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o diseccion),
mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que tendieron a
ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos con mutaciones
sin sentido, aunque no significativamente. Articulo de referencia: Victor Manuel Becerra-Mufioz, Juan José
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Gomez-Doblas, Carlos Porras-Martin, Miguel Such-Martinez, Maria Generosa Crespo-Leiro, Roberto
Barriales-Villa, Eduardo de Teresa-Galvan, Manuel Jiménez-Navarro and Fernando Cabrera-Bueno. The
importance of genotype-phenotype correlation in the clinical management of Marfan sindrome. Orphanet
Journal of Rare Diseases (2018) 13:16 DOI 10.1186/s13023-017-0754-6. Sobre el CIBERCV EI Centro
de Investigacién Biomédica en Red (CIBER) es un consorcio dependiente del Instituto de Salud Carlos Il
(Ministerio de Economia, Industria y Competitividad) y cofinanciado con fondos FEDER. EI CIBER en su area
tematica. Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV) lo forman 40 grupos de investigacion seleccionados
sobre la base de su excelencia cientifica pertenecientes a 24 instituciones consorciadas. Su trabajo se articula
alrededor de 6 lineas de investigacion enfocadas en los principales desafios de la salud cardiovascular, con
4 programas longitudinales (dafio miocéardico, enfermedad arterial, insuficiencia cardiaca y cardiopatias
estructurales) y 2 programas transversales (biomarcadores y plataformas, y epidemiologia y prevencion
cardiovascular). Mas informacién Departamento de comunicacion CIBER comunicacion@ciberisciii.es /
91 171 8119
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PUBLICADO EN ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASES SINC - 21 marzo 2018 00:56 El hallazgo
podria permitir la estratificacion del riesgo y una mejora en el manejo clinico de los afectados por este trastorno,
gue afecta al tejido conectivo y que tiene como principal causa de mortalidad la dilatacién de la raiz aértica.
Cientificos del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV)
han evidenciado en un estudio la importancia de la correlacién genotipo-fenotipo en el manejo clinico del
sindrome de Marfan, un trastorno de herencia autosémica dominante que afecta al tejido conectivo, en el cual
la dilatacion de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad. En este trabajo, en el que
han participado investigadores del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga y del Hospitalario Universitario de
A Corufia (CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del
90% de los casos de sindrome de Marfan. El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este geny
establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones aorticas,
en una amplia poblacion de pacientes con sospecha clinica inicial de este sindrome. En el estudio, con
pacientes con variantes del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con sindrome
de Marfan y variantes truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos aorticos, en
comparacion con un curso mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido.  Segun explica Victor
Manuel Becerra, los hallazgos genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el
diagnostico, sino también en la estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha
de este sindrome. Mutaciones pioneras La investigacion incluyé a 90 pacientes de la Unidad de Marfan
del hospital malaguefo, con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las
57 variantes de FBN-1 encontradas, 25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian
sido identificadas como asociadas con Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez. Para 84
pacientes (93,3%) fue posible dar un diagnéstico definitivo del sindrome de acuerdo con los criterios de Ghent.
De ellos, 44 tenian mutaciones sin sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento adértico (ya sea con cirugia
profilactica para aneurisma o diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras
habian sufrido un evento, que tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento
en comparacion con aquellos con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente.
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Los afectados por el sindrome de Marfan y con alteraciones del gen Fribilin-1 presentan una mayor proporcion
de eventos aorticos - JANO.es - ELSEVIERPUBLICADO EN ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASESLos
afectados por el sindrome de Marfan y con alteraciones del gen Fribilin-1 presentan una mayor proporcion
de eventos aodrticosSINC - 21 marzo 2018 00:56El hallazgo podria permitir la estratificacion del riesgo y una
mejora en el manejo clinico de los afectados por este trastorno, que afecta al tejido conectivo y que tiene
como principal causa de mortalidad la dilatacion de la raiz ao6rtica.Investigadores del proyecto, de izquierda
aderecha: Carlos Porras Martin, Victor Manuel BecerraMufioz y Fernando Cabrera Bueno. / CIBER Cientificos
del Centro de Investigacion Biomeédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (CIBERCV) han
evidenciado en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del sindrome
de Marfan, un trastorno de herencia autosbmica dominante que afecta al tejido conectivo, en el cual la dilatacion
de la raiz adrtica es la principal causa de morbilidad y mortalidad.En este trabajo, en el que han participado
investigadores del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga y del Hospitalario Universitario de A Coruia
(CHUAC), se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se encuentran en mas del 90% de los
casos de sindrome de Marfan.El objetivo, por lo tanto, fue resumir las variantes de este gen y establecer la
correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones aérticas, en una amplia
poblacion de pacientes con sospecha clinicainicial de este sindrome.En el estudio, con pacientes con variantes
del gen FNB-1 y aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con sindrome de Marfan y variantes
truncadoras de FNB-1 presentaron una mayor proporcién de eventos aérticos, en comparacién con un curso
mas benigno en pacientes con mutaciones sin sentido.Segun explica Victor Manuel Becerra, los hallazgos
genéticos realizados en este estudio podrian tener importancia no solo en el diagndstico, sino también en la
estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha de este sindrome.Mutaciones
pionerasLa investigacion incluyé a 90 pacientes de la Unidad de Marfan del hospital malaguefio, con variantes
de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1 encontradas,
25 (43,9%) habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas
con Marfan, mientras que el resto se describié por primera vez.Para 84 pacientes (93,3%) fue posible dar un
diagnéstico definitivo del sindrome de acuerdo con los criterios de Ghent. De ellos, 44 tenian mutaciones sin
sentido, 6 de los cuales habian sufrido un evento aértico (ya sea con cirugia profilactica para aneurisma o
diseccion), mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones truncadoras habian sufrido un evento, que
tendieron a ocurrir a edades mas tempranas en pacientes con truncamiento en comparacion con aquellos
con mutaciones sin sentido, aunque no significativamente.Webs RelaccionadasOrphanet Journal of Rare
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Diseases (2018); doi:10.1186/s13023-017-0754-6Noticias relacionadas19 Dic 2017 - ActualidadEl ejercicio
moderado mejora los sintomas del sindrome de MarfanUn estudio en ratones del IDIBAPS y la Universidad
de Barcelona muestra que esta practica reduce la progresion del aneurisma de la aorta.22 Feb 2017 -
ActualidadLos avances en genética permiten duplicar la supervivencia media en pacientes de sindrome de
MarfanEl Vall d'Hebron acoge la IV Reunién del Grupo de Trabajo de la Sociedad Espafiola de Cardiologia
en Cardiopatias Familiares, un campo en el que se ha progresado de forma exponencial en los ultimos 5 afios.
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Viernes, 23 de marzo de 2018

Investigadores del Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Cardiovasculares (Cibercv)
de la Unidad de Gestion Clinica del Corazén del Hospital Virgen de la Victoria de Malaga, han evidenciado
en un estudio la importancia de la correlacion genotipo-fenotipo en el manejo clinico del sindrome de Marfan,
un trastorno que afecta al tejido conectivo en el cual la dilatacion de la raiz aértica es la principal causa de
morbilidad y mortalidad. En este estudio se observan las mutaciones del gen Fibrilin-1 (FBN-1) que se
encuentran en mas del 90 por ciento de los casos de esta patologia. El objetivo fue resumir las variantes de
este geny establecer la correlacion genotipo-fenotipo, con especial interés en la aparicion de complicaciones
aorticas, en una amplia poblacion de pacientes. En el estudio, con pacientes con variantes del gen FNB-1y
aortopatia hereditaria, se concluye que los pacientes con sindrome de Marfan y variantes truncadoras de
FNB-1 presentaron una mayor proporcion de eventos adrticos, en comparacién con un curso mas benigno
en pacientes con mutaciones sin sentido. Segun explica Victor Manuel Becerra, investigador del Cibercyv, los
hallazgos genéticos realizados podrian tener importancia no solo en el diagndstico, sino también en la
estratificacion del riesgo y el manejo clinico de los pacientes con sospecha del sindrome de Marfan. El
estudio incluyé 90 pacientes de la Unidad de Marfan del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Malaga,
con variantes de FBN-1 correspondientes a 58 no familias interrelacionadas. De las 57 variantes de FBN-1
encontradas, 25 habian sido descritas previamente, 23 de las cuales habian sido identificadas como asociadas
con sindrome de Marfan, mientras que el resto se describi6é por primera vez. Para 84 pacientes , fue posible
dar un diagndstico definitivo de acuerdo con los criterios de Ghent. 44 de ellos tenian mutaciones sin sentido,
6 de los cuales habian sufrido un evento adrtico, mientras que 20 de los 35 pacientes con mutaciones
truncadoras habian sufrido un evento a edades mas tempranas.
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