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Resumen

Objetivos: Nuestro objetivo fue estudiar €l rendimiento de un panel genético de ictus en pacientes con ictus
de origen indeterminado y otros pacientes con sospecha de microangiopatia genética.

Material y métodos: Estudio descriptivo transversal (agosto 2020-febrero 2023) incluyendo: a) pacientes con
ictus isquémico/hemorrégico con sospecha de etiologia genética, b) pacientes con cefalea/demenciay
leucopatia sospechosa de causa genética. Se realizo un panel genético deictus incluyendo 415 genes
(trastornos de la coagul acién [trombofiliasshemofilias], enfermedad de pequefio/gran vaso, cardioembolias,
malformaciones vascul ares, trastornos metabodlicos, hemorragias cerebralesy otras causas deictus).

Resultados: 68 pacientes incluidos: 63 ictus, 2 demencias, 3 cefaleas. El grupo de ictus mostro las siguientes
mutaciones: a) 21 de trastornos de la coagul acién (trombofilia o hemofilia): genes VWF, FXI, FXII, FXIII,
FANCA, SERPINA10, ABO, SPTB, ITGB3; b) 3 de enfermedad de pequefio vaso: gen HTRAL; ¢) 4 de
cardioembolia: genesMYH7, JUP, SNTAL, d) 15 trastornos metabdlicos: gen MTHFR; €) 8 otras causas:
genes BRCA1, ZFHX3, RBSN, LMAN, EPAS, TEK y LY ST. El grupo sin ictus presento |as siguientes
mutaciones: a) 2 trastornos de la coagulacion: genes FXI11 y FXIII; b) 1 trastorno metabdlico: gen MTHFR.

Conclusion: 7 de cada 10 pacientes con ictus y sospecha de base genética presentaron mutaciones asociadas 0
gue predisponen a patologia vascular. Entre estas variantes, las trombofilias son |as mas frecuentes, y
suponen un 45% de todos |os positivos en el panel. Este porcentgje es menor en pacientes sin ictus en los que
se sospecha una leucopatia genética.

2667-0496 / © 2023, Elsevier Espaiia S.L.U. y Sociedad Espafiola de Neurologia (SEN). Todos |os derechos reservados.



