Atencioén Clinica

Actualmente no existe tratamiento curativo
para el MSMDS. El manejo se centra en:

e Terapia antiagregante o anticoagulacion

e Evitar estrictamente la deshidrataciéon

e Seguimiento estrecho de la progresion
de estenosis vasculares y aneurismas

Los deportes de contacto y actividades
con fuerzas G (por ejemplo, montafas rusas
0 movimientos tipo latigazo cervical) deben
evitarse debido al riesgo de lesién vascular.

La investigacion en terapias modificadoras
de la enfermedad, incluida la terapia génica,
esta en curso.

Sospecha MSMDS

e PDA grande o Ventana
Aortopulmonar

e Pupilas dilatadas congénitas

e Cambios en la sustancia blanca y
enfermedad tipo Moyamoya

e Ictus intrauterinos o pediatricos

e Megacistis prenatal

e Infecciones urinarias recurrentes

e Estrefiimiento severo o dismotilidad
gastrointestinal desde el nacimiento
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Diagndstico precoz

gque salva vidas vascular ultra rara

Los niflos con MSMDS precisan intervenciones
complejas asociadas a complicaciones frecuentes
y graves en pulmones y vasculatura cerebral.

Los protocolos especificos de anestesia vy
perioperatorio reducen las complicaciones,
siempre que el MSMDS esté diagnosticado.
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comunidad MSMDS y ACTA2.
Para pacientes, familias,
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Sindrome Multisistémico

Mas alla de una enfermedad
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Qué es MSMDS

El Sindrome Multisistémico de Disfuncion
del Mauasculo Liso (MSMDS) es wuna
enfermedad genética ultra-rara provocada en
su mayoria por una mutacién de novo en el
gen ACTA2.

Entre los primeros sintomas del MSMDS,
ademas de pupilas dilatadas y megavejiga
fetal, destacan defectos cardiacos congénitos
que requieren intervencion temprana:
coartacion de la aorta, ductus arterioso
persistente o ventana aortopulmonar.

Las complicaciones sistémicas incluyen,
entre otras, ictus pediatricos, disecciones
aodrticas y enfermedad respiratoria severa.

ACTA2: variabilidad clinica

La mayoria de variantes en ACTA2 causan
enfermedad adrtica o cerebrovascular aislada:
aneurismas o disecciones de aorta tordcica
(p.Metdb6Arg) o arteriopatia cerebral (p.Ser1l4Lys,
p.Serli7lle, p.Seri98Val). Ademas del MSMDS,
puede haber afectacién multisistémica en las
variantes p.Arg39Cys/p.Arg39His y p.Thr204lle.

MSMDS es la forma mas severa de patologia
asociada a ACTA2, con complicaciones precoces y
multisistémicas presentes desde el nacimiento.

Fuentes: Milewicz et al., 2010; Munot et al,, 2012; Regalado
et al, 2018; Lauer et al,, 2021; Kaw et al., 2022.

Geneética del MSMDS

La herencia es autosdmica dominante, aunque
la mayoria de casos son de novo. ACTA2 suele
incluirse en paneles genéticos vasculares o
del tejido conectivo.

Gen mas comun ACTA2

Variante més frecuente y grave| p.Argl179His (R179H)

p.Arg179Cys (R179C)

Otras variantes de ACTA2 p.Argl79Leu (R179L)
asociadas con MSMDS p.Argl79Ser (R179S)
p.Arg258Cys (R258C)
p.Arg258His (R258H)
Otros genes asociados MYH1, MYLK

El MSMDS esta causado por variantes
patogénicas heterocigotas que afectan a
genes encargados de contraer del musculo liso.

GMSMDS es Unico

Presion arterial baja

Ictus en utero y pediatricos

Defectos aortopulmonares
graves (PDA/APW)
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Midriasis y Tortuosidad Vascular
Retiniana

Ductus Arterioso Persistente (PDA)
o Ventana Aortopulmonar (APW)

Cambios en la materia blanca




