
FokusFokus nana hrudníhrudní aortuaortu

GenetickéGenetické aortopatieaortopatie očimaočima kardiologakardiologa

Radka Kočková

Michal Klán, Barbora Míková



Co Co svědčísvědčí pro pro genetickougenetickou aortopatiiaortopatii

Dilatace/dissekce hrudní aorty

Mladý věk

Výskyt v rodiněVýskyt v rodině

Absence hypertenze
(jiných rizik. faktorů)

Syndromální forma

VASCERN. European Journal of Medical Genetics 2022



SyndromálníSyndromální projevyprojevy

VASCERN. European Journal of Medical Genetics 2022



AneurysmaAneurysma//disekcedisekce aortyaorty
ve věku <45 let, bez syndromu či BAV a HTNve věku <45 let, bez syndromu či BAV a HTN

226 pacientů cca 1/5 pacientů (n=42)

Arnaud P et al. Genetics in Medicine 2019



EchokardiografieEchokardiografie -- TTETTE

Evangelista A et al. g. Eur Heart J Cardiovasc Imaging 2023



EchokardiografieEchokardiografie -- TTETTE
PLAX, PSAX

Leading edge to leading edge

End-diastole                          End-systole

Evangelista A et al. g. Eur Heart J Cardiovasc Imaging 2023



PLAX PLAX podhodnocujepodhodnocuje rozměrrozměr kořenekořene u u 
BAV BAV 

• RCC+NCC −6.1±0.96

• RCC+LCC −2.3±0.47 mm
RCC+NCC o 5 mm

Milleron A et al. JASE 2022



RozměryRozměry aortyaorty

Normální rozměry hrudní aorty:
*   Z-score ≤2 (limitací je obezita, atd.)

*   ≤ 35 mm ♀

≤ 40 mm ♂ nebo <22 mm/m2 ≤ 40 mm ♂ nebo <22 mm/m2 

(normální růst aorty u dospělých 0.7-0.9 mm/10 let)

Signifikantní dilatace k došetření:
• Hrudní aorta > 45 mm
• Břišní aorta > 30 mm

Evangelista A et al. g. Eur Heart J Cardiovasc Imaging 2023



IndexaceIndexace a Za Z--score score aortyaorty
https://csecho.ca/mdmathhttps://csecho.ca/mdmath



VyšetřitVyšetřit celoucelou aortuaortu!!!!!!



SyndromySyndromy spojenéspojené s s dilatacídilatací//disekcídisekcí
hrudníhrudní aortyaorty

2022 ACC/AHA Aortic Disease Guideline, Circulation 2022



SyndromySyndromy spojenéspojené s s dilatacídilatací//disekcídisekcí
hrudníhrudní aortyaorty

2022 ACC/AHA Aortic Disease Guideline, Circulation 2022



BikuspidálníBikuspidální aortálníaortální chlopeňchlopeň
• 1% populace (♂2%, ♀ 0.5%), ♂:♀ = 2:1 nebo 3:1 

• V.s. vazba na X chromozóm

• Riziko výskytu v rodině – 10% pravděpodobnost

• Screening pokrevních příbuzných !!

• Dysfunce chlopně ± Progresívní dilatace asc. aorty

• Riziko disekce 1.5 vs. riziko IE 6% v průběhu života• Riziko disekce 1.5 vs. riziko IE 6% v průběhu života

Indikace preventivní operace:
• ≥55 mm (I, B-NR)

• ≥10 cm2/m (plocha aorty/výška) (II, B-NR)

• 50-54 a rizikové faktory (II, B-NR)

• ≥45 mm při operaci AV (II, B-NR)

RA dissekce

Růst aorty ≥ 3 mm/rok

Koarktace

Dilatace kořene aorty

± aortální regurgitace (ESC 2021)

2022 ACC/AHA Aortic Disease Guideline, Circulation 2022

ESC Guidelines 2024



RychlostRychlost růsturůstu prox. prox. ascasc. . aortyaorty

• Bikuspidální aortální chlopeň

60%

27%

• Marfanův syndrom

Detaint et al. Heart 2014

27%

Rychlost růstu aorty
Norm 0.08 mm/rok
Deg.  0.20 mm/rok
BAV   0.42 mm/rok
MS    0.49 mm/rok



MarfanůvMarfanův syndromsyndrom

• Prevalence 1:5000

• Mutace ve FBN 1

https://marfan.sk/en/marfanov-syndr%C3%B3m/symptoms



MarfanůvMarfanův syndromsyndrom

• Klinická diagnostika – Ghent kritéria a kalkulátor

https://marfan.org/dx/score/



MarfanůvMarfanův syndromesyndrome

• Mitrální prolaps

• Dilatovaná kardiomyopatie

• Extraaortální cévní malformace

R. Franken et al. Int J Card 2015 AJNR Am J Neuroradiol 41:1916–22 Oct 2020

MRI - LDS             LDS MS MRI - MS MAD u MS



FollowFollow--up u MSup u MS
TTE – klíčová metoda

2. vyšetření za 6 měsíců, TTE dále po 6-12M

MRI (nebo CT) celé aorty vstupně a dále za 1-2(5) roky

• BB a/nebo ARB – v maximální tolerované dávce

• Kontrola TK ≤120/80 – self-monitoring

• Profylaktický chirurgický výkon
≥50 mm (I, B-NR)

≥45 mm a rizikové faktory (II, B-NR)

≥10 cm2/m (plocha aorty/výška) (II, B-NR)

Při rozměru <50mm

Rezistentní art. hypertenze

ESC Guidelines 2024
2022 ACC/AHA Aortic Disease Guideline, Circulation 2022



RA RA dissekcedissekce nenínení rizikovýmrizikovým faktoremfaktorem
dissekcedissekce aortyaorty u u pacientůpacientů s s mutacímutací FBN 1 FBN 1 

M Tchitchinadze, G Jondeau et al.Hospital Bichat­Claude Bernard ­ Paris ­ France 2021



DysfunkceDysfunkce myokardumyokardu a a arytmiearytmie u HTADu HTAD
• 3219 pacientů v 9ti centrech

A. Demolder et al. ESC 2021



DysfunkceDysfunkce myokardumyokardu a a arytmiearytmie u HTADu HTAD

A. Demolder et al. ESC 2021



LoeysLoeys--Dietz Dietz syndromsyndrom
• Cca 1:100 000

• Dilatace/disekce aorty

• Výrazná točitost tepen

MacCarrick G et al. Genet Med 2014

Pizano, Tenorio et al. 2022: Chapter 24



FollowFollow--up u LDSup u LDS
TTE a MRI hrudník-pánev (CT)
• 2. vyšetření za 6M, dále á 6-12M při dilataci
• MRI (nebo CT) hrudník-pánev á 24M u normálního nálezu.
• MRI (nebo CT) krčních a intrakr. tepen á 12M až 36M

• BB a/nebo ARB – v maximální tolerované dávce• BB a/nebo ARB – v maximální tolerované dávce

• Profylaktický chirurgický výkon
• ≥45 mm (I, B-NR)

2022 ACC/AHA Aortic Disease Guideline, Circulation 2022



EhlersEhlers--Danlos syndromeDanlos syndrome

• 1:50-100 000

• Mutace v COL3A1

• Vaskulární forma – křehkost tepen

TTE a MRI hrudník-pánev (CT)
X.com

TTE a MRI hrudník-pánev (CT)

2. vyšetření za 6M, dále á 6-12M při dilataci

MRI (nebo CT) hrudník-pánev á 24M u normálního nálezu

• BB (celiprolol) a/nebo ARB – v maximální tolerované
dávce

X.com

ESC Guidelines 2024



Imaging followImaging follow--upup

ESC Guidelines 2024



Specializovaná centra dětské a dospělé Specializovaná centra dětské a dospělé 
medicínymedicíny

VASCERN. European Journal of Medical Genetics 2022



RežimováRežimová opatřeníopatření
• Přísná kontrola TK (≤120/80) self-monitoring

• Betablokátory a/nebo ARB

• Lépe se vyhnout: ca blokátorům, dekongestia, laxativa, 
sumatriptan, amfetamin, fluorochinolony

• Vhodná pravidelná dynamická zátěž (lehká až střední)• Vhodná pravidelná dynamická zátěž (lehká až střední)

• NE!! těžká břemena, silové a kontaktní sporty, skoky

♀
• Plánované těhotenství

• Sledování v těhotenství

• Možnost asistované reprodukce

• BB po nepřetržitě, ARB vysadit ihned

Bakke et al. 
2007

ESC Guidelines 2024

2022 ACC/AHA Aortic Disease Guideline, Circulation 2022



Děkuji za pozornostDěkuji za pozornost

Fakultní nemocnice Hradec Králové
1. Interní kardio-angiologická klinika a Diagnostické centrum

&
Centrum pro vrozené vady v dospělosti

Nemocnice Na Homolce
radka.kockova@homolka.cz


