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ANEURISMA D’AORTA

1 |Introduccié

Es considera aneurisma, quan l'aorta té un diametre transvers maxim igual o superior
al 50% del seu diametre normal, és a dir 1,5 vegades més gran del diametre adrtic
esperat.

El calibre normal de l'aorta varia en funcié de l'edat, el sexe i la superficie corporal
(SC). S'han publicat multiples taules de normalitat segons la técnica utilitzada
(ecografia, TC o RM).

Classicament s’ha considerat aneurisma aortic quan el diametre transvers de I'aorta és
250mm a l'aorta ascendent, 240mm a la aorta toracica descendent i 230mm a I
abdominal.

A l'aorta toracica, per a facilitar la classificacié com a normal, dilatada o aneurisma es
proposen els seglents rangs indexats per SC:

Diametres indexats per SC(*) ( )
Mitja + DE | Rang Normal | Dilatacio | Aneurisma
Arrel 1,6 #0,2 | 1,5-1,8 | >1,8 | >24
UST 1,4402 | 1,3-1,6 | >1,6 | >21
Ao ascendent 15402 | 1,3-1,8 | >1,8 | >24
Ao descendent 1,1+0,1 | 1-1,3 | >1,3 | >18

(*)SC segons la féormula de Dubois and Dubois:
BSA (m?) = 0.007184 x H ®"*x W %%® (H: talla en cm, W: peso en Kg)

Les mesures s'han de fer en un pla transvers al seu eix longitudinal i no s'han de
prendre com a valides les realitzades sobre plans axials al torax o I'abdomen sense
tenir en compte la morfologia de I'aorta.

Les técniques d’'imatge tenen una variabilitat inter i intraobservador per a cada técnica.

Es per aixd que per establir el ritme de creixement de l'aorta s'han de fer les

comparacions utilitzant la mateixa técnica i realitzant les mesures de forma simultania

per la mateixa persona.

S'aconsella no prendre decisions sobre mesures obtingudes en diferents exploracions i

si aquestes no s’han pogut comprovar de forma simultania.

El risc de complicacié d'un aneurisma d'aorta no depéen unicament de la seva

grandaria siné que s'han de tenir en compte:

e Antecedents familiars d'aneurisma d'aorta, sindrome adrtica aguda o mort
sobtada. Sobretot és important si el familiar és de primer ordre (germans, pares o
fills).

e Simptomatologia: La majoria son asimptomatics i es diagnostiquen casualment
en un test d'imatge realitzat per una altra ra6. De forma extraordinaria si son de
grans dimensions poden causar simptomes per compressio i si sén de grans
dimensions i creixen rapidament poden causar dolor. A més alguns aneurismes
poden ser font d'embodlies arterials.

e Etiologia: Es freqlient que l'aneurisma es presenti en el context d'algunes
patologies congénites o sindromics com és el cas de la valvula adrtica bicuspide,
pel que no sera estrany que es presentin en gent jove amb un buf cardiac. Menys
freqient perd amb més risc de complicacié se situa l'aneurisma associat a la
Sindrome de Marfan, Loeys-Dietz, Ehlers-Danlos tipus IV o vascular i la Turner.
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Recomanacions generals pels malalts amb aneurisma/dilatacio d’aorta

L'aneurisma d'aorta és el resultat d'un procés degeneratiu de la paret de l'aorta i per
tant reduir el risc cardiovascular suposa reduir el ritme degeneratiu de la paret de
l'aorta i, per tant, el ritme de creixement de I'aneurisma d'aorta i el seu risc de ruptura.

Els objectius han de ser els seguents:

1.

Deixar el tabac i el consum esporadic/habitual de cocaina, drogues de disseny
derivats d’amfetamines. Es pot recomanar tractament ansiolitic, substitutius de
nicotina, bupropié o vareniclina. Es pot recomanar l'ingrés en programes especifics
de deshabituacio dels disponibles en I'area sanitaria.

Evitar el sobrepés/obesitat. S’ha de recomanar una dieta mediterrania baixa en sal.

S’ha d’aconsellar caminar en pla 60min al dia 5-7 dies a la setmana. Si es practica
alguna activitat fisica amb regularitat, es pot aconsellar I'is de pulsometre i control
de TA durant la mateixa. S'aconsella estudiar el tipus d'activitat fisica laboral que
es realitza. Si es disposa, es pot derivar a centres de rehabilitacié cardiaca per
realitzar un estudi individualitzat i programar el tipus i la intensitat de I'activitat.
Estan desaconsellades activitats extenuants/enérgiques, amb alt risc de
traumatisme o amb predomini d'exercicis de tipus isometric (sobretot als malalts
amb Marfan i altres colagenopaties).

S’ha de controlar la tensié arterial al menys 2-3 cops per setmana pels malalts
hipertensos i al menys 1 cop al mes pels normotensos. La tensié hauria de ser
sempre <140/90mmHg en repos.

S’ha de controlar el colesterol al menys 1 cop a I'any. L’'objectiu de LDL-colesterol
hauria de ser <100mg/dL i <70mg/dL si hagués arteriopatia coneguda a qualsevol
territori, en diabétics o en presencia de malaltia renal cronica.

Els diabétics hauran de tenir una HBA1¢c<7%.

Els pacients amb una indicacié quirurgica d'un aneurisma d'aorta haurien d’evitar la
conduccid de vehicles destinats a transport public de passatgers o vehicles pesats
destinats al transport de mercaderies.

Els pacients amb asma, MPOC o SAHOS han de tenir optimitzat el tractament amb
I'objectiu de disminuir el nombre de maniobres de Valsalva. Consultar amb
I'especialista en cas necessari.

Les dones amb edat fertil, embarassades o amb desig d’embaras diagnosticades
d’'un aneurisma d’aorta, Sindromes de Marfan, Turner o aortopatia bicuspide s’han
de derivar per a valoracio o consell pel cardidleg especialista de la UPA.



Tractament farmacologic:

Als pacients amb HTA es recomana combinacié d'I[ECA/ARAII amb beta-
bloguejant. S’han de valorar associacions amb altres farmacs (calci-antagonista o
alfa-bloquejant) fins a aconseguir objectius.

Als pacients amb Sd. Marfan, habits marfanoides o Sd. d'Ehlers-Danlos tipus IV,
encara en abséncia d'HTA, s'iniciara tractament amb beta-bloquejant i ARA I
(preferiblement Losartan) a dosis creixents i segons tolerancia.

Als pacients amb ateromatosi demostrada en l'aorta o0 a qualsevol altre territori
vascular, esdeveniments ateroembolics previ, diabétics i amb malaltia renal
cronica, es recomana tractament amb estatines per aconseguir nivell de LDL
objectiu.

S’aconsella I'us d'AAS 100mg/24h o clopidogrel 75mg/24h quan hi hagi
ateromatosi demostrada en l'aorta o a qualsevol altre territori vascular. S’ha
d'associar AAS 100mg/24h + Clopidogrel 75mg/24h en cas d'esdeveniment
ateroembolic i coexisténcia de malaltia ateromatosa complicada en I'aorta.

No existeix contraindicacié per anticoagular als pacients afectats de patologia de
l'aorta.

Cribratge familiar:

Es important realitzar una histdria familiar a tots els pacients amb aneurisma
d'aorta. Es considera rellevant la historia familiar de mort sobtada, aneurisma
d'aorta o sindrome aortica aguda.

Es recomana ecografia d'aorta abdominal als familiars directes de primer grado
(fills, pares i germans) dels pacients amb aneurisma d'aorta abdominal. Aquest
cribratge és especialment util en fills homes a partir dels 40 anys.

S'aconsella valorar un test d'imatge per estudiar I'aorta toracica (ecocardiograma o
RM) als familiars de primer grau a partir dels 30 anys dels pacients amb aneurisma
d'aorta toracica quan es sospiti un origen genétic o familiar. En cas negatiu, es
recomana repetir I'estudi cada 5 anys.

Es recomana un ecocardiograma per avaluar la valvula aortica i I'arrel de I'aorta als
familiars de primer grau de pacients diagnosticats de valvula aortica bicuspide.

Només s’ha de recomanar un test d'imatge als familiars de segon grau quan es
trobi dilatacié/aneurisma d’aorta o una valvula aortica bicuspide en un familiar de
primer grau.

No s'aconsella estudi genétic rutinari als pacients amb aneurisma d'aorta. Es
valorara la realitzacié d'un estudi genétic Unicament als pacients joves amb una
historia de 2 o més familiars afectes de patologia d'aorta, sindrome adrtica aguda o
mort sobtada, especialment si es considera que el consell genétic pogués tenir
repercussio en la descendéncia o pel maneig intervencionista, i sempre sota la
supervisio d'un especialista en genética clinica.



5 Criteris per areparacioé quirdrgica o endovascular:

Aneurismes d’aorta toracica

- Arrel o aorta ascendent, es recomana CIRURGIA:
>55mm (indicaci6 general de tractament)
>50mm si creixement >5mm/a o >3mm/a en 2 anys consecutius
>45mm si s’ha de fer una substitucié valvular adrtica
Per a malats ja portadors de protesi valvular aodrtica:
a. >60mm
b. creixement >5mm/a o >3mm/a en 2 anys consecutius
5. Per malalts amb valvula aortica bicuspide:
a. >55mm o >27mm/m2
b. >50mm si associa coartacié6 d’aorta (intervinguda o no), HTA de
dificil control, familiars de 1er grau amb sindrome adrtica aguda o
mort sobtada, en previsié d’embaras o creixement >3mm/a
6. Sindrome de Marfan i altres colagenopaties:
a. >50mm
b. >45mm si té familiars de 1er grau amb sindrome adrtica aguda,
insuficiencia aodrtica o mitral important, creixement >5mm/a o
>3mm/a en 2 anys consecutius, o en previsio d’embaras
c. >45mm per la Sindrome de Loeys-Dietz o Ehlers-Danlos tipus IV
d. >27mm/m? per la Sindrome de Turner
e. >25mm/m? per la Sindrome de Turner en previsié d’'embaras
- Arc aortic, es recomana CIRURGIA:
1. >55mm
2. Es pot considerar la cirurgia sobre un aneurisma del arc aortic per a malalts
amb indicacié de cirurgia d’un aneurisma adjacent a I'aorta ascendent o
descendent
- Aorta toracica descendent, es prefereix la endoprotesi (TEVAR) a la cirurgia:
1. Sianatomia favorable per a TEVAR, tractar amb TEVAR quan >55mm
2. Sianatomia NO favorable per a TEVAR, tractar amb cirurgia quan >60mm
3. Anatomies complexes s’haurien de discutir per a técniques hibrides

N =

- Arc aortic i aorta toracica descendent per la Sindrome de Marfan i altres
colagenopaties, es recomana CIRURGIA per diametres >55mm o creixement
>5mm/a o >3mm/a en 2 anys consecutius

Aneurismes d’aorta abdominal

- 255mm

- <B55mm si es tracta de dones, o en preséncia de simptomes atribuibles a
'aneurisma, o si es detectés creixement >5mm/a o >3mm/a en 2 anys
consecutius, si té una morfologia sacular o si coincideix amb aneurismes iliacs
(>30mm) que requereixin tractament concomitant

NOTA:

Els malalts tributaris de cirurgia profilactica sobre I'aorta s’han de presentar a la sessié6 medico-
quirdrgica i han de tenir una valoracié individualitzada del risc quirdrgic amb analitica complerta,
coagulacié i proves de funcié respiratoria.

Els homes > 40 anys, dones post-menopausiques i pacients amb més de 1 factor de risc
cardiovascular s’ha de realitzar una coronariografia no invasiva pre-quirirgica o invasiva si tenen
histdria de malaltia coronaria prévia.

S’ha de fer també un estudi de troncs supraortics als malalts amb historia de AVC o TIA previ o amb
més de 3 factors de risc cardiovasculars.
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Recomanacions per al maneig dels malalts a la UPA:

A la primera visita s’ha de fer:

a. Historia clinica amb anamnesi complerta

b. Exploracio fisica general

c. Historia clinica familiar

Als pacients amb aneurismes d'aorta abdominal s'ha de completar I'exploracié
fisica amb:

a. Eco-doppler d'artéries poplities

b. Eco-doppler de troncs supra-aortics (si antecedents isquémics cerebrals)

c. Index turmell / brag (si alteracions dels polsos distals)

En tots els casos es realitzara:

a. Un ecocardiograma transtoracic (ETT)

b. ECG

c. Analitica amb estudi lipidic, CK i HBA1c

Als malalts amb HTA s’hauria de fer un registre continu de TA (MAPA) per conéixer
el grau de control i comportament de la TA. Si calgués s’hauria de plantejar la
derivacié a la unitat ’HTA. El comportament de la TA pot ser: No dipper: variacié
diirn/nocturn de 0-10%; Dipper: 10-20%; Dipper extrem: >20%; Patr6 riser o
reverse: elevacio nocturna.

Es recomanable en tot pacient la realitzacié d’'un TC d'unitat d'aorta, que inclou
estudi complert de l'aorta i coronariografia no invasiva.

Si es sospita un origen familiar o genétic:

a. S'ha de realitzar el calcul de la puntuacié sistémica (veure apartat)

b. S'enviara a oftalmologia per descartar patologia al cristal-li

c. Es consultara amb genética clinica la pertinéncia de realitzar un panell
genetic de patologia d'aorta, o bé una derivacié a una unitat especialitzada
en malalties familiars.

d. Pel cas concret de malalts amb Sindrome de Loeys-Dietz es recomana la
realitzaci6 d’'una RM de troncs supraodrtics, vasos intracraneals i vasos
arterials periférics.

Si es sospita una patologia inflamatoria o una malaltia del teixit connectiu es
derivara a la consulta de reumatologia per a estudi.

Si hi ha l'antecedent o la sospita d'asma, EPOC o SAHOS es derivara a
pneumologia per a estudi o per optimitzar el tractament de la patologia.

A tots els pacients se'ls derivara a la infermera d'educacié sanitaria, amb les
recomanacions generals, el tractament farmacologic i el cribatge familiar.

Tots el casos complexes, amb indicacio de tractament invasiu o dubtosos s’han de
comentar a la sessio del comité de patologia d’aorta.



7 Recomanacions per al sequiment amb técnigues d’'imatge:

1. Pel cas dels aneurismes d'aorta abdominal:
a. Dilatacio <3 cm:

Eco-Doppler abdominal cada 5 anys
Es pot fer el seguiment a atencié primaria i es tornaran a derivar a la
UPA nomeés si es detectés creixement de la dilatacio

b. Entre 3-4'5cm:

Eco-Doppler abdominal i control anual a la UPA.
Si es mantenen estables es pot controlar anualment a primaria amb
eco-Doppler i tornar-se a derivar a la UPA si es detecta creixement.

c. Més de 4'5cm:

Seguiment anual per eco-Doppler o angio-TC per la UPA.

2. Pel cas dels aneurismes d'aorta toracica:
a. <4'5cm sense criteris de risc:

Repetir un TC unitat d'aorta a l'any per estudiar el ritme de
creixement

Si es manté estable es pot derivar a primaria amb recomanacions
concretes per cada malalt.

Pel cas concret dels malalts amb valvulopatia bicuspide sense
afectacié valvular es recomenara seguiment pel cardidleg de
referéncia al CAP amb ETT anual o bianual. S’haura de tornar a
derivar a la UPA si es detectés creixement anormal de la aorta a la
ETT perd no requereixen seguiment sistematic amb TC ni RM.

b. >4'5cm sense criteris de risc i sense indicacié quirdrgica:

Repetir un TC d’unitat d'aorta a I'any per estudiar el ritme de
creixement.

Si estable, es programara seguiment bianual amb RM a la UPA. Si
continués estable a la RM es pot espaiar la RM cada 5 anys a la
UPA.

Pel cas concret d’aneurismes associats a valvulopatia bicuspide
amb afectacio valvular no quirdrgica s’ha de fer a més un seguiment
anual amb ETT a la UPA.

c. Pels aneurismes localitzats a I'arrel de la aorta:

Es pot fer el seguiment per ETT.

Quan el diametre maxim sigui 245mm s’hauria de confirmar amb
una RM o TC-unitat d’aorta. Si existeix bona correlacié es pot
continuar el seguiment anual amb ETT. En cas contrari s’hauria
d’indicar el seguiment per RM a la UPA



8 Recomanacions per al sequiment dels malalts postoperats a la UPA:

Cirurgia Vascular:
1. Visita en 10-15 dies per a revisio de ferides.
2. Després d'una cirurgia oberta es recomana:

a. Controls clinics anuals per assegurar la permeabilitat del by-pass.

b. Angio-TC de control cada 5 anys.

c. En cas de presentar dilatacions o aneurismes no reparats en altres territoris
s'individualitzara el seguiment. Per aixd es pot consensuar el seguiment i
tractament en la sessié del comité de patologia d’aorta.

3. Enelcas de TEVAR o EVAR es recomana:

a. Angio-TC toraco-abdominal en el primer mes per a estudi del resultat i
descartar la preséncia de fuites.

b. En ABSENCIA DE FUITES: eco-doppler o angio-TC als 6 mesos, a l'any i
posteriorment anualment.

c. PRESENCIA DE FUITES:

a. TIPUS la/ Ib: plantejar reparacio quirargica preferent.
b. TIPUS Il / lll: angio-TC de control 3-6 mesos:
i. No creixement: angio-Tc de control a 6 mesos i anual.
ii. Creixement: plantejar reparacié/embolitzacié endovascular.

Cirurgia Cardiaca:

1. Visita en 10-15 dies a la consulta de cirurgia cardiaca o infermeria per a revisio de
ferides.

2. Al alta es programara un TC-unidat d’aorta, ecocardiograma, analitica y ECG en 1

mes. Visita a la UPA dintre dels 3 primers mesos.

Es discutira el resultat quirirgic a la sessié del comité d’aorta.

Si el resultat quirurgic és optim i no es detectés més afectacié que requereixi

seguiment per la UPA s’enviaran a primaria amb el suport del cardidleg de

referéncia amb les recomanacions segons cada cas. Per la resta de malalts

seguiment a la UPA anual.

> W
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SINDROME AORTICA AGUDA

Definicions:

Sindrome aortica aguda (SAA): conjunt de manifestacions cliniques degudes a un procés
patologic agut a la capa mitja de la paret de la aorta toracica, diagnosticat mitjangant
técniques de imatge i que condiciona un risc potencial de trencament i mort. Inclou tres
processos patologics: la disseccié aortica (80% dels SAA), 'hematoma intramural (15%) i la
Ulcera penetrant (5%).

Disseccié d’aorta (DAO0): trencament de la capa intima i disseccid de la mitia amb un
fragment intimo-mitja i mig-adventicial, amb la formacié d’'una llum falsa comunicada amb la
llum de l'aorta (porta d’entrada) i que progressa al llarg de l'artéria.

Hematoma intramural (HIM): engruiximent de la capa mitja de I'aorta amb o sense solucio de
continuitat de la intima. No existeix falsa llum.

Ulcera penetrant (UPa): trencament de la capa intima, sense disseccio de la mitja perd amb
la formacié d’un fons de sac a la mitja.

Trencament adrtic: solucid de continuitat de la paret de l'aorta amb sortida de sang a
I'exterior del vas (mediasti, pericardi, pleura o pulmd). Es considera complicacié d’'un SAA.
Pseudoaneurisma aortic: solucié de continuitat de la paret de I'aorta contingut pels teixits
periadrtics amb una dilatacié/aneurisma en aquesta zona. Es considera complicacioé d’'un SAA.

Classificacions:

- Segons el temps des del comengament de la clinica i el seu diagnostic:

Aguda: <15 dies
Subaguda: 15-90 dies
Cronica: >90 dies

- Segons els segments implicats (Classificacié de Stanford):

Tipus A: afectacié de I'aorta proximal
Tipus B: no s’afecta 'aorta proximal (inclou I'arc adrtic i aorta descendent)

- Segons localitzacié de la porta d’entrada i extensio (Classificaciéo de DeBakey):

Tipus I: a l'aorta proximal i es propaga distalment per 'arc i/o aorta descendent
Tipus Il: S’origina i es confina a I'aorta proximal
Tipus lll: s'origina a l'aorta descendent i es propaga distalment

llla: limitada a I'aorta toracica descendent

IlIb: afecta I'aorta toracica i abdominal

Pronostic:

Es tracta d’'una entitat amb una mortalitat espontania de fins al 50% les primeres 48h i que pot
arribar al 80% les 2 primeres setmanes. La causa més frequent de mort és el trencament de
'aorta amb taponament cardiac (70%), hemotorax (31%), hemomediasti (13%) o hematoma
retro o peritoneal (8%). Altres causes de mort estan relacionades amb complicacions com la
insuficiencia cardiaca aguda sobretot per insuficiencia valvular aortica aguda o amb
hipoperfusié organica en forma d’infart agut de miocardi, infart cerebral o mesenteéric. Les tipus
A tenen pitjor pronodstic que les tipus B.

En tots el casos és molt important fer un diagnostic i posar el tractament més adient el més
rapidament possible per baixar la mortalitat global fins al 23-34% (segons les series) i reduir
les complicacions que condicionaran el pronodstic a curt i llarg termini.

Els malalts amb més risc seran els que es presentin amb alguna complicacié derivada de la
SAA i els més grans (tot i que la edat de forma aillada no s’ha de considerar un criteri
d’exclusié per fer un diagnostic i tractament quirtrgic si calgués). El coma establert de més de
5h d’evolucid i el sumatori de complicacions derivades de la SAA confereixen un pronodstic molt
dolent i el benefici del cap dels tractaments es pot considerar controvertit.

Superada la fase aguda, aquest malats tenen una média de supervivéncia de més de 10 anys
perd tenen alt risc de reintervencions tant quirdrgiques com endovasculars. Per aixd tindran
una necessitat de seguiment per una unitat especialitzada en patologia d’aorta (UPA).
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Diagnostic:

Per arribar al diagnostic es necessita tenir una sospita clinica i confirmar-la amb una técnica
d’'imatge. La manca de sospita retarda el diagnostic i per tant el tractament.

La majoria dels SAA tenen dolor (al pit, esquena o abdominal) amb unes caracteristiques
tipiques (intens, brusc i migratori), perd un 10% no pressenten dolor i fins al 25% es presenten
amb sincope o amb altre clinica com a déficit neurologic, insuficiéncia cardiaca aguda,
sindrome coronaria aguda, taponament cardiac o xoc. Per millorar la poténcia diagnostica
dels clinics s’han de tenir en compte dades de la historia clinica i s’ha de ser curés amb
I'exploraci6 fisica.

Per ajudar a arribar al diagnostic el més aviat possible es proposa el calcul d’'un “Puntuacié
de Probabilitat de SAA”:
0 n personals o familiars (1 punt si té qualsevol dels seguents):
OO Aneurisma d’aorta diagnosticat
O S’ha fet algun cateterisme o s’ha operat del cor
O Té malaltia a la valvula aortica coneguda
O Té historia familiar de mort sobtada, SAA o aneurisma d’aorta
O Té diagnostic o sospita de sindrome de Marfan
o0 Dolor toracic, d’esquena o abdominal no traumatic (1 punt si té alguna de les
caracteristiques seguents):
O Inici sobtat
O Intens
0 Punyent o migratori
o Exploracio fisica (1 punt si té algun signe seguent):
O Deficit d’algun pols
O TA diferencial clara
O Algun déficit neurologic nou
O Buf d’insuficiéncia adrtica no conegut
O Hipotensié o xoc
Es considera baixa probabilitat una puntuaci6 0-1 i alta probabilitat 2-3 punts.

Una vegada feta la historia clinica i I'exploracio fisica s’ha de fer un ECG. Si hi hagés

aixecament del ST s’activara el CODI IAM.

En cas que no tingui ECG clar, s’hauria de fer un ecocardiograma transtoracic (ETT). Un ETT

es sospitds de SAA si es veu un flap adrtic, dilatacié de la aorta o insuficiéncia aortica no

coneguda. Amb el resultat de I'ETT i la probabilitat de SAA calculada:

- Si alta probabilitat (2-3 punts) o ETT sospités: s’haura de fer un TC (i millor si fos
possible amb sincronitzacié amb 'ECG). Es molt important no perdre temps fent RX de
torax ni esperant el resultat de cap prova analitica per prendre la decisio de fer un TC en
aquest suposit.

- Si baixa probabilitat (0-1 punt) i ETT sense sospita: es fara una RX de torax i D-Dimer.
Si RX de tdérax amb mediasti eixamplat o contorn anormal, o bé D-Dimer positiu, també
s’aconsella fer un TC.

Una vegada fet el TC si encara es tinguessin dubtes, s’aconsella comencar tractament médic,

consultar el cas amb el grup de patologia de I'aorta i ubicar al malalt al area de critics. Es pot

fer per millorar la poténcia diagnostica del TC un ecocardiograma trasnesofagic, una
ressonancia o bé tornar a repetir el TC en 24-48h.

Si es té el diagnostic de SAA s’haura de comencar tractament medic i avisar al cardioleg de

guardia (39306-39307). S’ha de monitoritzar al malalt, s’ha d’ubicar al area de critics i s’ha

d’avisar al cirurgia cardiac i/o al vascular per valorar el millor tractament segons el cas.
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Esquema diagnostic per ales SAA

Sospita diagnostica! + ECG SENSE aixecament del ST + ETTI

/ \
Baixa probabilitat (0-1 punt)? Alta probabilitat (2-3 punts)?
i ETT sense sospita o ETT sospitos?
1
Rx Térax3
D-Dimer
1
I TC! !
— T~
| Nosaas | | SAA |
Cardioleg
39306
39307
il | Puntuacio de Probabilitat de SAA |

Dolor toracic, d'esquena o
Explomclé sl

O Aneurisma d'aorta O Deficit d'algun puls

= S : o O Inici sobtat O TA diferencial
[0 Cateterisme o cirurgia cardiaca prévia 7
: i O Intens [0 Déficit neuralogic
[ Malaltia valvular acrtica : ; A
O Punyent o migratori O Buf d'insuficiéncia adrtica

[ Sospita/diagnostic de Marfan - )
[0 Hipotensié o xoc

1 punt per a cada columna si es marca algun dels continguts (0-3 punts)
Baixa probabilitat 0-1 punt
Alta probabtilitat 2-3 punts

2 ETT sospités: flap aortic, dilatacié aortica o insuficiéncia adrtica no coneguda.

3 RX de torax sospitosa: mediasti eixamplat o contorn adrtic anormal.

4  Sial-lérgia al contrast iodat es podria utilitzar gadolini o bé una altre técnica diagnostica
com al’ETE o la RM.

5 En cas de no poder fer el diagnostic de SAA, s’ha de buscar un diagnostic alternatiu que
justifiqui la clinica. Si la sospita de SAA fos alta i no es tingués diagnostic alternatiu
s’hauria de considerar fer un ETE, una RM o bé repetir la TC en 24-48h. Sobretot aixo
passara per al cas de 'hematoma intramural on I'eixamplament de la paret potser
progressiu i si la TC es fa mol precog pot passar desapercebut.

NOTA: Si el malalt s’envia d’altre centre amb TC, no cal repetir la exploracié sistematicament i es

pot demanar la valoracié del radidleg de guardia.
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5 Maneig del malalt a la fase aguda:

Monitoritzacio:

Auscultacioé cardiaca, pulmonar, valoracié de polsos i valoracio del estat neurologic.
Registrar pes i algada.

Tensio arterial: s’ha de prendre al bra¢ dret i esquerre. Ens quedarem a la més alta. Si
calgués s’ha d’agafar una radial i es prefereix la dreta.

ECG continu.

ETT. Valorar vessament pericardic, grau d’insuficiéncia aortica i FEVE.

Analisi de sang: Hemograma, bioquimica i coagulacié. Cal demanar troponina T
ultrasensible, D-dimer i pH vends.

Enviar un tub de EDTA gran a genética (Prestacid “altres malalties genétiques” i
deixar clar al motiu de sol-licitud que es tracta d’'una “sindrome adrtica aguda i que
s’han de guardar les mostres).

Gasometria arterial i sang en reserva si calgués.

Sondatge urinari.

Control del dolor:

Iniciar el més aviat possible, sense esperar la confirmacié diagnostica.

Farmacs: Morfina o fentanilo combinat amb benzodiacepinas.

Si no es controlés el dolor o I'agitacié es pot fer sedacio, relaxacio e intubacié orotraqueal
electiva. Sobretot és important si calgués fer un ETE.

Control TAi FC:

Obijectius: evitar la progressio i aixi les complicacions. Es reduira el treball ventricular
(dP/dT maxima) i la TA. Es baixara la TA sistdlica a 100-120mmHg i la FC a 60-70bpm.
En abseéncia d’insuficiéncia cardiaca aguda i antecedent d’asma, iniciarem Labetalol
(200mg/250ml SG 5% de 12-200ml/h). Pels asmatics es pot substituir per Verapamil o
Diltiacem en perfusio.

Només caldra associar Nitroprusiat (50 mg/250 ml SG 5%) o d’altres vasodilatadors
directes si amb betabloquejadors o calcioantagonistes no s’aconsegueixi I'objectiu. El seu
us de forma aillada por ser contraproduent degut a la taquicardia reflexa que provoquen.

Ubicacio:

Per simplificar el circuit, el cardidleg de guardia de la Unitat Coronaria coordinara I'atencié
de tots els malalts amb una SAA (Extensié 39306) tant aviat com es tingui un diagnostic
per la imatge de una sindrome adrtica aguda. Sera I'encarregat de contactar amb els
equips de Cirurgia Cardiaca i Vascular de guardia per a decidir el tractament més adient en
cada cas, el desti i la ubicacié de cada malalt.

Tots els malalts amb una SAA s’han d’ingressar a I'area de critics. Es podria plantejar
ingrés a I'area de semicritics nomeés pels tipus B no complicats.

Després d’'un tractament invasiu s’ubicaran a la UCIPO cardiaca o general i comptara amb
el suport de la UPA en horari lectiu (Extensié 35947).

Una vegada superada la fase aguda els malalts passaran a llits d’hospitalitzacié dels
Serveis de Cirurgia Vascular, Cirurgia Cardiaca o Cardiologia. Per definir el millor desti de
cada malalt s’ha de tenir en compte la disponibilitat de llits i la valoracié feta per la UPA.
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6

Indicacions quirdrgiques i intervencionistes:

Sindrome aortica tipus A:

El tractament d’eleccié és la CIRURGIA EMERGENT. Excepcions:
o0 Malalts amb expectativa de vida limitada per altres malalties o edat.
o0 Coma o déficit neurologic >5h d’evolucio, sobretot si lesid molt extensa i irreversible.
o Infart agut de miocardi en situacié de xoc 0 amb necessitat de maniobres de RCP.

En cas d’associar malperfusio (isquémia mesentérica, renal o periférica) s’hauria de plantejar
una solucié hibrida emergent o urgent (substitucid6 de l'aorta ascendent i/o de l'arc aortic
associada amb un procediment percutani aortic o arterial) abans d’arribar a una situacié de
XO0C.

En cas de 'hematoma aortic tipus A limitat a 'aorta ascendent, amb diametre <50mm i gruix
<11mm, sense associar ruptura intimal ni disseccié i amb Optim control de la TA, es podria
plantejar un maneig conservador amb control per TC en 24h. En cas de no controlar el dolor o
la TA o si s’objectivés un creixement de ’hematoma es plantejaria cirurgia urgent.

Les Ulceres penetrants de l'aorta localitzades a I'aorta proximal sén molt rares i dificils de
diferenciar de les disseccions localitzades. En general s’aconsella procedir com pel cas de la
disseccié d’aorta tipus A perd es podria plantejar un maneig conservador amb control per TC
en 24h en cas de malalts amb més risc quirurgic.

Sindrome aortica tipus B:

Sense complicacions = Maneig médic conservador i TC en 48-72h i en 7-10d. Després
de l'alta hospitalaria s’ha de derivar a la UPA per estudiar el cas per plantejar una reparacio
endovascular de I'aorta toracica (TEVAR) a la fase subaguda (entre els 15-90 dies seglents).

Sindrome aortica aguda complicada(*) = TEVAR (o cirurgia si hi hagués contraindicacié o
impossibilitat técnica per implantar una endoprotesi) o TECNICA HIBRIDA (reparacio
quirurgica de l'aorta ascendent i/o arc adrtic amb implantacié de endoprotesi en un 2n temps).
Es consideraran les mateixes situacions d’exclusio per tractament invasiu que pel SAA tipus A.

(*) Consideracio de SAA tipo B complicada:

o0 Dolor recurrent o persistent.

o HTA incontrolable tot i el tractament médic.

0 Expansié adrtica: progressio longitudinal, increment de >3mm del diametre de l'aorta
afectada, increment de >4mm el gruix per al cas dels hematomes, ulceracié o dilatacié
sacular d’'un hematoma o una ulcera penetrant.

0 Malperfusié.

0 Trencament aortic.

0 Sospita d’erosid6 o compressié d’alguna estructura vital (sindrome de vena cava
superior, hemoptisi no justificada por altres causes, compressié bronquial, abdomen
agut sense altra causa, etc.).

Pseudoaneurisma o _trencament d'aorta (espontani o traumatic): Cirurgia, TEVAR o

técniques hibrides segons I'anatomia, presentacié clinica i comorbiditats.

SAA posttraumatica sense pseudoaneurisma ni _trencament: Primer estabilitzar el malalt i

tractar les lesions vitals d’altres drgans. Seguir les recomanacions donades per a les tipus B.

SAA iatrogenic:

o Postcateterisme cardiac: tractament medic i control amb TC en 48-72h.
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0 Postcirurgia cardiaca: el pronostic és similar al espontani i s’ha de seguir el mateix
esquema de tractament.

7 Situacions especifigues:

Hipertensié arterial refractaria: Sedacié e intubacidé per a controlar la descarrega de
catecolamines. Com que a vegades existeix important alliberament de renina per isquémia renal
es pot intentar tractament amb IECAs.

Hipotensié mantinguda (TA sistolica <100mmHg sense farmacs): S’hauria de descartar:

o0 Pseudohipotensié (provocada per afectacié dels troncs supraortics). Monitoritzar la tensio
arterial a un brag/cama no afectada (sera molt util la informacié del TC).

0 Trencament aortic (vessament pleural, hemomediasti, hemoperitoneo o caiguda del
hematocrit >10 punts). Infusié de volum a alt flux, noradrenalina/adrenalina i cirurgia
emergent.

0 Taponament cardiac: infusi6 de volum a alt flux i cirurgia emergent. Realitzar
pericardiocentesi parcial per a mantenir 'hemodinamica. S’ha de tenir en compte que el
augment de la pressio6 arterial post-pericardiocentesi pot ser contraproduent.

o0 Insuficiéncia cardiaca aguda per insuficiéncia valvular aortica aguda. Indicacié de
cirurgia emergent.

Afectaci¢ dels troncs arterials (malperfusio):

o Accident vascular cerebral. Util la informacié del TC. S’ha de fer una valoracié per
neurologia i individualitzar la indicacioé quirurgica segons el grau i extensio de la afectacio
neurologica i el temps d’evolucié de la isquémia.

o Infart agut de miocardi. Indicacié de cirurgia emergent. Es contraindica I'angioplastia
primaria per obstruccié dels ostia coronaris.

0 Isquémia intestinal establerta. Abans d’intervenir aquests malalts s’ha de valorar el
temps de isquémia i la reversibilitat de la situacid. Es prefereix un tractament endovascular
o la fenestracié a la laparotomia exploradora.

0 Isquémiarenal aguda amb insuficiéncia renal aguda. Valorar dialisi, bypass, fenestracio
o endoprotesi segons viabilitat del malalt.

o Isquémia de les extremitats inferiors. Es prioritaria la reparacié aortica i valorar bypass,
endoprotesi o fenestracié emergent.

Pacients anticoagulats o doblement antiagregants:

o0 SAA amb indicacié quirdrgica emergent: cal revertir I'anticoagulacié. Si el malalt estigués
doble antiagregat valorar risc/benefici. S’ha de tenir la opinié de cirurgia, anestésia y
hematologia.

0 SAA sense indicacié de cirurgia emergent. Passar I'anticoagulacié oral a heparina sodica
per al cas de malalts amb protesi valvular i es pot suspendre-la a la resta de casos. La
SAA no contraindica la doble antiagregacié perd davant la possibilitat de cirurgia
s’aconsella passar a antiagregacié simple sempre que es pugui.

Ulcera arteriosclerdtica: a vegades a les exploracions radioldgiques es troben aquestes lesions
amb un significat clinic incert, i s’ha d’aconsellar un seguiment radiologic als 7-10 dies i després
als 3 mesos per veure el seu creixement.

Disseccié tipus A descoberta accidentalment: S’haura d’enviar a la UPA per individualitzar el
maneig tenint en compte el temps d’evolucid, la comorbiditat, I'edat, el risc quirdrgic i 'anatomia de
l'aorta.

SAA als malalts amb Sindrome de Marfan:
0 Perlestipus A, la cirurgia ha de ser el més radical possible.
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o0 Per les tipus B complicades no s’aconsella tractament endovascular i per tant s’hauria de
plantejar un tractament quirirgic. Només s’hauria de plantejar la reparacié endovascular
com a pont a cirurgia per casos de molt alt risc.
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Esquema de tractament per les SAA

Diagnéstic de Sindrome Adértica Aguda (SAA)I

o ewWN

. Control del dolor:

a. Morfics

b. Benzodiacepines
c. Sidolor no incontrolable o agitacio -> sedacié e 0T

Perfusié de Labetalol per FC 60 -70bpm i TAs 100-120mmHg

Nitroprusiat si HTA persistent

Monitoritzacié (TA, FC)

Analisi (incloure tub de bioquimica a genética)

ETT

CIRURGIA
EMERGENT

| NO COMPLICADA |

| No comPLICADA |

| NO comMPLICADA |

+/-TEVAR
15-90d

| comPLicADA

Dolor sense control
HTA no controlada
Expansio adrtica
Malperfusio
Trancament

1° TEVAR
Hibrida
Cirurgia

16



8 Maneig dels malalts amb SAA al'altai fora de la fase aguda:

Es considera fase subaguda entre els 15 i 90 dies del episodi agut. La fase cronica s’inicia a partir
de I'estabilitat clinica i havent transcorregut 3 meses des de I'episodi agut.

Recomanacions generals

- S’ha de insistir en controlar la TA al menys 2-3 cops per setmana. L'objectiu hauria de ser la
TA més baixa possible sense simptomes i sempre <140/90mmHg en repods. Es recomana fer
Holter de TA per veure el comportament de la TA i ajustar el tractament.

- En general s’han de evitar els esforgos fisics intensos, isométrics i competitius o amb alt risc
de traumatisme. S’ha d’aconsellar caminar en pla 1h al dia entre 5-7 dies a la setmana. Pels
pacients en actiu s'aconsella revisar el tipus d'activitat laboral que es realitza. Si es disposa, es
pot derivar a rehabilitacio cardiaca per realitzar un estudi individualitzat.

- S’han d’evitar maniobres de Valsalva, per aixo s’ha d’evitar el restrenyiment i els pacients amb
asma, MPOC o SAHOS han de tenir optimitzat el tractament i consultar amb I'especialista en
cas necessari.

- Deixar el tabac i d’altres drogues. Es pot recomanar tractament ansiolitic, substitutius de
nicotina, bupropié o vareniclina. Es pot recomanar l'ingrés en programes especifics de
deshabituacio dels disponibles en l'area sanitaria.

- Evitar el sobrepés/obesitat. S’ha de recomanar una dieta mediterrania.

- S’ha de controlar el colesterol amb l'objectiu de LDL-colesterol <100mg/dL i <70mg/dL si
hagués arteriopatia d’etiologia ateromatosa coneguda a qualsevol territori, en diabétics o en
presencia de malaltia renal cronica.

- Els diabétics hauran de tenir una HBA1c<7%.

- Evitar la conduccidé de vehicles destinats a transport public de passatgers o vehicles pesats
destinats al transport de mercaderies.

- S’ha d’evitar 'embaras.

Tractament farmacoloqic:

- Tots el malalts haurien d’anar tractats amb un betabloquejador i si hagués contraindicacié o
intolerancia amb diltiazem o verapamilo.

- Per aconseguir controlar la TA es pot utilitzar qualsevol farmac antihipertensiu.

- Als pacients amb Sd. Marfan, habits marfanoides o Sd. d'Ehlers-Danlos tipus IV, encara en
abséncia d'HTA, s’asociara al betabloquejant un ARA |l (preferiblement Losartan) a dosis
creixents i segons tolerancia.

- Tots els malalts haurien d’anar sota tractament amb una estatina.

- No existeix contraindicacié per anticoagular als pacients afectats de patologia de I'aorta.
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Cribratge familiar:

- Es important realitzar una historia familiar a tots els pacients.

- A tots els malalts amb SAA s’hauria de extraure una mostra de sang i enviar al laboratori de
genetica per a guardar. S’hauria de proposar I'estudi d’'un panel genétic d’aorta als malalts
amb menys de 60 anys o en preséncia d’antecedents familiars sobretot si no existeixen signes
de sospita tant a I'exploracié fisica com per les exploracions d’imatge realitzades, i
especialment si es considera que el consell genétic pogués tenir repercussié en la
descendéncia o per a I'estratégia terapéutica. Aquestes proves s’hauran de fer sempre sota la
supervisio d'un especialista en genética.

- Pels casos amb test genétic positiu s’aconsella buscar l'alteracié als familiars de primer grau.

- Quan no sigui possible tenir I'estudi genétic o si fos negatiu, s'aconsella valorar un test
d'imatge per estudiar l'aorta toracica (ETT o RM) als familiars de primer grau quan es sospiti
un origen geneétic o familiar. En cas negatiu, es recomana repetir 'estudi cada 5 anys.

- Es recomana un ETT per avaluar la valvula aortica i I'arrel de l'aorta als familiars de primer
grau del pacients amb valvula adrtica bicuspide.

- Només s’ha de recomanar un test d'imatge o test genals familiars de segon grau quan es trobi
dilatacié/aneurisma d’aorta o una valvula adrtica bicuspide en un familiar de primer grau.

Sequiment:

- Al alta, tots el malalts sortiran de I'hospital amb una visita programada a la consulta de la UPA
i a la consulta d’educacié sanitaria pel primer mes després de l'alta. Pels postoperats, a més,
es programara una visita en 10-15d en la consulta del cirurgia o de infermeria per a revisié de
les ferides.

- Abans de la visita en la UPA, s’han de programar les seguents proves:
- Analitica amb hemograma i bioquimica amb estudi de lipids, CK i HBA1c.
- ETT.
- TC-Unitat d’'Aorta (coronariografia i estudi d’aorta). Als malalts amb dissecci6 tipus 1i 3 de
DeBakey amb llum falsa permeable, es programara des del TC una RM amb/sense
contrast i amb estudi de fluxos.

- Després d’aquesta 12 visita a la UPA es presentaran tots el casos a la comissié de patologia
d’aorta. En aquesta comissid es discutiran les diferents opcions de tractament en funcié dels
resultats de la valoracié clinica i les probes realitzades.

- Habitualment el primer any es fan controls clinics als 3, 6 i 12 mesos. Després
s’individualitzara el seguiment i normalment es fara anualment i de forma indefinida.

- El primer any es fara seguiment amb TC Unitat d’Aorta al 1 i 12 mesos. A partir del primer any,
el seguiment dels diametres i el ritme de creixement es podra realitzar per RM. No obstant
aixo0, els casos que requereixin tractament amb endoprotesi poden necessitar TC als 3 i 6
mesos i posteriorment el seguiment es recomana anual amb TC.

- El seguiment de la insuficiéncia valvular aortica es realitzara per ETT cada 6 o 12 mesos
segons el grau i la evolucio.

- Els casos amb resultat quirdrgic optim, sense predictors de mal pronostic i estabilitat dels
diametres després de 3 anys de seguiment podran seguir-se bianualment amb TC o RM a la
UPA.
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Esquema de sequiment post-SAA

Comissid
UPA
" Clinica
AS Cardiologia 4 ; +
ETT Valoracié | |Radiologia <« Clinica | | Clinica TC
e |
ALTA |+ TC —] Clinica Cir cardiaca — + > + — o
+ UPA . TC TC RM
RM Cir vascular +
1er mes postlQ l 3m 6m ETT
anual
Tractament
Seguiment

Tractament quirdrgic o endovascular:

- Valorar el tractament quirtrgic als malalts operats de disseccid6 d'aorta ascendent si es
detectés al seguiment:

a. Pseudoaneurisma a 'aorta ascendent.
b. Insuficieéncia aortica important.
c. Dilatacio significativa i progressiva d’algun segment aortic no intervingut.

- Valorar el tractament quirdrgic als malalts amb dissecciéo d’aorta descendent on es detecti
progressioé retrograda de la disseccio a I'arc adrtic o I'aorta ascendent.

- En relaci6 a la dilataci6 de l'aorta durant la evolucid es considerara el tratamiento
quirurgic/endovascular si:

El diametre de l'aorta ascendent superés els 55 mm

El diametre de 'arc aortic o I'aorta descendent toracica superés els 60 mm

El diametre de 'aorta abdominal superés els 50 mm

Es detectés en 2 controls anuals consecutius utilitzant la mateixa técnica

d’'imatge un augment de >5 mm/any.

coow

- Als malalts amb factors predictors morfologics o funcionals de mal pronostic s’ha
d’individualitzar el tractament en funcioé del risc individual en funcié de la técnica i comorbiditat.
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Predictors de mal pronostic:

- Edat >70anys

- S. Marfan, S. de Loeys-Dietz, S. Ehlers-Danlos IV o mutacions al FBN1, TGFBR1, TGBR2,
COL3A1, ACTA2, MYH11

- Mal control de la TA o simptomes

- Diametre de l'aorta toracica afectada > 4cm

- Progressi6 del diametre de la aorta afectada

- Per ales disseccions:

o Tipus 1 de DeBakey

0 Malperfusié per afectacié de troncs arterials

0 Llum falsa amb abséncia de trombosi total, morfologia en espiral, localitzada a la
curvatura menor de I'arc aortic, >22mm.

o Porta d’entrada >1cm sobretot si es localitza a I'arc o a I'aorta descendent toracica a
<5cm de la sortida de la subclavia esquerra i sense fenestracié distal

o0 Compressio de la llum verdadera >90% durant la sistole

0 Llum falsa amb flux diastolic retrograd (RM)

- Per als hematomes intramurals:
o0 Evolucio a disseccid, ulcera penetrant
0 Persisténcia d’'un gruix >1cm
o Diametre de I'aorta afectada >4cm

- Per ales ulceres penetrants d’aorta:

o Evolucié a disseccid
o Creixement
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[I.  CALCUL DE LA PUNTUACIO SISTEMICA, SINDROME DE MARFAN | ALTRES
MALALTIES GENETIQUES RELACIONADES

Pels casos de malalts joves i sobretot amb antecedents familiars o amb trets fisics a la
exploracié fisica es pot tenir la sospita que el problema adrtic del malalt tingui un
origen familiar o genétic. Aquest fet pot tenir repercussio tant pel maneig clinic com per
la indicacié o la eleccidé d’una técnica quirurgica o intervencionista concreta.

Per aix0 és molt important arribar a un diagnostic i s’hauria de valorar una consulta
amb genética clinica o bé la derivacio a una unitat especialitzada en malalties
familiars.

Per tant de facilitar aquest diagnostic és important el calcul de la puntuacio sistémica i

tenir clars els criteris diagnostics de les sindromes genétiques associats amb més
frequéncia a patologia d’aorta.

1 Calcul de la puntuaci6 sistémica:

Per calcular la puntuacio sistémica s’han de seguir el segiients passos:

1. Es necessita la edat (anys), algada (m), pes (kg), distancia de la sinfisi del pubis al
terra en posicié dreta (cm), envergadura (cm), distancia de la punta del dit mig al
canell (cm) i del origen del mateix dit mig al canell (cm). S’han de calcular la
superficie corporal (m2) i I'lMC (kg/m2).

2. Es necessiten dades de 'HISTORIA CLINICA | FAMILIAR:

a) Antecedents familiars de Sindrome de Marfan (MFS) (amb els criteris de
Ghent revisats)

b) Antecedent personal de disseccié d’aorta (DAo) o trencament/dissecci6
arterial espontania periférica

c) Historia de pneumotodrax o hemotodrax espontani

d) Historia de trencament d’algu tendé o muscul, luxacié/subluxacié d’alguna
articulacio (incloent la luxacié congénita de maluc), ruptura intestinal o
uterina durant 'embaras.

3. Dades de les EXPLORACIONS COMPLEMENTARIES:

a) Ectasia dural (per TC o RM)

b) Protrusié acetabular (RX maluc)

c) Estudi oftalmoldgic (grau de miopia, estudi del cristal‘li)

d) Ecocardiografia transtoracica (mida de l'arrel adrtica, calcul del Z Score —
http://www.marfan.org -, valoracié de qualsevol grau de prolapse valvular
mitral)
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S’han d’explorar una série de SIGNES FiSICS:

. Forma del cap (veure si existeix alguna forma de cranisinostosi com la dolicocefalia
o crani desproporcionadament llarg i estret)

. Aparenca facial:

- Distancia entre les pupil-les (hipertolorisme marcat)

- Forma i mida dels ulls

- Color de la esclerdtica (blanca o blava)

- Relacio del globus ocular amb la orbita (enoftalmos si esta per darrera)

- Parpelles (preséncia de ptosi, linia de les parpelles rectes o caigudes)

- Preséncia de hipoplasia malar o retrognatia

- Mida dels llavis, filtre i nas (potser fi i petit, gairebé hipoplasic) i recessio
gingival.

. Uvula (potser bifida, amb rafe, amplia o normal)
. Paladar (potser ojival o tenir una esquerda o cleft)

. Pell (potser fina i transparent, vellutada, amb cicatrius atrofiques o fragilitat capil-lar
amb facilitat per presentar hematomes, pot semblar més vella del que és —
acrogeria- o tenir molta circulacié superficial o varius grans i precoces)

Mobilitat articular (pot tenir una disminucio de la capacitat per I'extensioé del colze

<170° o al contrari, pot haver-hi una hiperlaxitud i com expressié extrema una

inestabilitat articular vertebral cervical o luxacié/subluxacio articular). Per estudiar

la hiperlaxitud s’utilitzen els criteris de Beighton (maxim 9 punts, hiperlaxitud >4

punts):

- Hiperextensio del colze >190° (1 punt per cada colze)

- Tocar I'avantbrag amb el polze amb el canell en flexié (1 punt per cada polze)

- Extensio passiva dels dits o del dit petit >90° (1 punt per cada ma)

- Hiperextensio del genoll >10° (1 punt per cada genoll)

- Poder posar o haver sigut capa¢ al passat de posar el palmell de la ma
complert al terra sense doblegar els genolls (1 punt)

. Preséncia de deformitats:

- Pectus excavatum/carinatum o asimetria toracica

- Escoliosi o cifosi toraco-lumbar

- Talé varo amb deformitat del peu, peus plans, peu equi

- Deformitats dels dits dels peus o de les mans (camptodactilia)

. Preséncia de dolicoestenomegalies (creixement anormal de les extremitats):

- Signes Canell i Polze

- Ratio envergadura/talla (anormal si >1,05)

- Ratio part superior/inferior del cos (anormal si <0,85 en >10anys blancs,<0,78
en negres, nens de 0 a 5anys <1, de 6-7 anys <0,95, 8-9anys <0,9)

- Ratio dit mig/palmell (aracnodactilia si >0,45)
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Calcul de la PUNTUACIO SISTEMICA (Maxim 20 punts. Si >7 punts, es dona
com a positiu per a afectacié sistemica. Es pot fer servir la web
http://www.marfan.org/dx/score

Signes Canell + Polze: 3 punts. Si té només 1 dels dos signes: 1 punt
Pectus carinatum: 2 punts. Pectus excavatum o asimetria toracica: 1 punt
Deformitat del talé: 2 punts. Peus plans:1 punt

H? de pneumotorax: 2 punts

Ectasia dural: 2 punts

Protrusio acetabular (>3mm): 2 punts

Ratio envergadura/talla >1,05 + Ratio s. superior/inferior <0,85* (sense
escoliosi rellevant): 1 punt

(*): Adults de raga negra <0,78; nens < 5anys <1; 6-7 anys<0,95; 8-9anys <0,9; >10 anys <0,85.

Escoliosi o cifosis toraco-lumbar: 1 punt

Extensio del colze reduida (<170°): 1 punt

3 de 5 trets facials: 1 punt
o Dolicocefalia (crani desproporcionadament llarg i estret)
o Enoftalmos (globus del ull per darrera de I'drbita)
0 Linia de les parpelles caigudes
o Hipoplasia malar
0 Retrognatia

Estries cutanies atrofiques: 1 punt

Miopia >3 dioptries: 1 punt

Qualsevol grau de prolapse valvular mitral: 1 punt
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2 Criteris diagnostics de Ghent revisats per a Sindrome de Marfan (MES):

a) SENSE HISTORIA FAMILIAR O DESCONEGUDA:

0]

0}
o
0}

Ao Z>2 o DAo + ectdpia lentis (EL) = MFS*

Ao Z>2 o DAo + mutacié de la FBN1 relacionada = MFS
Ao Z>2 o DAo + puntuaci6 sistémica (PS) >7 = MFS*
EL + mutacio de la FBN1 relacionada = MSF

b) AMB HISTORIA FAMILIAR (HF) DE MFS:
o HF+EL=MFS
0 HF +PS>7=MFS*
0 HF + Ao Z>2en >20a/ >3 en <20a = MFS*

N’hi ha 3 entitats relacionades perd que no son MFS:

1.

Sindrome de ectopia lentis (ELS): EL amb o sense PS i que no tinguin una
mutacié del gen de la FBN1 o bé si la tinguessin, que no estigui relacionada
préviament amb problemes a I'aorta. S’han descrit mutacions als gens: FBN1,
LTBP2 i ADAMTSLA4.

Fenotipus MASS (>2 de les seglients): miopia + prolapse valvular mitral + Ao
Z<2 + PS >5 amb al menys 1 tret esquelétic i que no tingui EL

Sindrome del prolapse de la valvula mitral (SPVM): prolapse valvular mitral
amb una Ao Z<2 amb PS<5 i sense EL

Als supodsits de MFS marcats amb (*) s’hauria d’apurar el diagnodstic diferencial amb
altres sindromes genétics relacionades per servir com a guia per demanar consell o
estudi genétic. Els trets diferencials sén els seguents:

1.

Sindrome de Loeys-Dietz (LDS). Mutacié al TGFBR1 i 2. Trets diferencials:
uvula bifida o cleft palati, tortuositat arterial, hipertelorisme, aneurismes aortics
o arterials difusos, craneosinostosi, peu deforme (camptodactilia), inestabilitat
cervical, pell molt prima i vellutada, fragilitat capil-lar, malformacié de Chiari,
inestabilitat cervical.

Sindrome de Shprintzen-Goldberg (SGS). Mutacié FBN1. Trets diferencials:
Craneosinostosi i retard mental.

Sindrome de Ehlers-Danlos tipus IV (EDS): Mutacié6 COL3A1 i A2, PLOD1.
Trets diferencials: Aneurismes d’arteries mitjanes, insuficiéncies valvulars
importants, pell translicida, estries cutanies distrofiques, caracteristiques
facials (llavis, filtre o nas prims, barbeta petita, ulls grans). Per establir el
diagnostic es requereixen 2 dels seglents criteris majors: trencament arterial,
intestinal, uteri o historia familiar.

Sindrome de I'aneurisma aortic toracic familiar (FTAA): Mutacié al gen
TGFBR1 i 2, ACTA2 o MYH11 (sobretot si s’associa a valvula adrtica bicuspide
o persistencia de ductus arteriés). Trets diferencials: abséncia de ftrets
esqueléetics del Marfan, perd pot haver-hi livedo reticularis o iris flocculi.
Sindrome de tortuositat arterial (ATS): Mutaci6 al gen SCL2A10. Tets
diferencials: Tortuositat arterial generalitzada, estenosi arterial o dismorfia
facial.

Aracnodactilia congénita contractural (CCA): Mutacions al gen FBN2. Trets
diferencials: orelles bollades i contractures.

Sindrome de Weill-Marchesani (WMS): Mutacions al gen FBN1 i ADAMTS10.
Trets diferencials: microsferopaquia, braquidactilia i rigidesa articular.
Homocistinuria (CBS): Trets diferencials: trombosi i retard mental.
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3 Recomanacions especifigues pels malalts amb sindrome de Marfan:

La dilatacio de la aorta és progressiva. Tot i que no estigui dilatada al inici del seguiment,
pot dilatar-se amb el temps i per tant s’ha de seguir anualment amb ecocardiograma.

Als adults amb l'aorta dintre de la normalitat en ecocardiogrames repetits es pot dilatar el
seguiment cada 2-3 anys.

Quan el diametre de 'arrel adrtic o I'aorta ascendent sigui >4,5cm , o si es detectés un

creixement rapid (>0,5cm/any) o es detectés alteracié a la funcié de la valvula adrtica o
mitral s’hauria de avaluar més sovint (cada 6 mesos per exemple).

Tots els malalts amb més de 5 anys s’han de tractar amb beta-bloquejants i ARA-II,
preferiblement losartan (sempre que no hi hagi cap contraindicacio). L'objectiu hauria de
ser per a una frequéncia cardiaca <100bpm al exercici submaxim (per exemple després de
pujar i baixar 2 trams d’escales).

S’han de limitar els esports de contacte, els exercicis d’intensitat alta i especialment les
activitats isomeétriques o0 amb maniobres de Valsalva.

Davant una disseccié tipus A s’ha de considerar la cirurgia emergent. Davant una disseccié
tipus B només s’hauria de considerar la cirurgia si el malalt tingués un dolor intractable,
malperfusio periférica o organica, si I'aorta tingués més de 55mm o si es demostrés un
creixement rapid al seguiment. La experiéncia amb endoprotesis és limitada i no gaire
bona, per tant, sempre sera preferible la cirurgia oberta.

S’ha de considerar la cirurgia profilactica sobre aneurismes de I'arrel o aorta ascendent
>50mm i >45mm si té familiars de 1er grau amb sindrome aortica aguda, insuficiéncia aortica
o mitral important, creixement >5mm/a o >3mm/a en 2 anys consecutius, o en previsio
d’embaras.

S’ha de considerar la cirurgia profilactica sobre aneurismes de I'arc aodrtic o aorta toracica
descendent per a diametres >55mm o creixement >5mm/a o >3mm/a en 2 anys
consecutius.

Després d’una cirurgia a la aorta s’ha de fer un seguiment anual amb TC o RM de tota
I'aorta toracica i abdominal.

L’embaras als Marfan té risc de complicacions aortiques (creixement i disseccid), sobretot
al tercer trimestre i al postpart. Aquest risc és més gran amb aortes >4cm al comengament
de 'embaras.

S’ha de fer una revisié oftalmologica anual per detectar ectopia lentis, cataractes,
glaucoma o complicacions a la retina.

Els malalts amb sindrome de la ectdpia lentis, fenotipus MASS, SPVM o Ehlers-Danlos han
de tenir una revisié cardiovascular anual amb ecocardiograma i revisio oftalmoldgica.

S’ha de valorar consell genétic pel risc de presentaciéo més greu a la descendéncia.
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