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4-5/100 000 per ar insjuknar
De Bakey Type | Type Il Type Il

Stanford Type A Type A Type B




Class | Class 2

Class 3 Class 4 Class 5

Classification of acute aortic syndrome in aortic dissection.# Class 1:
Classic AD with true and FL with or without communication between the
two lumina. Class 2: Intramural haematoma. Class 3: Subtle or discrete AD
with bulging of the aortic wall. Class 4: Ulceration of aortic plaque following

laque rupture. Class 5: Iatrogenic or traumatic AD, illustrated by a
catheterinduced separation of the intima.



Thorala
Aortaaneurysm(TAA)

- Patogenes skiljer sig fran
abdominella aortaaneursysm

« Defekt kan foreligga i
uppbyggnad av glaftt
muskulatur eller bindvav

o Familjar forekomst - Ofta
snabbare dilatation/ar




Kvinna — 48 ar

Anamnes:

- Kolonresektion 1994, patienten uppger att det da rérde sig om Crohns
sjukdom. Efter operqhonen besvarsfri fram till september 2010 da hon
hqdde enfSL:blleuseplsod som overgick spontant. | ovrigt frisk och
medicinfri

- Soker nu(dec 2014) med en intensiv, epigastriell buksmarta som stralar
bak mot ryggen, skarp, skarande natur. Viss intervallkaraktar samt
aterkommande krampkanning. llamaende. Upplever smdrtorna som vid
tidigare subileusepisod.

Smadrtpaverkad.

Regelbunden rytm. Inga hérbara bi- eller blasljud.
200/86 mm Hg

24 andetag/min [12 - 24 ]

97 % [90 - 100 ]

Pa rumsluft. Radialispulsar bilateralt, palpatoriskt sidlika.

CRP <5, krea 67, Hb 115

. Arftlighet 2227



Kvinna 48 ar

Buk CT visade aortadissektion med ovre begransning i
aortabdagen strax distalt om avgangen av vdnster a. subclavia
och nedre begransning i hojd med aortabifurkationen.

Kontakt med thorax i Linkdping tas. Ddrifran rekommenderade
man konservativ behandling med betoning pa
blodtrycksankning (SAP<100).

Inlagd pa IVA for blodtrycks- och smartbehandling.

Blodirycket normaliserades med hjalp av nitroglycerininfusion,
Nepresol. Bra smartlindrad med Ketogan.

Under dagen tar man beslut om overflytning av patienten fill
HIA i Jonkoping for vidare behandling.



Kvinna 48 ar

5: Aorta C 2.0 SPO (Serie 8)
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Kvinna 48 ar

Vid 16-tiden plotsligt forsamrad med kraftig smarta centralt i
epigastriet darfér blodtrycksfall med svarpalpabelt systoliskt
blodtryck méjligen 40 - 50 systoliskt. Man tar ett kapillart Hb pa 96
vilket é@r en sénkning jamfort med Hb kil 08 (123). Krea har ocksa stigit
fran initialt 67 - 140 - 132, CRP <5 - 161.

Efter kontakt med karlkirurgjour dar man bedomer bilderna beslutas
sa snabb transport som méjligt till Sahlgrenska dar patienter erhaller
akut Flyttas akut till Géteborg dér hon atgardas med endovasculart
graft, det vill saga TEVAR.

Graftet stanger av arteria subclavia vanster sida men patienten har
god cirkulation i handen via collateraler. Skadad lumbalartar leder {ill
ischemisk forandring i ryggmdargen pa Th? niva och patienten ar
ddrefter paraparetisk men har visat viss rérlighet fran vanster ben. Har
aven en MR-verifierad anoxisk hjarnskada sannolikt till foljd av initial
hypoperfusion men som aven komplicerades av ett icke konvulsivt
status epilepticus som kan ha pagatt nagra dagar. Patienten flyttas
fran Goteborg till Jonkoping 19/12. .
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High-risk conditions High-risk pain features High-risk examination features

R ESC guidelines*®2014



Thorakala Aortaaneurysm och dissektioner

-TAAD

1) Familjara TAAD - Syndrom relaterade — tex Marfans,
Loey Ditz, Turners syndrom

2) Familjara TAAD - Icke syndrome relaterade — Familjar
anhopning sesica 20 % av fallen !

Storre klinisk variation med varierande penetrans
Ovanligt att hitta gener som ses vid kadnda syndrom



Marfans syndrom

Top Signs andéymptoms

- of Marfan Syndrome




Marfans syndrom

Prevalens1/10 000
FBNT - Fibrillin gen
Autosomalt dominant
neddrvning

Nymutationica 1/3 av
fallen

Aortadilatation(rot)

Langa armar och
fingrar, Overtojlighet,
Linsluxation

ECHO(J PL#»#aQRG



| LOeYS-ﬁiEi Syndrome.

Symptoms
Widely spaced eyes
Wide or split uvula

Abnormal twisting orarteries.

Aneurysms at the aorticroot

})\Jl/




Loey Ditz Syndrome

Prevalens 1/1 miljon- 4

typer e —
~—— Loeys-Dietz Syndrome
Symptoms
TG F B ] * Widelyspaced eyes
*  Wide or split uvula
. * Abnormal twisting orarteries.
AUTosomOH- doman nT * Aneurysms at the aorticroot
.o . o \J { \
neddrvning , manga S
spontanmutationer ‘

Medellivsldngd 26 ar-
Ibland progress av
, aorta Tcm/ar



Enler Danlos

Prevalens ca 1-10/100 000 —
6 olika typer

Leder,hud och blodkarl -
kollagenet pdaverkas

Man insjuknar tidigare

Medlestora artarer

Tarmrupfturer ¢

Gen COL3AT-Typ 4



Turners syndrome
1800 patienteri Sverige

50% "odiagnosticerade”

20 % har hypertoni och
medfédda hjartfel ffa

Bikuspida klaffar(33%),
Coarctatio

Aortadissektion 30-40 Ars L s
aldern.

([
Kromosomanalys



Familjara TAAD
utan syndrom

Ca 20 % av patienter med aortadissektion/thorakalo
aneurysm har en slakting med dissektion eller
aneurysm

Heterogen grupp med Autosomal dominant
neddrvning och varierande penefrans och fenotyp

Nya mutationer ses tex -
MYH11,ACTA2,MYLK(kontraktion glatt muskelcell)

TGF-beta — Multifunktionell pepftid |

Ibland koppling till bicuspida klaffar och ductus
arteriousus.

Aorta Ascendens kan vara endast a1t vidgad eller vid
ovre normalgransen vid insjuknande | dissektion
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Bicuspida
aortaklaffar(BAV)

1-2 % av befolkningen har BAV
Ca hdlften utvecklar thorakal aortaaneurysm
Risk for dissektion okad

35% kommer att behdva opereras pd sikt pgo
aortastenos/insufficiens eller aortavidgningen

NOTCHI1 gen



Normal control

ricuspid valve




R/L fusion(typl) vanligast

RCA

Type 1 Type 2 Type 3

20.2%

®®®

59.1% 10.1%



Bicuspida aortaklaffar

Recommendations

Patients with known BAV should
undergo an initial TTE to assess the
diameters of the aortic root and
ascending aorta.

Cardiac MRI or CT is indicated in
patients with BAV when the
morphology of the aortic reot and the
ascending aorta cannot be accurately
assessed by TTE.

Serial measurement of the aortic root
and ascending aorta is indicaved in
every patient with BAV, with an
interval depending on aortic size,
increase in size and family history

In the case of a diameter of the acrtic
root or the ascending aorta >45 mm or
an increase >3 mmiyear measured by
echocardiography, annual measurement
of acrtic diameter is indicated.

In the case of aortic diameter >50 mm
or an increase >3 mm/fyear measured
by echecardiography, confirmation of
the measurement is indicated, using
another imaging modality (CT or
MRI).

In cases of BAV, surgery of the
ascending aorta is indicated in case of:

*  aortic root or
ascending aortic
diameter >55 mm.

- AOrtic root or
ascending aortic
diameter =50 mm in the
presence of other risk
factors.®

*  aortic root or
ascending aortic
diameter >45 mm when
surgical acrtic valve
replacement is
scheduled.

Beta-blockers may be considered in
patients with BAV and dilated acrtic
root =40 mm.

Because of familial occurrence,
screening of first-degree relatives
should be considered.

In patients with any elastopathy or
BAV with dilated aortic root (=40
mim), isometric exercise with a high
static load (e.g. weightlifting) is not
indicated and should be discouraged.

MR/CT for klar diagnos

Arliga UKG kontroller om
Ascendens over 45 mm

Inget stod for betablockad

Screening av 1:a
gradsslaktingar ska overvagas

Genetisk utredning rek. g |

ESC guidelines 2014



Nationella riktlinjer 2015 - Kaskadtestning av

genetisk hjart-karlsjukdom

« Hdlso- och sjukvarden bér erbjuda kaskadtestning
med klinisk eller genetisk undersokning for att
identifiera genetisk hjart-karlsjukdom hos
forstagradsslaktingar fill personer med familjar
hyperkolesterolemi, familjdra kardiomyopatier och
jonkanalsjukdomar samt familjar aortasjukdom

(prioritet 3).

« Avgorande for rekommendationen dr att tillstdnden
har en stor svarighetsgrad, att tidig upptéckt och
behandling av sjukdomarna leder till minskad
sjuklighet och dodlighet och att det radder en
underdiagnostik i Sverige.



ESC guidelines
- Genetic testing

Recommendations Class* | Level®

It is recommended to investigate
first-degree relatives (siblings and parents)
of a subject with TAAD to identify a
familial form in which relatives all have a
50% chance of carrying the family
mutation/disease.

Once a familial form of TAAD is highly
suspected, it is recommended to refer the
patient to a geneticist for family
investigation and molecular testing.

Variability of age of onset warrants
screening every 3 years of ‘healthy’ at-risk
relatives until diagnosis (clinical or
molecular) is established or ruled out.

In familial nen-syndromic TAAD,
screening for aneurysm should be

considered, not only in the thoracic
aorta, bue alse throughout the arterial

tree (including cerebral arteries).




Sammanfattning

Genetisk testning utfors for att battre kunna informera patienter och
anhoriga om framtida risk samt att planera framtida kontroller och ge
rad om livstil och férebyggande atgarder

Fraga alltid om arflighet/familjar forekomst vid aortadissektion och
thorakala aneurysm !! Syndrom eller icke syndrom ?

Om ingen familjeanamnes - informera om screeningmojlighet med
UKG/CT/MR av forstagradssslaktingar !

Vid ca 20% av Thorakala aortaaneurysm hittar man en genetisk orsak
till - vid familjara former overvag genetisk vtredning !

Behandla blodirycket vb med ARB/betablockad !

Samrad med genetisk specialistmottagning



48 arig kvinna

* Ingen genetisk provtagning initierad vid dags dato

o Patienten har tva barn !



