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Opis choroby *

Definicja

Familial thoracic aortic aneurysm and aortic dissection is a rare genetic vascular disease
characterized by the familial occurrence of thoracic aortic aneurysm, dissection or dilatation
affecting one or more aortic segments (aortic root, ascending aorta, arch or descending
aorta) in the absence of any other associated disease. Depending on the size, location and
progression rate of dilatation/dissection, patients may be asymptomatic or may present
dyspnea, cough, jaw, neck, chest or back pain, head, neck or upper limb edema, difficulty
swallowing, voice hoarseness, pale skin, faint pulse and/or numbness/tingling in limbs.
Patients have increased risk of presenting life threatening aortic rupture.

Dane
Klasyfikacja Synonimy
Choroba Familial TAAD
Rodzinny TAAD
Familial non-syndromic thoracic aortic
aneurysm and aortic dissection
Rodzinne tetniaki aorty
rodzinne rozwarstwienie aorty
Kod ORPHA Kod OMIM Kod ICD10
1387 132900, 607086, 171.0,171.1,171.2, 1718,
607087, 609192, 171.9
610168, 611788,
613780, 614816,
615436, 615582,
616166
Kod ICD11
LD28.0Y
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http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=91387

Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Niesyndromiczne rodzinne rozwarstwienie aorty (NS H-TAD, ang.
Nonsyndromic Heritable Thoracic Aortic Aneurysm and Dissection)

Synonimy: Rodzinne tetniaki aorty, rodzinne rozwarstwienie aorty

OMIM: 132900, 607086, 607087, 609192, 610168, 611788, 613780, 614816, 615436, 615582,
616166)

Orpha Kod: 91387

ICD-10: 171.0, 171.1, 171.2, 171.8, 171.9

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposob dziedziczenia

Niesyndromiczne rodzinne rozwarstwienie aorty (NS H-TAD, non-syndromic hereditary
thoracic aneurysm dissection) jest choroba o podtozu genetycznym dziedziczonym sie
w sposob autosomalny dominujacy. Dziedziczenie autosomalne dominujace oznacza, ze
do wystapienia objawow choroby wystarczy odziedziczenie jednej kopii genu z
wariantem patogennym. Do tej pory zidentyfikowano kilkanascie genow zwigzanych z
obrazem klinicznym NS H-TAD. Najczesciej identyfikuje sie warianty patogennie w genie
MYH11 (ang. Myosin Heavy Chain 11), ACTA2 (ang. Actin Alpha 2), MYLK (Myosin Light
Chain Kinase) oraz PRKG1 (ang., Protein Kinase CGMP-Dependent 1).

Epidemiologia

Doktadna czestos¢ wystepowania nie jest znana. Wiele przypadkow prawdopodobnie
jest niezdiagnozowanych.

Opis kliniczny




NS H-TAD charakteryzuje sie wystepowaniem tetniakow i rozwarstwien aorty. Do czasu
wystapienia ww. powiktan pacjenci czesto pozostaja bezobjawowi. Mutacje w genach
zwigzanych z NS H-TAD sa takze zwigzane z wystepowaniem koarktacji aorty i
przetrwatego przewodu tetniczego.

Diagnostyka

NS H-TAD, mozna podejrzewac u pacjentow z rozwarstwieniem aorty piersiowej, oraz
pacjentow z tetniakiem aorty. Tto genetyczne nalezy wziag¢ pod uwage takze u
mtodszych chorych (<60 r.z) i w grupie pacjentow w ktorej tetniak rozwinat sie pomimo
prawidtowego ciSnienia tetniczego. Badania obrazowe stosowane u pacjentow z
tetniakami aorty obejmuja ultrasonografie, rezonans magnetyczny i tomografie
komputerowa.

Leczenie

Leczenie NS H-TAD jest skierowane prewencje powiktan. W tym celu koniecznym jest
skuteczne leczenia nadcisSnienia tetniczego, catkowity zakaz palenia tytoniu oraz
kontrola innych czynnikow ryzyka miazdzycy. W niektorych przypadkach moze byc
konieczna interwencja chirurgiczna.

Zalecenia szczegolne

Palenie tytoniu, nadciSnienie tetnicze i intensywny wysitek fizyczny zwiekszaja ryzyko
powiktan naczyniowych u pacjentow z NS H-TAD. Dodatkowym niemodyfikowalnym
czynnikiem jest wiek oraz obecnos¢ dwuptatkowej zastawki aortalnej.

Osrodki eksperckie

Poradnie kardiologiczne i kardiochirurgiczne przy osrodkach referencyjnych Ill stopnia.
Lekarze majacy dosSwiadczenie w prowadzeniu pacjentow z tetniakami aorty. Czesto
pacjenci powinni by¢ konsultowani w ramach tzw. kardiogrupy (ang. Heart Team)




Poradnie genetyczne

https:/ /ptgc.pl/poradnie-genetyczne/pelna-lista-poradni-genetycznych/ (konsultacja
genetyczna i diagnostyka molekularna)
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 22022 r. poz. 1731) lekarz ma obowigzek wykonywac zawad, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowe;j
oraz z nalezyta starannoscia.
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