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pooperacyjrej lub po zabiegu interwencyjnym
oraz powikian (nawrdt zwedenia, tetniak, po-
wetanie tetniaka reskomego). Zalecane odsie-
Py czasu miedzy kalejnymi badaniami to zwy-
kle 3-5 lag, ale zalets one réwnist od wyjscio-
wej patolagii.

4.0.06 Informec)e dodatagws

» Wysilek Aryceny / spart: pacjenci bex reszi-
kowego swetsniz, z prawidbowym spoczyn-
kowrym i wysilkowym cidnieniem tetniczym
najpmeicin) mogs podejmowal rormalng ak-

tywnods bex ograniczes. Pacjenc = nadcis-

nieniem tgtniczym, rezypdualoym sweteniem
lub innymi powiklaniami powinmi unikac foe-
sownych fwiczef izpmetrycenych, proparcio-
nalni= do nasilenia probleméw zdrowotnych.
» Cigta: po skutecznym beczeniu Cod wisls ko-
biet znosi cigte bex wicksrych problembw. ™
L1 kobi=t niepoddanych naprawie Cofd, jak rdw-
niet 1 kobiet poddanych leczeniu operacyjne-
mu, u kedrpch wystepuje nadcisnisnie tetni-
cze, resrthowa Cod b tetniak aorty, istnieje
ewickszone ryzyko pekniccia aorty i tetmia-
kdw betnic méegu podezas cigty i porodu. Ist-
ni=jg doniesienia o rwisksonym ryzykou poro-

nienia i nadcignienia wcigty™ (Gob. arma s

+ Profilakiyka 1E: zalecana wylzcznie u pa-

cjentdw oboigzonych dutym ryzykiem (zob.
ROTE I 14 ).

4.7 Patologie aorty

4. 71 Tespdd Marfana | pokrewne mu drbedo cone
charolry sorty phersiowes|

4711, Wprowadzenie | zagadnienis ogoine

Fospal Marfana jest prototypem jednostsk z=-
spaitw HTAD, obhejmujgoych klinicznie i geme-
tycznie nigjednorodng grupe raburzen = betria-
kiem b mzwarstwieniem aorty piersiowsj jako
wepdlnym mianownikism. Fardwno zespobowe,
jak i niezespotows (ubizolowane) formy HTAD
maberz do spekirum klinicenega, prey czym pre-
zentacja kniczna posze zepilopch jednostek na-
klada sie na siehie w mnacenym sopnin.
mokna znalesd wwytycenpch BSC z 2004 ¢ do-
tpczgcych charoby aoriy™ oraz w stanowisku

towarzystw naukowych w sprawie badan ge-

metycznych w ACHIVHTAD " Poniewaz wiek-

soodd dziecd, u ktérych wystepujg ghéwnie z=-

spoiowe postaci HTAD, w wizku doroshym zo-
stanie skisrowana do ofrodkiw prowad=zzcpch
opicke nad ACHI), ninisjsze wytycms koncen-
trujz sie na okr=tlonych powiklaniach sercown-
-nacryniwych. Zespal Marfana jest preedsta-
wiany jako choroba modeloea, inne zespoly zo-
staly omdwione w preypadbn istotmech régnic
wstosunku do zespots Marfana.

471 Dbrex kinsczmy | praebieg natarainy
Chociaz choroba aorty piersiowe] - tetniak wy-
kryty w wyniko badania przesiewowego lub

ZESTNTY EDURCACY]NE. KARDIDLOGEN POLSES, LI

rozwarstwienie jako ostre powiklanie — jest
glowng cechy charakterystyceng zespotu Mar-
fana SFHTAL, to kluczem do postawisnia roz-
poznania unisktdrych pacjentdw mogy byt po-
zaaortalnes ohjawy w obrehi= ukiadu szkisketo-
wegn ! narzgdu wzroko. Rokowanis we wszyst-
kich postaciach HTAD zalety ghiwnie od stop-
nOWeED posZeTZania Sie 20Ty, prowadzacssn
da jej rozwarstwienia lub peknieda. RBokowani=
rékni sig w zaletnosc od podlota genetycmego.
Sredni wick w chwili zgonu v nieleczonych pa-
cjenttw ¢ zespolem Marfana wynosi 40 Lat, ab=
moke zhlizas siz do wieku calsj populacii u pa-
cjentiw, u ktdrych rorpornanie jest mane i ktd-
rzy 53 whaciwie laczeni % Do rzadszypch prey-
CT¥n TROLAW T PrIFCEyn Sercowo-narzryriowych
nalets niewydolnoée serca i SC0LF

W zespole Marfana ghtwna determinantg roz-
warstwisnia aorty typu A jest Srednica pierScie-
nia aorty ze rwiskszonym ryzyki=m peknis-
cia 250 mm.® Inre cxprmiki ryzyka to wywiad
rodzinny wystspowania pekniscia aorty proy
malej érednicy,™ tempo preyrostu Srednicy pier-
scienia aorty, ciata i nadcifnienie tetniczs. Poja-
wia sie coraz wiscej danych naukoeych na istmie-
b= rdknic w ryzyku powiklan acrtaloych zales-
rych od genetyld pacgjenta i dane te nal=ty brad
pod wwage. Inne czedoi sorty - lub w preypad-
ku nisktdarpch postaci jej glowne odgalezi=nia -
miogs rownie: poszerzald sie b roewarstwic,

Ohecnoés istotnej niedomykalnosici zastaw-
ki aprtalnej, erdjd=ielne lob mitralns] - zwy-
kle zwigrana = wypadaniem platkow rastawki -
miods prowadzic do objawiw prescigeenia ohje-
tosfciowegn komory. Charoba LY moze jednak
wystepowat rawnies niezaletnie od dysfunkcji
zastawki, co mode mief zwizzek z zaburzeniami
Tyt serca. Wypadanie platkéw zastawki mi-
tralmej u pacjentéw = zespotem Marfana objawia
sig wrzsini= i postepuje do ciezkis) nisdomykal-
birgu chirurgicmego oraz prowadzi do wystepo-
wania |E weeesniej niz w idiopatycznym wypa-
daniu platkdw zastawlki mitralne=.

4713 Postgpowenes disgrostycme
Bardzn istoéne jest wezesne rorpoznanis chomaby,
poni=wat profilakiyczna operacia chirurgiczna
moe zapobier rorwarstwisniv i peknisciv aor-
ty. Wymaga to multidyscyplinarnego, zespolo-
wegn podsjécia  uweglednieniem wynikiw ba-
daf klinicznych i genetprenypch "' Boepoznanie
zespatu Marfana opiera sie na kryteriach Gan-
dawy, prey czym gliwnymi cechami s3- tetniak
opuszki acrty / dys=kcja i eltopia soczewek ™
Eryteria dla pozostabych postac HTAD nie zo-
staly dokladni= okreglone.

Badanie panelows gendw ma isotne mnaczs-
b= dla potwierdzenia rozpornania i wstalenia
postepowania. Odsetek wykrywania mutacji
w postaciach objawowych jest wiskssy GO0
riZ w prrypad kach bezobjawawych (20-305) '



Po ridentyfikowaniu wariantu patopennego abo-

wigzhowe jest i= badan genetycz-
eych cxdonkw rodriny, aby umozlivic wezesne
i whasciwe postepowanie.

G-:u'ua:huhﬂmg‘raﬁ:ma opuszki acriy po-

nina chejmowad pomiary na poziomis pier-
:'-:i-.-.nia..::.l.l:l'hi. hicza ratokowo-tubularnega,
aorty wstepujacei, haku i aorty zstepuizos].
U os6b dorostych zaleca sis wykonywanis po-
miartw w kofioowe] fazie rozburcru na zasa-
dzie krawed: wiodgca do wiodgos)” (leading-
-to-leading edpe). Uryskane wartodci naley
skorygowad w zaleinodci od wieku, pid i roz-
miaru ciala za pomocy standaryzowanych no-
magramone. “L 81 halety orenic morfologis za-
stawek (wypadanie platkéw zastawki mitral-
nej, BAVY i ich funkeje, a taks= obernoé PDA.
Wymiary i ceynnoéf LV nalety oceniaf zgod-
nie 2 ogflnic prayjetymi saleceniami.

- Angiografie CME lub CCT od glowy do misdni-
oy nalety wykonat u katdepo pacjenta woce-
nii= wylciowej, zapewnizjgc obrazowanie cabs
aorty i naceyn od niej cdchodegopch. Oprécz
pomiary wymiandw srednicy aorty, informa-
cje na bemat kretodo aorty / tetnic kregowych
sz waine dla celéw diagnostyczrypech | progno-
styrznych 555

» Monitorowanie metody Holtera nalesy pree-
prowadzic u pacjentdw objawowych, ponie-
wal mogs wystapic aryimie komorows, za-
hurzenia preewodzenia i SC0.

4714 Lecrenie fsrmakologicane
Chociaz w tadnym badaniu nie stwierdzono
rmnisjszenia Smiertelnodc ani szybkosc roz-
warstwienia, B-adrenclityki pozostaja podsta-
w3 l=czenia pacjentdw z zespotem Marfana /
HTAD, poniewas smnisjszajas sihy Scinajgoe dda-
Yajqce na sciane naczynia i tempo poszerzania
aorty.™ Ryporystyczne leczenie preeciwnadei-
inieniowe ukierunkowane na ohnizenie skar-
crowego cSnienia tetniczego w calodobowym
monitorowanin <130 mm Hg (110 mm Hg u pa-
Cjenbiw ¥ rorwarstwieniem aorty) jest wakne,
chociat nie ma danych pozwalajacych na usta-
l=niz bezsprzacznych wartosci progowych dla
cignienia tetniczego. ARR ni= wylkazaly lepsze-
go wynikn w pordwnania z f-adrenclitykami
lub jako dodatek do f-adrenolityléw w kilku
badaniach, ale mo#na je rozwatyf jako alter-
natywne leczenie u pacjentow nistolerujzopch
B-adrenclityloiw "™ Leczenis farmakologicz-
ne pawinne bye kontynuowanes po zabisgu ope-
FACY Ty

Trwajgce metaanalizy badan nad leczeniem
farmakaologicznym mogs pomac w zdefiniowa-
niu podgrup - w oparcie o dane geretyczrei kB-
niczne - kttme odniosg koreyici » okreslorego le-
crenia. '’ Poniewaz nie preeprowadzono tadnych
badan klinicamych w HTAD poza zespalem Mar-
fana, leczenie jest zwykls preyjmowane na pod-
stawie danych dotyezgopch zespoba Marfana.
Dorosh » wrndmmymi wadami sercs

WYTYCINE ESC

4715 Lecrenie canurgiceme
Wskazania do interwenci podsumowano w ta-
beli z zaleceniami dotyrzgcymi wskazan da le-
czenia chirurgicenesgo aorty w patologiach aorty.
Profilaktyczny zabieg chirurgiczny na opuszce
aorty jest jedyng cstateczng metodsy zapohis-
gania razwarstwisnia aorty w zespole Marfana
i pokrewnych HTAL. U pagentfw = anatomicz-
nibe prawidlows zastawks aortalng i mals niedo-
mykalnodciy preferowang metody leczenia jest
zastepowanis opuszki aorty protezg = dakro-
nu i reimplantacja tetnic wisicowych do prote-
zy (procedura Davida), kidra ma dobry, dhago-
trwaly efekt, réwni=t u pacjentiw & zespolem
Marfana =51 Wykorzystanie hompozytowegn
grafiw, zwykle z zastawky mechaniczng, jest
trwalszym alternatywoym rozwigzani=m, al=
wymaga dhugotrwalego laczenia preacwkrzep-
Liwegn. Decyzje o wyborzs techniki nale=ty po-
dejmowas indywidualnie, 2 pod uwage powin-
iy byt brane preferencis pacjenta i doswiadoe-
ni chirurgiczne '*

Fespit Marfana i pokrewne HTAD wigzs sie
zryzykism powtirnego rozwarstwienia i nawro-
tow tetniaka w dystalne] cosici aorty, zwhasz-
CZd U pacjenidw @ WRssniejsoym rorwarsiwie-
niem. 1 Waz ze rwickszeniem sednis dhugo-
ici tyria powiklania te wystepujg coraz copécie.
Chirurgia otwarta aorty pozostaje referencyj-
ng metody leczenia dystalnej choroby acrtal-
niej, chodaz w wybranych przypadkach motna
rozwatyd procedury hybrydowe ze stentowa-
ni=m wewnjirenacryniowym, w kidrych mog-
Liwee jest umieszczenie proksymalne i dystalne
stentu w proterie dabrorowe].

4716 Tabacenia dutyczace prowadzenia pacientow
Wymagana jest ciagha i regularna wislodyscy-
plinarna obserwacja w centrum specjalistycz-
nym. Echokardicgrafia i CCTVCME =3 kluczo-
wymi badaniami.

4. 717 Informacje dodatiows
« Wysikeh fizyezny / sport: pacjentom nalety za-
lesciié umilcamie makesymalnego wysithku, wspat-
rawodnictwa spartowegn, sportiw kontakeo-
wych i Swiczen izometrycznych. Szacowanies
ryzyka na podstawie wislkofoi anrty zostalo
rarugerowane preez Budisa i wsp ™
» Cig#a wgenetyrznie potwiend onym zespole
Marfana / HTAD istmieje 50% ryzyko trans-
mmﬂ]inﬂuym]a]um K-
miecznes jest whascwe i CTASTWD
poradnictwo genetycene. Kobietom o sredni-
cy opuszki aorty 45 mm sdecydowanie od-
radza sig zajécie w cijte bex uprzedniej napra-
wy = uwagi na dute ryzyko rozwarstwienia
Srednica opuszhi aorty <40 mm rzadko stano-
wi problem, chod nie motna okreshic caloowi-
cii= hexpiecmej srednicy. Gdy svednica opusz-
ki aarty wynosi pomisdzy 40 a 45 mm, wcze-
Sniejszy preyrast wymiara aorty i wywiad ro-
59



Ialecenia dotycrgos beceenia Tabieguwege sorty w patslogiach sorty

Lalerenie
Tespot Marizna i HTAD

H tawki aortalne i oji lubs techniky
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o aler iltra Marfara, 2 ch seki
:ﬁmrrﬂquﬁm 2 resgadem mmm‘” orobe opustki aorty

Halefy rormalyd operaco u pacjentow ¢ respoiem Marfans, 1 chorobe opesrki sorty

: maksymalng Sredricy aorty na poziomie rabok 245 m i dodetkowymi coymeikami ryzyka

Male Py romwatyt U pjenite mutaciy FSRERT lub PEFRET (wiym @ Loeysa  Ha C
|Dretu]:d1umhqupmunj:m|ﬂmdnqrbdi:qm;nupmiumaﬁdemm=

Craupdathorms rastawks sortaka

Lecaenie operacyjne aorty naledy romwadye, jesli sorta wslopujgrs jest: Oa C

= 50 mm pray obemodri dwsplathowsj 2ost owki sortaing ¢ dodatkowymi crynnikams
ryeyka® b Imarkiacy aorty

= 5% mm u wsrysthich poeoctatych pacjenbow

Tespot Turnera

U koohies 2 respodem Terners wwieky >16 lat 2 indeksem sorty wstepujgee] =29 mmim® Oa C
idesa palke e

i dodatknwymi crynnikami rynyla roowarstwienia somy! ralsty roewaiyt planowy operacq
E
poaiom Warygrcdr] SamEh

bgtmiakene opuss sty Lub aoety wslopejgoe
U loohies 2 Termera v wieky =16 Lot 2 indelsem sorty wstspujace] *23 mmim*
iep dnd-ﬂwm:"uwrim ryzyka mawarstwienia mfr?mlr:?muﬁﬁzj plenmez
operadis igtniakie opusehi sorty ilub aorty wsispujaos

W prrypedinn sicstremalnle maiyeh Ul e roembantw ESAmale iyt kenierme destesowan ke raecamych punkitw oo,
wirmlacirie Mo Ry rnwarshwiene  orty proy make) oednicy (Ul mcretnigse wystgpienie B padents Sporkanicmena
recwerstwienks nacrynie], pashe pulsca AR, chel zejicls walade, nieionirolowane nadi Enienle L b rwigice nie Se wymien
o1ty =3 Mok W powizr remych pomierach wykenaTyh (g 52ma tzchnike obrarmwania bremkoweng B, na by semym

(=SS - ]

poiomie ssrty, be qodnednie poréwywaTp | potwiendrone ing fechnile shramwenis)

DeArinTy TSR Enie asTEy pEry Masbe] Sresnicy, chf Tefécia worgdy, radeiénienle syshemowe sh wist

WyTIarL 32ty >3 MUk WP larTanych pomiarsth wyksnanyth b same technii obrarmessniz Bramiowens FEE, ng

STy ped omie sy, berpedred nle pendwimrwems
i BEN, wpduienic b smiy, Cof 1ubnadecknlmie

Skroty AR - niedemyleinas sortalna, BAY -

hilpetwierdions Inng te chinlkey abrarowniz]

rastawka sortaing, BT8 - powierchnlba ke, (ol - koardecjs eorty,

EHE - eickiroiardiogram, HTAD - drietiricame charoie aorty plersowe]

drinmy s3 Bstotnymi cxynnikami prey podej-

mowaniu decyzji o opeTac) naprawceej aorty
preed zajSciem w cigte. Mawet po naprawie

acTty wstspujqos], pacjenthi = mespobem Marfa-
na s3 nadal narafone na ryzyko mewarsiwis-

nia w pozmostalej coséci aorey (zob. omneass.

« Profilakiyka [E: zalecana wylacznie u pa-
cientdw abogzonych dutym ryzykiem (zob.

REUTEIN 14.8).

47.2. Deupisthoem choroba aorty

W zaletnosic od proytacmane] serii opistw prey-

padkiw u 20-84% pacientow = BAV bedzie sig

rovwijad poszerzenis aorty wstepujgoej, oo waka-

zuje na to, 2= BAV nalery traktowas jako czesé
spekitum aortopatii obejmujacych zastawks

anrtalng,”? dlatepn dwuplatkowa choroba aor-
ty mose byd odpowied niejszym terminem. Na-

dal presdmictem dyskusji jest w jakim stopriu

patogeneza uwarunkowana jest wewnssirzny-

TESTNTY EDURACY]HE. KARDIDLOGEA POLSES  LW20A

mi/genetyrzrymi zaburzeniami budowy Scia-
oy lub rmienionz hemodynamika, ale prawdo-
podobnie istotne s3 oba te coynniki.

Przy niechecnodci istotnych eaburzsn coyn-
ndci zastawki poszerzenis aoriy w preehbisgu
bezohjawowo. Wraz ze werostem srednicy zwiek-
sza sie jednak ryzyko wystapienia ostrepo roz-
warstwienia aoriy. W pordwnaniu = populacis
ogdlng coestosd wystepowania rozwarstwisnia
aoriy u pacentdw = dwuplathowy chomobg aorey
jest B raxy wicksza, co wliczhach berweglednych
nadal przedstawia male ryzyko (31100 000 pa-
cjentolat), ™" gnaremie mnisjsze miz w prey-
padku zespatu Marfana / HTAD. Badania obser-
wacyjne wikarajg, 2o stan kliniceoy pacjentow
z dwuplatkows chorobg acrty jest bardxiej zhli-
zony do stanu klinicznepo u ostb = tetniakami
w populacyi ogdlne] i stanowi fagodnisjszg pa-
tologis aprty niz zespt Marfana / HTAD "M



