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. ANEURISMA DE AORTA

1 Introduccidén

Se considera aneurisma, cuando la aorta tiene un didmetro transverso maximo igual o
superior al 50% de su diametro normal, es decir 1,5 veces mayor del diametro aértico
esperado.

El calibre normal de la aorta varia en funcion de la edad, el sexo y la superficie
corporal (SC). Se han publicado multiples tablas de normalidad segun la técnica
utilizada (ecografia, TC o RM).

Clasicamente se ha considerado aneurisma aoértico cuando el diametro transverso de
la aorta es 250mm a la aorta ascendente, 240mm en la aorta toracica descendente y
230mm a la abdominal.

En la aorta toracica, para facilitar la clasificacion como normal, dilatada o aneurisma se
proponen los siguientes rangos indexados por SC:

Diametros indexados por SC(*) (cm/m2)

Media + DE | Rango Normal | Dilatacion | Aneurisma
Raiz 1,602 | 1,5-1,8 | >1,8 | >24
UST 1,440,2 | 1,3-1,6 | >1,6 | >21
Ao ascendente 1,502 | 1,3-1,8 | >1,8 | >24
Ao descendente 1,140,1 | 1-1,3 | >1,3 | >18

(*)SC segun la férmula de Dubois and Dubois:
BSA (m2) = 0.007184 x H °"*x W %% (H: talla en cm, W: peso en Kg)

Las medidas deben realizarse en un plano transverso a su eje longitudinal y no se
deben tomar como vaélidas las realizadas sobre planos axiales en el térax o el
abdomen sin tener en cuenta la morfologia de la aorta.

Las técnicas de imagen tienen una variabilidad inter e intraobservador para cada
técnica. Es por ello que para establecer el ritmo de crecimiento de la aorta se deben
hacer las comparaciones utilizando la misma técnica y realizando las medidas de
forma simultanea por la misma persona.
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Se aconseja no tomar decisiones sobre medidas obtenidas en diferentes
exploraciones y si éstas no se han podido comprobar de forma simultanea.

El riesgo de complicacién de un aneurisma de aorta no depende unicamente de su
tamanio, sino que se deben tener en cuenta:

Antecedentes familiares de aneurisma de aorta, sindrome adrtico agudo o
muerte subita. Sobre todo es importante si el familiar es de primer orden
(hermanos, padres o hijos).

Sintomatologia: La mayoria son asintomaticos y se diagnostican casualmente en
un test de imagen realizado por otra razén. De forma extraordinaria si son de gran
tamafo pueden causar sintomas por compresion y si son de gran tamafo y crecen
rapidamente pueden causar dolor. Ademas, algunos aneurismas pueden ser
fuente de embolias arteriales.

Etiologia: Es frecuente que el aneurisma se presente en el contexto de algunas
patologias congénitas o sindrébmicas como es el caso de la valvula aodrtica
bicuspide, por lo que no sera raro que se presenten en gente joven con un soplo
cardiaco. Menos frecuente, pero con mayor riesgo de complicaciéon, se sittua el
aneurisma asociado al Sindrome de Marfan, Loeys-Dietz, Ehlers-Danlos tipo IV o
vascular y la Turner.
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2 Recomendaciones generales para pacientes con aneurisma/dilataciéon de
aorta

El aneurisma de aorta es el resultado de un proceso degenerativo de la pared de la
aorta y por lo tanto reducir el riesgo cardiovascular supone reducir el ritmo
degenerativo de la pared de la aorta y, por tanto, el ritmo de crecimiento de el
aneurisma de aorta y su riesgo de ruptura.

Los objetivos deben ser los siguientes:

- Dejar el tabaco y el consumo esporadico / habitual de cocaina, drogas de disefio
derivados de anfetaminas. Se puede recomendar tratamiento ansiolitico,
sustitutivos de nicotina, bupropiéon o vareniclina. Se puede recomendar el ingreso
en programas especificos de deshabituacién de los disponibles en el area
sanitaria.

- Evitar el sobrepeso/obesidad. Se recomienda una dieta mediterranea baja en sal.

- Se debe aconsejar andar en plano 60min al dia 5-7 dias a la semana. Si se
practica alguna actividad fisica con regularidad, se puede aconsejar el uso de
pulsdmetro y control de TA durante la misma. Se aconseja estudiar el tipo de
actividad fisica laboral que se realiza. Si se dispone, se puede derivar a centros de
rehabilitacién cardiaca para realizar un estudio individualizado y programar el tipo y
la intensidad de la actividad. Estan desaconsejadas actividades
extenuantes/enérgicas, con alto riesgo de traumatismo o con predominio de
ejercicios de tipo isométrico (sobre todo a los enfermos con Marfan y otros
colagenopaties).

- Se debe controlar la tension arterial al menos 2-3 veces por semana por los
enfermos hipertensos y al menos 1 vez al mes por los normotensos. La tension
deberia ser siempre <140 / 90mmHg en reposo.

- Se debe controlar el colesterol al menos 1 vez al afio. El objetivo de LDL-colesterol
deberia ser <100mg / dL y <70mg / dL si hubiera arteriopatia conocida en cualquier
territorio, en diabéticos o en presencia de enfermedad renal crénica.

- Los diabéticos deben tener una HBA1c <7%.

- Los pacientes con una indicacién quirirgica de un aneurisma de aorta deberian
evitar la conduccion de vehiculos destinados a transporte publico de pasajeros o
vehiculos pesados destinados al transporte de mercancias.

- Los pacientes con asma, EPOC o SAHOS deben tener optimizado el tratamiento
con el objetivo de disminuir el numero de maniobras de Valsalva. Consultar con el
especialista en caso necesario.

- Las mujeres con edad fértil, embarazadas o con deseo de embarazo
diagnosticadas de un aneurisma de aorta, Sindromes de Marfan, Turner o
aortopatia bicuspide deben derivarse para valoracion o consejo por el cardidlogo
especialista de la UPA.
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Tratamiento farmacoldgico:

En los pacientes con HTA se recomienda combinacion de IECA / ARAII con beta-
bloqueante. Se deben valorar asociaciones con otros farmacos (calcio-antagonista
o alfa-bloqueante) hasta conseguir objetivos.

En los pacientes con Sd. Marfan, habitos marfanoides o Sd. de Ehlers-Danlos tipo
IV, aun en ausencia de HTA, se iniciara tratamiento con beta-bloqueante y ARA I
(preferiblemente Losartan) a dosis crecientes y segun tolerancia.

En los pacientes con ateromatosis demostrada en la aorta o en cualquier otro
territorio vascular, eventos ateroembodlicos previos, diabéticos o con enfermedad
renal crénica, se recomienda tratamiento con estatinas para conseguir nivel de
LDL objetivo. El uso de otros farmacos para conseguir el objetivo con esta
indicacién tendra que cumplir con los criterios de utilizacion establecidos por el
Catsalut.

Se aconseja el uso de AAS 100mg / 24h o clopidogrel 75 mg/24h cuando haya
ateromatosis demostrada en la aorta o en cualquier otro territorio vascular. Se
debe asociar AAS 100mg/24h + Clopidogrel 75mg/24h durante el primer ano en
caso de evento ateroembdlico y coexistencia de enfermedad ateromatosa
complicada en la aorta (placas de ateroma de >4,5mm de grosor, con superficie
irregular por trombosis o ulceraciones).

No existe contraindicacion para anticoagular a los pacientes afectados de
patologia de la aorta.

Cribado familiar:

Es importante realizar una historia familiar a todos los pacientes con aneurisma de
aorta. Se considera relevante la historia familiar de muerte subita, aneurisma de
aorta o sindrome adrtico agudo.

Se recomienda ecografia de aorta abdominal a los familiares directos de primer
Grado (hijos, padres y hermanos) de los pacientes con aneurisma de aorta
abdominal. Este cribado es especialmente util en hijos varones a partir de los 40
afnos.

Se aconseja valorar un test de imagen para estudiar la aorta toracica
(ecocardiograma o RM) a los familiares de primer grado a partir de los 30 afios de
los pacientes con aneurisma de aorta toracica cuando se sospeche un origen
genético o familiar. En caso negativo, se recomienda repetir el estudio cada 5
afios.

Se recomienda un ecocardiograma para evaluar la valvula aédrtica y la raiz de la
aorta a los familiares de primer grado de pacientes diagnosticados de valvula
aortica bicuspide.

Solo se debe recomendar un test de imagen a los familiares de segundo grado
cuando se encuentre dilatacion / aneurisma de aorta o una valvula adrtica
bicuspide en un familiar de primer grado.

No se aconseja estudio genético rutinario a los pacientes con aneurisma de aorta.
Se valorara la realizacion de un estudio genético Unicamente a los pacientes
jévenes con una historia de 2 o mas familiares afectos de patologia de aorta,
sindrome adrtico agudo o muerte subita, especialmente si se considera que el
consejo genético pudiera tener repercusion en la descendencia o por el manejo
intervencionista, y siempre bajo la supervision de un especialista en genética
clinica.
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5 Criterios parareparacién quirurgica o endovascular:

Aneurismas de aorta toracica
- Raiz 0 aorta ascendente, se recomienda CIRUGIA:
>55mm (indicacion general de tratamiento)
>50mm si crecimiento >5mm/a 0 > 3mm/a en 2 anos consecutivos
>45mm si se debe hacer una sustitucion valvular aértica
Para enfermos ya portadores de protesis valvular adrtica:
a) >60mm
b) crecimiento >5mm/a o >3mm/a en 2 afios consecutivos
5. Para enfermos con valvula adrtica bicuspide:
a) >55mm o >27mm/m2
b) >50mm si asocia coartacién de aorta (intervenida o no), HTA de dificil
control, familiares de 1er grado con sindrome adrtico agudo o muerte
subita, en previsién de embarazo o crecimiento >3mm/a
6. Sindrome de Marfan y otras colagenopatias:
a) >50mm
b) >45mm si tiene familiares de 1er grado con sindrome adrtico agudo,
insuficiencia adrtica o mitral importante, crecimiento >5mm/a o > 3mm/a en
2 afos consecutivos, o en previsién de embarazo
c) >45mm para el Sindrome de Loeys-Dietz o Ehlers-Danlos tipo IV
d) >27mm/m2 para el Sindrome de Turner
e) >25mm/m2 para el Sindrome de Turner en prevision de embarazo
- Arco aértico, se recomienda CIRUGIA:
1. >55mm
2. Se puede considerar la cirugia sobre un aneurisma del arco aértico para
enfermos con indicacion de cirugia de un aneurisma adyacente a la aorta
ascendente o descendente
- Aorta toracica descendente, se prefiere la endoprétesis (TEVAR) a la cirugia:
1. Si anatomia favorable para TEVAR, tratar con TEVAR cuando >55mm
2. Sianatomia NO favorable para TEVAR, tratar con cirugia cuando >60mm
3. Anatomias complejas se deberian discutir para técnicas hibridas
- Arco aortico y aorta toracica descendente por el Sindrome de Marfan y otros
colagenopaties, se recomienda CIRUGIA para diametros >55mm o crecimiento
>5mm/a o0 >3mm/a en 2 afios consecutivos

PO =

Aneurismas de aorta abdominal
- 255mm
- <65mm si se trata de mujeres, o en presencia de sintomas atribuibles a la
aneurisma, o si se detectara crecimiento >5mm/a o >3mm/a en 2 afios
consecutivos, si tiene una morfologia sacular o si coincide con aneurismas
iliacos (>30mm) que requieran tratamiento concomitante

NOTA:

- Los enfermos tributarios de cirugia profilactica sobre la aorta deben presentarse a la sesion
médico-quirurgica y deben tener una valoracién individualizada del riesgo quirdrgico con
analitica completa, coagulacion y pruebas de funcién respiratoria.

- Los hombres >40 afos, mujeres post-menopausicas y pacientes con mas de 1 factor de
riesgo cardiovascular se debe realizar una coronariografia no invasiva pre-quirirgica o
invasiva si tienen historia de enfermedad coronaria previa.

- Se hara también un estudio de troncos supradrticos a los enfermos con historia de AVC o
TIA previo o con mas de 3 factores de riesgo cardiovasculares.
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Recomendaciones para el manejo de pacientes en la UPA:

En la primera visita se debe hacer:

a) Historia clinica con anamnesis completa

b) Exploracion fisica general

c) Historia clinica familiar

A los pacientes con aneurismas de aorta abdominal se debe completar la
exploracion fisica con:

a) Eco-doppler de arterias popliteas

b) Eco-doppler de troncos supra-adrticos (si antecedentes isquémicos cerebrales)
c) indice tobillo / brazo (si alteraciones en la exploracion de los pulsos distales)
En todos los casos se realizara:

a) Un ecocardiograma transtoracico (ETT)

b) ECG

¢) Analitica con estudio lipidico, CK y HBA1c

A los enfermos con HTA se aconseja hacer un registro continuo de TA (MAPA)
para conocer el grado de control y comportamiento de la TA. Si fuera necesario se
deberia plantear la derivacién a la unidad de HTA. El comportamiento de la TA
puede ser: No Dipper: variacion diurna/nocturna de 0-10%; Dipper: 10-20%; Dipper
extremo: >20%; Patrén riser o reverse: elevacion nocturna.

Es recomendable en todo paciente la realizacion de un TC de unidad de aorta, que
incluye estudio completo de la aorta y coronariografia no invasiva.

Si se sospecha un origen familiar o genético:

a) Se debe realizar el calculo de la puntuacién sistémica (Ver apartado)

b) Se enviara a oftalmologia para descartar patologia el cristalino

c) Se consultara con genética clinica la pertinencia de realizar un panel genético
de patologia de aorta, o bien una derivaciéon a una unidad especializada en
enfermedades familiares.

d) Para el caso concreto de enfermos con sindrome de Loeys-Dietz se
recomienda la realizacion de una RM de troncos supradrticos, vasos
intracraneales y vasos arteriales periféricos.

Si se sospecha una patologia inflamatoria o una enfermedad del tejido conectivo
se derivara a la consulta de reumatologia para estudio.

Si hay el antecedente o la sospecha de asma, EPOC o SAHOS se derivara a
neumologia para estudio o para optimizar el tratamiento de la patologia.

A todos los pacientes se les derivara a la enfermera de educacion sanitaria, con
las recomendaciones generales, el tratamiento farmacolégico y el cribado familiar.

Todos los casos complejos, con indicacion de tratamiento invasivo o dudosos se
comentaran en la sesion del comité de patologia de aorta.
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Recomendaciones para el seguimiento con técnicas de imagen:

Para el caso de los aneurismas de aorta abdominal:

a)

Dilatacion <3 cm:

Eco-Doppler abdominal cada 5 afios

Se puede hacer el seguimiento a atencién primaria y se volveran a derivar en la
UPA sdélo si se detectara crecimiento de la dilatacion

Entre 3-4'5¢cm:

Eco-Doppler abdominal y control anual a la UPA.

Si se mantienen estables se puede controlar anualmente en primaria con eco-
Doppler y volverse a derivar en la UPA si se detecta crecimiento.

Mas de 4'5¢cm:

Seguimiento anual por eco-Doppler o angio-TC por la UPA.

Para el caso de los aneurismas de aorta toracica:

a.

<4'5¢cm sin criterios de riesgo:

Repetir un TC unidad de aorta al afo para estudiar el ritmo de crecimiento

Si se mantiene estable puede derivar en primaria con recomendaciones
concretas para cada enfermo.

Para el caso concreto de los enfermos con valvulopatia bicuspide sin
afectacion valvular se recomendara seguimiento por el cardiélogo de referencia
en el CAP con ETT anual o bianual. Se debera volver a derivar en la UPA si se
detectara crecimiento anormal de la aorta a la ETT pero no requieren
seguimiento sistematico con TC ni RM.

>4'5¢cm sin criterios de riesgo y sin indicacion quirdrgica:

Repetir un TC de unidad de aorta al afio para estudiar el ritmo de crecimiento.
Si estable, se programara seguimiento bianual con RM en la UPA. Si
continuara estable en la RM se puede espaciar la RM cada 5 afios en la UPA.
Para el caso concreto de aneurismas asociados a valvulopatia bicuspide con
afectacioén valvular no quirdrgica se hara ademas un seguimiento anual con
ETT en la UPA.

Para los aneurismas localizados en la raiz de la aorta:

Se puede hacer el seguimiento por ETT.

Cuando el diametro maximo sea 45mm deberia confirmarse con una RM o TC-
unidad de aorta. Si existe buena correlacién se puede continuar el seguimiento
anual con ETT. En caso contrario se deberia indicar el seguimiento por RM en
la UPA
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8 Recomendaciones para el sequimiento de pacientes postoperados en la UPA:

Cirugia Vascular:

1. Visita en 10-15 dias para revisién de heridas.

2. Después de una cirugia abierta se recomienda:
a) Controles clinicos anuales para asegurar la permeabilidad del by-pass.
b) Angio-TC de control cada 5 anos.
c) En caso de presentar dilataciones o aneurismas no reparados en otros
territorios se individualizara el seguimiento. Por ello se puede consensuar el
seguimiento y tratamiento en la sesion del comité de patologia de aorta.

3. En el caso de TEVAR o Evar se recomienda:
a) Angio-TC téraco-abdominal en el primer mes para estudio del resultado y
descartar la presencia de fugas.
b) En AUSENCIA DE FUGAS: eco-doppler o angio-TC a los 6 meses, al aio y
posteriormente anualmente.
c) PRESENCIA DE FUGAS:
a. TIPO la/ Ib: plantear reparacion quirurgica preferente.
b. TIPO Il / 1ll: angio-TC de control 3-6 meses:
i. No crecimiento: angio-TC de control a 6 meses y anual.
ii. Crecimiento: plantear reparacion/embolizacion endovascular.

Cirugia Cardiaca:

1. Visita en 10-15 dias en la consulta de cirugia cardiaca o enfermeria para revision
de heridas.

2. Al alta se programara un TC-unidas de aorta, ecocardiograma, analitica y ECG en
1 mes. Visita a la UPA dentro de los 3 primeros meses.

3. Se discutira el resultado quirlrgico en la sesion del comité de aorta.

4. Si el resultado quirdrgico es 6ptimo y no se detectara mas afectacion que requiera
seguimiento por la UPA se enviaran a primaria con el apoyo del cardiélogo de
referencia con las recomendaciones segun cada caso. Para el resto de enfermos
seguimiento a la UPA anual.
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SINDROME AORTICO AGUDO

Definiciones:

Sindrome adrtico agudo (SAA): conjunto de manifestaciones clinicas debidas a un proceso
patoldgico agudo en la capa media de la pared de la aorta toracica, diagnosticado mediante
técnicas de imagen y que condiciona un riesgo potencial de rotura y muerte. Incluye tres
procesos patoldgicos: la diseccién adrtica (80% de los SAA), el hematoma intramural (15%) y
la ulcera penetrante (5%).

Diseccién de aorta (DA0): rotura de la capa intima y diseccion de la media con un fragmento
intimo-medio y medio-adventicial, con la formacién de una luz falsa comunicada con la luz de
la aorta (puerta de entrada) y que progresa a lo largo de la arteria.

Hematoma intramural (HIM): engrosamiento de la capa media de la aorta con o sin solucion
de continuidad de la intima. No existe falsa luz.

Ulcera penetrante (UPA): rotura de la capa intima, sin diseccién de la media pero con la
formacion de un fondo de saco en la media.

Rotura adrtica: solucion de continuidad de la pared de la aorta con salida de sangre al
exterior del vaso (mediastino, pericardio, pleura o pulmon). Se considera complicacion de un
SAA.

Pseudoaneurisma adrtico: soluciéon de continuidad de la pared de la aorta contenido por los
tejidos periaortics con una dilatacién / aneurisma en esta zona. Se considera complicacion de
un SAA.

Clasificaciones:

Segun el tiempo desde el inicio de la clinica y su diagnéstico:
Aguda: <15 dias
Subaguda: 15-90 dias
Croénica: >90 dias
Segun los segmentos implicados (Clasificacién de Stanford):
Tipo A: afectacion de la aorta proximal
Tipo B: no se afecta la aorta proximal (incluye el arco aortico y aorta descendente)
Segun localizacién de la puerta de entrada y extensién (Clasificacion de DeBakey):
Tipo I: en la aorta proximal y se propaga distalmente por el arco y / o aorta descendente
Tipo Il: Se origina y se confina a la aorta proximal
Tipo lll: se origina en la aorta descendente y se propaga distalmente
llla: limitada a la aorta toracica descendente
llib: afecta la aorta toracica y abdominal
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Prondstico:

Se trata de una entidad con una mortalidad espontanea de hasta el 50% las primeras 48h y
que puede llegar al 80% las 2 primeras semanas. La causa mas frecuente de muerte es la
rotura de la aorta con taponamiento cardiaco (70%), hemotdrax (31%), hemomediastino (13%)
o hematoma retro o peritoneal (8%). Otras causas de muerte estan relacionadas con
complicaciones como la insuficiencia cardiaca aguda sobre todo por insuficiencia valvular
aortica aguda o con hipoperfusion organica en forma de infarto agudo de miocardio, infarto
cerebral o mesenteérico. Las tipo A tienen peor pronodstico que las tipo B.

En todos los casos es muy importante hacer un diagnéstico y poner el tratamiento mas
adecuado lo mas rapidamente posible para bajar la mortalidad global hasta el 23-34% (segun
las series) y reducir las complicaciones que condicionaran el prondstico a corto y largo plazo.

Los enfermos con mayor riesgo seran los que se presenten con alguna complicacion derivada
de la SAA y los mayores (aunque la edad de forma aislada no debe considerarse un criterio de
exclusion para hacer un diagndstico y tratamiento quirdrgico si fuera necesario). EI coma
establecido de mas de 5h de evolucion y el sumatorio de complicaciones derivadas de la SAA
confieren un prondstico muy malo y el beneficio de la cabeza de los tratamientos se puede
considerar controvertido.

Superada la fase aguda, estos enfermos tienen una media de supervivencia de mas de 10
afnos pero tienen alto riesgo de reintervenciones tanto quirirgicas como endovasculares. Para
ello tendran una necesidad de seguimiento por una unidad especializada en patologia de aorta
(UPA).
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4

Diagnostico:

Para llegar al diagnéstico se necesita tener una sospecha clinica y confirmarla con una técnica
de imagen. La falta de sospecha retrasa el diagnostico y por tanto el tratamiento.

La mayoria de los SAA tienen dolor (en el pecho, espalda o abdominal) con unas
caracteristicas tipicas (intenso, brusco y migratorio), pero un 10% no presienten dolor y hasta
el 25% se presentan con sincope o con otra clinica como déficit neurolégico, insuficiencia
cardiaca aguda, sindrome coronario agudo, taponamiento cardiaco o shock. Para mejorar la
potencia diagnostica de los clinicos deben tener en cuenta datos de la historia clinicay
se debe ser cuidadoso con la exploracion fisica.

Para ayudar a llegar al diagnéstico lo antes posible se propone el calculo de un "Puntuacion
de Probabilidad de SAA":
0 Antecedentes personales o familiares (1 punto si tiene cualquiera de los siguientes):
0 Aneurisma de aorta diagnosticado
O Se ha hecho algun cateterismo o ha operado del corazén
O Tiene enfermedad en la valvula adrtica conocida
O Tiene historia familiar de muerte subita, SAA o aneurisma de aorta
O Tiene diagnoéstico o sospecha de sindrome de Marfan
o0 Dolor toracico, de espalda o abdominal no traumatico (1 punto si tiene alguna de las
caracteristicas siguientes):
O Inicio subito
O Intenso
O Desgarrador o migratorio
0 Exploracion fisica (1 punto si tiene algun signo siguiente):
O Deéficit de algun pulso
O TA diferencial clara
O Algun déficit neurologico nuevo
O Soplo de insuficiencia aértica no conocido
O Hipotensién o shock

Se considera baja probabilidad una puntuacion 0-1y alta probabilidad 2-3 puntos.

Una vez hecha la historia clinica y la exploracion fisica se debe hacer un ECG. Si hubiera
elevacion del segmento ST se activara el CODIGO IAM.

En caso de que no tenga ECG claro, se deberia hacer un ecocardiograma transtoracico (ETT).
Un ETT es sospechoso de SAA si ve un flap adrtico, dilatacion de la aorta o insuficiencia
aortica no conocida. Con el resultado de la ETT y la probabilidad de SAA calculada:

- Si alta probabilidad (2-3 puntos) o ETT sospechoso: se debera hacer un TC (y
mejor si fuera posible con sincronizacion con el ECG). Es muy importante no perder
tiempo haciendo RX de térax ni esperando el resultado de ninguna prueba analitica
para tomar la decision de hacer un TC en este supuesto.

- Si baja probabilidad (0-1 punto) y ETT sin sospecha: se hara una RX de térax y D-
Dimero. Si RX de térax con mediastino ensanchado o contorno adértico anormal, o bien
D-Dimero positivo, también se aconseja hacer un TC.

Una vez hecho el TC si todavia se tuvieran dudas, se aconseja comenzar tratamiento médico,
consultar el caso con el grupo de patologia de la aorta y ubicar al enfermo al area de criticos.
Para mejorar la potencia diagnéstica del TC, se puede hacer un ecocardiograma
trasnesofagico, una resonancia o bien volver a repetir el TC en 24-48h.

Si se tiene el diagnéstico de SAA se debera empezar tratamiento médico y avisar al cardidlogo
de guardia (39306 o 39307). Se debe monitorizar al enfermo, se debe ubicar en el area de
criticos y se debe avisar al cirujano cardiaco y/o al vascular para valorar el mejor tratamiento
segun el caso.
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Esquema diagnéstico paralos SAA

Sospecha diagnéstica’ + ECG SIN elevacion del ST + ETTI

= ~

Baja probabilidad (0

-1 punto)?

Alta probabilidad (2-3 puntos)?
o ETT sospechoso?

y ETT sin sospecha
1

Rx Toérax@
D-Dimero
1
TC#
/ \\
No SAA5 SAA
Cardiologo
39306
39307
i | Puntuacion de Probabilidad de SAA

Dolor toracico, espalda o
Antecedentes personales o familiares AL STt e Exploracion fisica

[ Aneurisma de aorta

[0 Cateterismo o cirugia cardiaca previa
[ Enfermedad valvular adrtica

[ Sospecha/diagndstica de Marfan

O Inicio stbito
O Intenso
[1 Desgarrante o migratorio

[0 Déficit de algin pulso

[ TA diferencial
[0 Déficit neuroldgico

[0 Soplo de insuficiencia adrtica

[ Hipotensién o shock

1 punto para cada columna si se marca alguno de los contenidos (0-3 puntes)
Baja probabilidad 0-1 punto
Alta probabilidad 2-3 puntos

2 ETT sospechoso: flap adrtico, dilatacion adrtica o insuficiencia adrtica no conocida.

3 RX de térax sospechosa: mediastino ensanchado o contorno aértico anormail.

4 Si alergia al contraste yodado se podria utilizar gadolinio o bien otra técnica diagnostica

como la ETE o la RM.

5 En caso de no poder hacer el diagnostico de SAA, se debe buscar un diagnédstico
alternativo que justifique la clinica. Si la sospecha de SAA fuera alta y no se tuviera
diagnéstico alternativo se deberia considerar hacer un ETE, una RM o bien repetir la TC en
24-48h. Sobre todo esto pasara para el caso del hematoma intramural donde el
ensanchamiento de la pared quizas progresivo y si la TC se hace muele precoz puede

pasar desapercibido.

NOTA: Si el enfermo se envia de otro centro con TC, no es necesario repetir la exploracion
sistematica y se puede pedir la valoracién del radiélogo de guardia.
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5 Manejo del paciente en |la fase aguda

Monitorizacién:

Auscultacién cardiaca, pulmonar, valoracion de pulsos y valoracion del estado neurolégico.
Registrar peso y altura.

Tension arterial: se debe tomar en el brazo derecho e izquierdo. Nos quedaremos a la mas
alta. Si hubiera que hay que tomar una radial y se prefiere la derecha.

ECG continuo.
ETT. Valorar derrame pericardico, grado de insuficiencia aortica y FEVE.

Analisis de sangre: Hemograma, bioquimica y coagulacion. Hay que pedir troponina T
ultrasensible, D-dimero y pH venoso.

Enviar un tubo de EDTA grande a genética (Prestacion "otras enfermedades
genéticas" v dejar claro en el motivo de solicitud que se trata de un "sindrome
aortico agudo y que se han de quardar las muestras).

Gasometria arterial y sangre en reserva si fuera necesario.
Sondaje urinario.

Control del dolor:

Iniciar lo antes posible, sin esperar la confirmacion diagnéstica.

Farmacos: Morfina o fentanilo e.v. combinado con benzodiacepinas e.v. Por el grado de
urgencia, se deben evitar la via oral y el uso de AINES.

Si no se controlara el dolor o la agitacion se puede hacer sedacion, relajacion e intubacion
orotraqueal electiva. Sobre todo, es importante si hubiera que hacer un ETE.

Control TA v FC:

Para evitar la progresion y las complicaciones, se recomienda bajar la TA sistélica a 100-
120mmHg y la FC a 60-70bpm, siempre que el paciente no se encuentre en insuficiencia
cardiaca aguda.

Para los pacientes sin asma se recomienda como farmaco de 12 linea el Labetalol
(200mg/250ml SG 5% 12-200ml/h). Para los asmaticos se podria utilizar Verapamil
(50mg/250ml SG 5% de 25-50ml/h) o Diltiacem (50mg/250ml SG 5% de 25-75ml/h).

Solo sera necesario asociar Nitroprusiato (50 mg / 250 ml SG 5%) u otros vasodilatadores
directos si con betabloqueantes o calcioantagonistas no se consiguiera el objetivo. Su uso
de forma aislada puede ser contraproducente debido a la taquicardia refleja que provocan.

Ubicacioén:

Para simplificar el circuito, el cardiélogo de guardia de la Unidad Coronaria coordinara la
atencion de todos los enfermos con una SAA (Extension 39306) tan pronto como se tenga
un diagnéstico por la imagen de un sindrome aértico agudo. Sera el encargado de
contactar con los equipos de Cirugia Cardiaca y Vascular de guardia para decidir el
tratamiento mas adecuado en cada caso, el destino y la ubicacién de cada enfermo.
Todos los enfermos con una SAA se ingresaran en el area de criticos. Se podria plantear
el ingreso al area de semicriticos sélo por los tipos B no complicados.

Después de un tratamiento invasivo se ubicaran en la UCIP cardiaca o general y contara
con el apoyo de la UPA en horario lectivo (Extension 35947).

Una vez superada la fase aguda los enfermos pasaran a camas de hospitalizacion de los
Servicios de Cirugia Vascular, Cirugia Cardiaca o Cardiologia. Para definir el mejor destino
de cada enfermo se debe tener en cuenta la disponibilidad de camas y la valoracion hecha
por la UPA.
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6

Indicaciones quirudrgicas e intervencionistas:

Sindrome aortico tipo A:

(e} elNe)

El tratamiento de eleccion es la CIRUGIA EMERGENTE. excepciones:

Enfermos con expectativa de vida limitada por otras enfermedades o edad.

Como o déficit neuroldgico> 5h de evolucién, sobre todo si la lesidn muy extensa e irreversible.
Infarto agudo de miocardio en situacion de shock o con necesidad de maniobras de RCP.

En caso de asociar malperfusion (isquemia mesentérica, renal o periférica) deberia
plantearse una solucion hibrida emergente o urgente (sustitucién de la aorta ascendente y / o
del arco aértico asociada con un procedimiento percutaneo aodrtico o arterial) antes de llegar a
una situacién de shokc.

En caso del hematoma adrtico tipo A limitado a la aorta ascendente, con diametro <50mm y
espesor <11mm, sin asociar ruptura intimal ni diseccion y con éptimo control de la TA, se
podria plantear un manejo conservador con control por TC en 24h. En caso de no controlar el
dolor o la TA o si se objetiva un crecimiento del hematoma se plantearia cirugia urgente.

Las Ulceras penetrantes de la aorta proximal son muy raras y dificiles de diferenciar de las
disecciones localizadas. En general se aconseja proceder como para el caso de la diseccion
de aorta tipo A pero se podria plantear un manejo conservador con control por TC en 24h en
caso de enfermos con mayor riesgo quirdrgico.

Sindrome adrtico tipo B:

Sin complicaciones = Manejo médico conservador y TC en 48-72h y en 7-10d. Después
del alta hospitalaria se debe derivar a la UPA para estudiar el caso para plantear una
reparacion endovascular de la aorta toracica (TEVAR) en la fase subaguda (entre los 15 a 90
dias siguientes).

Sindrome adrtica agudo complicada (*)-> TEVAR (o cirugia si hubiera contraindicacion o
imposibilidad técnica para implantar una endoprétesis) o TECNICA HIBRIDA (reparacion
quirurgica de la aorta ascendente y / 0 arco aértico con implantacion de endoprétesis en un 2°
tiempo). Se consideraran las mismas situaciones de exclusién para tratamiento invasivo que
por SAA tipo A.

(*) Consideracion de SAA tipo B complicada:

o Dolor recurrente o persistente.

o HTA incontrolable a pesar del tratamiento medico.

o0 Expansion adrtica: progresion longitudinal, incremento de> 3mm del diametro de la aorta
afectada, incremento de > 4mm el grosor para el caso de los hematomas, ulceracion o
dilatacién sacular de un hematoma o una ulcera penetrante.

o0 Malperfusion.

0 Rotura adrtica.

0 Sospecha de erosion o compresion de alguna estructura vital (sindrome de vena cava
superior, hemoptisis no justificada por otras causas, compresion bronquial, abdomen
agudo sin otra causa, etc.).

Pseudoaneurisma o rotura de aorta (espontaneo o traumaéatico): Cirugia, TEVAR o técnicas

hibridas segun la anatomia, presentacién clinica y comorbilidades.

SAA postraumatico sin pseudoaneurisma ni rotura: Primero estabilizar el enfermo vy tratar las

lesiones vitales de otros 6rganos. Seguir las recomendaciones dadas para los tipo B.

SAA yatrogénico:

0 Postcateterisme cardiaco: tratamiento médico y control con TC en 48-72h.
o0 Postcirugia cardiaca: el prondstico es similar al espontaneo y se seguira el mismo
esquema de tratamiento.
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7 Situaciones especificas:

- Hipertension arterial refractaria: Sedacion e intubacién para controlar la descarga de
catecolaminas. Como a veces existe importante liberacién de renina por isquemia renal se
puede intentar tratamiento con IECAs.

- Hipotensién mantenida (TA sistélica <100mmHg sin farmacos): Se deberia descartar:

0 Pseudohipotensién (provocada por afectacion de los troncos supradrticos). Monitorizar la
tension arterial en un brazo/pierna no afectada (sera muy util la informacion del TC).

0 Rotura aértica (derrame pleural, hemomediastino, hemoperitoneo o caida del hematocrito
>10 puntos). Infusion de volumen a alto flujo, noradrenalina/adrenalina y cirugia
emergente.

o Taponamiento cardiaco: infusion de volumen a alto flujo y cirugia emergente. Realizar
pericardiocentesis parcial para mantener la hemodinamica. Hay que tener en cuenta que el
aumento de la presion arterial post-pericardiocentesis puede ser contraproducente.

o Insuficiencia cardiaca aguda por insuficiencia valvular adrtica aguda. Indicacién de
cirugia emergente.

- Afectacion de los troncos arteriales (malperfusion):

o Accidente cerebrovascular. Util la informacién del TC. Se debe hacer una valoracién por
neurologia e individualizar la indicacidon quirurgica segun el grado y extension de la
afectacién neurolégica y el tiempo de evolucion de la isquemia.

o |Infarto agudo de miocardio. Indicacion de cirugia emergente. Se contraindica la
angioplastia primaria por obstruccién de los ostia coronarios.

0 Isquemia intestinal establecida. Antes de intervenir estos enfermos se valorara el tiempo
de isquemia y la reversibilidad de la situacion. Se prefiere un tratamiento endovascular o la
fenestracion a la laparotomia exploradora.

o0 Isquemia renal aguda con insuficiencia renal aguda. Valorar didlisis, bypass,
fenestracion o endoproétesis segun viabilidad del enfermo.

0 Isquemia de las extremidades inferiores. Es prioritaria la reparacién aértica y valorar
bypass, endoproétesis o fenestracion emergente.

- Pacientes anticoaqulados o doblemente antiagregados:

0 SAA con indicacién quirdrgica emergente: hay que revertir la anticoagulaciéon. Si el
enfermo estuviera doble antiagregante valorar riesgo/beneficio. Se debe tener la opinion de
cirugia, anestesia y hematologia.

o0 SAA sin indicacion de cirugia emergente. Pasar la anticoagulacion oral a heparina sodica
para el caso de enfermos con prétesis valvular y se puede suspender en el resto de casos.
El SAA no contraindica la doble antiagregacion pero ante la posibilidad de cirugia se
aconseja pasar a antiagregacion simple siempre que se pueda.

- Ulcera_arteriosclerotica: a veces en las exploraciones radioldgicas se encuentran estas
lesiones con un significado clinico incierto, y se debe aconsejar un seguimiento radiolégico a
los 7-10 dias y luego a los 3 meses para ver su crecimiento.

- Diseccién tipo A descubierta accidentalmente: Se debera enviar a la UPA para
individualizar el manejo teniendo en cuenta el tiempo de evolucion, la comorbilidad, la edad, el
riesgo quirurgico y la anatomia de la aorta.

- SAA alos enfermos con sindrome de Marfan:
o Paralos tipo A, la cirugia debe ser lo mas radical posible.
o Para los tipo B complicadas no se aconseja tratamiento endovascular y por lo tanto se
deberia plantear un tratamiento quirdrgico. Soélo se deberia plantear la reparacién
endovascular como puente a cirugia para casos de muy alto riesgo.
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Esquema de tratamiento de los SAA

Diagnéstico de Sindrome Adrtica Agudo (SAA)l

. Control del dolor:

a. Marficos
b. Benzodiacepinas

¢. Sidolor no incontrolable o agitacion -> sedaciéon e IOT

2. Perfusion de Labetalol para FC 60 -70Ipm y TAs 100-120mmHg
3. Nitroprusiato si HTA persistente
4. Monitorizacion (TA, FC)
5. Analisis (incluir tubo de bioguimica para genética)
6. ETT
CIRUGIA
ENERARNTE | NO COMPLICADA | | COMPLICADA
Dolor sin control
Tosage72h HTA no controlada
Expansion adrtica
[ NO cOMPLICADA | Malperfusion
Ruptura
TC 48-72h TOTEVAR
Hibrida
| NO cOMPLICADA | Cirugia
I
+/-TEVAR
15-90d
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8 Manejo de los pacientes con SAA al altay fuera de la fase aguda

Se considera fase subaguda entre los 15 y 90 dias del episodio agudo. La fase cronica se inicia a
partir de la estabilidad clinica y habiendo transcurrido 3 meses desde el episodio agudo.

Recomendaciones generales

- Se debe insistir en controlar la TA al menos 2-3 veces por semana. El objetivo deberia ser la
TA mas baja posible sin sintomas y siempre <140/90mmHg en reposo. Se recomienda hacer
Holter de TA para ver el comportamiento de la TA y ajustar el tratamiento.

- En general se deben evitar los esfuerzos fisicos intensos, isométricos y competitivos o con alto
riesgo de traumatismo. Se debe aconsejar andar en llano 1h al dia entre 5-7 dias a la semana.
Para los pacientes en activo se aconseja revisar el tipo de actividad laboral que se realiza. Si
se dispone, se puede derivar a rehabilitacién cardiaca para realizar un estudio individualizado.

- Se deben evitar maniobras de Valsalva, por eso se debe evitar el estrefiimiento y los pacientes
con asma, EPOC o SAHOS deben tener optimizado el tratamiento y consultar con el
especialista en caso necesario.

- Abandonar el tabaco y otras drogas. Se puede recomendar tratamiento ansiolitico, sustitutivos
de nicotina, bupropidon o vareniclina. Se puede recomendar el ingreso en programas
especificos de deshabituacion de los disponibles en el area sanitaria.

- Evitar el sobrepeso / obesidad. Se debe recomendar una dieta mediterranea.

- Se debe controlar el colesterol con el objetivo de LDL-colesterol <100 mg / dL y <70mg / dL si
hubiera arteriopatia de etiologia ateromatosa conocida en cualquier territorio, en diabéticos o
en presencia de enfermedad renal crénica.

- Los diabéticos deben tener una HBA1c <7%.

- Evitar la conduccién de vehiculos destinados a transporte publico de pasajeros o vehiculos
pesados destinados al transporte de mercancias.

- Se debe evitar el embarazo.

Tratamiento farmacoldgico:

- Todos los enfermos deberian ir tratados con un betabloqueante y si hubiera contraindicacién o
intolerancia con diltiazem o verapamilo.

- Para conseguir controlar la TA se puede utilizar cualquier farmaco antihipertensivo.

- En los pacientes con Sd. Marfan, habitos marfanoides o Sd. de Ehlers-Danlos tipo IV, aun en
ausencia de HTA, se asociara al betabloqueante un ARA Il (preferiblemente Losartan) a dosis
crecientes y segun tolerancia.

- Todos los enfermos deberian ir bajo tratamiento con una estatina.

- No existe contraindicaciéon para anticoagular a los pacientes afectados de patologia de la
aorta.
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Cribado familiar:

Es importante realizar una historia familiar a todos los pacientes.

A todos los enfermos con SAA se les deberia extraer una muestra de sangre y enviar al
laboratorio de genética para guardarla. Se deberia proponer el estudio de un panel genético
de aorta a los enfermos con menos de 60 afios 0 en presencia de antecedentes familiares
sobre todo si no existen signos de sospecha tanto en la exploracion fisica como por las
exploraciones de imagen realizadas, y especialmente si se considera que el consejo genético
pudiera tener repercusién en la descendencia o para la estrategia terapéutica. Estas pruebas
deberan hacerse siempre bajo la supervision de un especialista en genética.

Para los casos con test genético positivo se aconseja buscar la alteracion a los familiares de
primer grado.

Cuando no sea posible tener el estudio genético o si éste fuera negativo, se aconseja valorar
un test de imagen para estudiar la aorta toracica (ETT o RM) a los familiares de primer grado
cuando se sospeche un origen genético o familiar. En caso negativo, se recomienda repetir el
estudio cada 5 afios.

Se recomienda un ETT para evaluar la valvula adrtica y la raiz de la aorta a los familiares de
primer grado de los pacientes con valvula adrtica bicuspide.

Sélo se debe recomendar un test de imagen o test genético a familiares de segundo grado
cuando se encuentre dilatacion/aneurisma de aorta o una valvula adrtica bicuspide en un
familiar de primer grado.

Sequimiento:

Al alta, todos los enfermos saldran del hospital con una visita programada en la consulta de la
UPA y en la consulta de educacion sanitaria para el primer mes después del alta. Para los
postoperados, ademas, se programara una visita en 10-15d en la consulta del cirujano o de
enfermeria para revision de las heridas.

Antes de la visita en la UPA, se deben programar las siguientes pruebas:
- Analitica con hemograma y bioquimica con estudio de lipidos, CKy HBA1c.
- ETT.
- TC-Unidad de Aorta (coronariografia y estudio de aorta). A los enfermos con diseccién
tipo 1 y 3 de DeBakey con luz falsa permeable, se programara desde el TC una RM
con/sin contraste y con estudio de flujos.

Después de esta 1?2 visita a la UPA se presentaran todos los casos a la comision de patologia
de aorta. En esta comisién se discutiran las diferentes opciones de tratamiento en funcién de
los resultados de la valoracion clinica y las pruebas realizadas.

Habitualmente el primer afio se realizan controles clinicos a los 3, 6 y 12 meses. Después se
individualizara el seguimiento y normalmente se hara anualmente y de forma indefinida.

El primer afo se hara seguimiento con TC Unidad de Aorta el 1 y 12 meses. A partir del primer
afo, el seguimiento de los diametros y el ritmo de crecimiento se podra realizar por RM. Sin
embargo, los casos que requieran tratamiento con endoproétesis pueden necesitar TC alos 3 y
6 meses y posteriormente el seguimiento se recomienda anual con TC.

El seguimiento de la insuficiencia valvular adrtica se realizara por ETT cada 6 o 12 meses
segun el grado y la evolucién.

Los casos con resultado quirdrgico éptimo, sin predictores de mal pronéstico y estabilidad de
los diametros después de 3 afos de seguimiento podran seguirse bianualmente con TC o RM
en la UPA.
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Esguema de seguimiento post-SAA

Comisién
UPA
, . Clinica
AS Cardiologia -« ; +
ETT Valoracion| |Radiologia «] Clinica Clinica TC
b |,
ALTA |— TC ] Clinica Cir cardiaca —> + > + — o
* UPA . TC TC RM
RM Cir vascular I
1er mes postlQ l 3m 6m ETT
anual
Tratamiento
Seguimiento

Tratamiento quirdrgico o endovascular:

- Valorar el tratamiento quirurgico a los enfermos operados de diseccion de aorta ascendente si
se detectara el seguimiento:
0 Seudoaneurisma en la aorta ascendente.
o0 Insuficiencia adrtica importante.
o Dilatacion significativa y progresiva de algin segmento aértico no intervenido.

- Valorar el tratamiento quirurgico a los enfermos con diseccién de aorta descendente donde se
detecte progresion retrograda de la diseccidn en el arco aértico o la aorta ascendente.

- En relacién a la dilatacion de la aorta durante la evolucion se considerara el Tratamiento
quirurgico / endovascular si:

El diametro de la aorta ascendente superara los 55 mm

El diametro del arco adrtico o la aorta descendente toracica superara los 60 mm

El diametro de la aorta abdominal superara los 50 mm

Se detectara en 2 controles anuales consecutivos utilizando la misma técnica

de imagen un aumento de >5 mm/afo.

©Oo0oo0o

- En los enfermos con factores predictores morfoldégicos o funcionales de mal prondstico se
debe individualizar el tratamiento en funcién del riesgo individual en funcién de la técnica y
comorbilidad.
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Predictores de mal prongstico:

- Edad >70 anos

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

- Mal control de la TA o sintomas

- Diametro de la aorta toracica afectada >4cm

- Progresion del diametro de la aorta afectada

- Para las disecciones:

o Tipo 1 de DeBakey

0 Malperfusié por afectaciéon de troncos arteriales

0 Luz falsa con ausencia de trombosis total, morfologia en espiral, localizada en la curvatura
menor del arco aortico,> 22mm.

o Puerta de entrada >1cm sobre todo si se localiza en el arco o en la aorta descendente
toracica a <6¢cm de la salida de la subclavia izquierda y sin fenestracion distal

o Compresién de la luz verdadera >90% durante la sistole

0 Luz falsa con flujo diastdlico retrogrado (RM)

- Para los hematomas intramurales:
o Evolucion a diseccion, ulcera penetrante
o0 Persistencia de un grosor >1cm
o Diametro de la aorta afectada> 4cm

- Para las ulceras penetrantes de aorta:
o Evolucion a diseccion
o Crecimiento
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Ill.  CALCULO DE LA PUNTUACION SISTEMICA, SINDROME DE MARFAN Y
OTRAS ENFERMEDADES GENETICAS RELACIONADAS

Para los casos de enfermos jovenes y sobre todo con antecedentes familiares o con
rasgos fisicos en la exploracién fisica se puede tener la sospecha de que el problema
aortico del enfermo tenga un origen familiar o genético. Este hecho puede tener
repercusion tanto por el manejo clinico como para la indicacién o la eleccién de una
técnica quirdrgica o intervencionista concreta.

Por eso es muy importante llegar a un diagnéstico y se deberia valorar una consulta
con genética clinica o la derivacion a una unidad especializada en enfermedades
familiares.

Por tal de facilitar este diagndstico es importante el calculo de la puntuacién sistémica

y tener claros los criterios diagndsticos de los sindromes genéticos asociados con mas
frecuencia a patologia de aorta.

1 Céalculo dela puntuacién sistémica:

Para calcular la puntuacion sistémica se deben seguir los siguientes pasos:

- Se necesita la edad (afios), altura (m), peso (kg), distancia de la sinfisis del pubis
en el suelo en posicion erecta (cm), envergadura (cm), distancia de la punta del
dedo medio a la mufeca (cm) y del origen del mismo dedo medio a la mufieca
(cm). Se deben calcular la superficie corporal (m2) y el IMC (kg/m2).

- Se necesitan datos de la HISTORIA CLINICA Y FAMILIAR:

a. Antecedentes familiares de Sindrome de Marfan (MFS) (con los criterios de
Ghent revisados)

b. Antecedente personal de diseccion de aorta (DAO) o rotura / diseccion
arterial espontanea periférica

c. Historia de neumotérax o hemotdérax espontaneo

d. Historia de rotura de alguien tendén o musculo, luxacion / subluxacion de
alguna articulacion (incluyendo la luxaciéon congénita de cadera), rotura
intestinal o uterina durante el embarazo.

- Datos de las EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS:

Ectasia dural (por TC o0 RM)

Protrusion acetabular (RX cadera)

Estudio oftalmolégico (grado de miopia, estudio del cristalino)
Ecocardiografia transtoracica (tamafio de la raiz aortica, calculo del Z Score
- http://www.marfan.org -, valoraciéon de cualquier grado de prolapso
valvular mitral)

aoop
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- Se han de explorar una serie de SIGNOS FiSICOS:

A. Forma de la cabeza (ver si existe alguna forma de cranisinostosis como la
dolicocéfalia o craneo desproporcionadamente largo y estrecho

B. Apariencia facial:
- Distancia entre las pupilas (hipertolorismo)
- Forma y tamafio de los ojos
- Color de la esclerdtica (blanco o azul)
- Relacion del globo ocular con la érbita (enoftalmos si esta por detras)
- Parpados (presencia de ptosis, linea de los parpados rectas o caidas)
- Presencia de hipoplasia malar o retrognatia
- Tamafno de los labios, filtro y nariz (puede ser fino y pequefo, casi hipoplasico)
y recesion gingival.

C. Uvula (puede ser bifida, con rafe, amplia o normal)
D. Paladar (puede ser ojival o tener una grieta o cleft)

E. Piel (si es fina y transparente, aterciopelada, con cicatrices atroficas o fragilidad
capilar con facilidad para presentar hematomas, puede parecer mas vieja de lo que
es -acrogeria- o tener mucha circulacion superficial o varices grandes y precoces)

F. Movilidad articular (puede tener una disminucién de la capacidad para la extension
del codo <170° o al contrario, puede haber una hiperlaxitud y como expresion
extrema una inestabilidad articular vertebral cervical o luxacién/subluxacion
articular). Para estudiar la hiperlaxitud se utilizan los criterios de Beighton

(maximo 9 puntos, hiperlaxitud 4>puntos):

- Hiperextension del codo >190° (1 punto por cada codo)

- Tocar el antebrazo con el pulgar con la mufieca en flexion (1 punto por cada
mano)

- Extension pasiva de los dedos o del mednique> 90° (1 punto por cada mano)

- Hiperextension de la rodilla> 10° (1 punto por cada rodilla)

- Poder poner o haber sido capaz en el pasado de poner la palma de la mano
completa en el suelo sin doblar las rodillas (1 punto)

G. Presencia de deformidades:
- Pectus excavatum / carinatum o asimetria toracica
- Escoliosis o cifosis téraco-lumbar
- Taloén varo con deformidad del pie, pies planos, pie equino
- Deformidades de los dedos de los pies o de las manos (camptodactilia)

H. Presencia de dolicoestenomegalias (crecimiento anormal de las extremidades):
- Signos de la mufieca y pulgar
- Ratio envergadura/talla (anormal si> 1,05)
- Ratio parte superior/inferior del cuerpo (anormal si <0,85 en> 10afnos blancos,
<0,78 en negros, nifios de 0 a 5 afnos <1, de 6-7 afios <0,95, 8-9anys <0, 9)
- Ratio dedo medio / palma (aracnodactilia si> 0,45)
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- Caélculo de la PUNTUACION SISTEMICA (Maximo 20 puntos. Si >7
puntos, se da como positivo para afectacion sistémica. Se puede
utilizar la web http://www.marfan.org/dx/score

e Signos Muieca + Pulgar: 3 puntos. Si tiene sélo 1 de los dos signos: 1
punto

e Pectus carinatum: 2 puntos. Pectus excavatum o asimetria toracica: 1

punto

Deformidad del talon: 2 puntos. Pies planos: 1 punto

H? neumotdrax: 2 puntos

Ectasia dural: 2 puntos

Protrusion acetabular (> 3mm): 2 puntos

Ratio envergadura / talla> 1,05 + Ratio s. superior / inferior <0,85 * (sin

escoliosis relevante): 1 punto
*): Adultos de raza negra <0,78; nifios <5 afios <1; 6-7 afios <0,95; 8-9anys <0,9; > 10 afios <0,85.

Escoliosis o cifosis téraco-lumbar: 1 punto

Extensién del codo reducida (<170°): 1 punto

3 de 5 rasgos faciales: 1 punto
o Dolicocéfala (craneo desproporcionadamente largo y estrecho)
o Enoftalmos (globo del ojo por detras de la orbita)
0 Linea de los parpados caidos
o Hipoplasia malar
0 Retrognatia

e Estrias cutaneas atréficas: 1 punto

e Miopia> 3 dioptrias: 1 punto

e Cualquier grado de prolapso valvular mitral: 1 punto

—
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2 Criterios diagndsticos de Ghent revisados para Sindrome de Marfan (MFS):

a) SIN HISTORIA FAMILIAR O DESCONOCIDA:
0 Ao Z>2 o DAo + ectopia lentis (EL) = MFS*
0 Ao Z>2 o DAo + mutaciéon de la FBN1 relacionada = MFS
0 Ao Z>2 o DAo + puntuacion sistémica (PS) >7 = MFS*
o EL + mutacién de la FBN1 relacionada = MSF

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

Hay 3 entidades relacionadas pero que no son MFS:

1 Sindrome de ectopia lentis (ELS): EL con o sin PS y que no tengan una
mutacién del gen de la FBN1 o bien si la tuvieran, que no esté relacionada
previamente con problemas en la aorta. Se han descrito mutaciones en los genes:
FBN1, LTBP2 y ADAMTSLA4.

2 Fenotipo MASS (> 2 de las siguientes): miopia + prolapso valvular mitral + Ao Z

<2 + PS >5 con al menos 1 rasgo esquelético y que no tenga EL
3 Sindrome del prolapso de la valvula mitral (SPVM): prolapso valvular mitral con
una Ao Z <2 con PS <5y sin EL

A los supuestos de MFS marcados con (*) deberia apurar el diagnéstico diferencial
con otros sindromes geneéticos relacionadas para servir como guia para pedir consejo
o estudio genético. Los rasgos diferenciales son los siguientes:

1. Sindrome de Loeys-Dietz (LDS). Mutacién en TGFBR1 y 2. Caracteristicas
diferenciales: uvula bifida o cleft palatino, tortuosidad arterial, hipertelorismo,
aneurismas aorticos o arteriales difusos, craneosinostosis, pie deforme
(camptodactilia), inestabilidad cervical, piel muy delgada y aterciopelada, fragilidad
capilar, malformacion de Chiari, inestabilidad cervical.

2. Sindrome de Shprintzen-Goldberg (SGS). Mutacion FBN1. Rasgos diferenciales:
craneosinostosis y retraso mental.

3. Sindrome de Ehlers-Danlos tipo IV (EDS): Mutacién COL3A1 y A2, PLOD1.
Rasgos diferenciales: Aneurismas de arterias medias, insuficiencias valvulares
importantes, piel translucida, estrias cutaneas distréficas, caracteristicas faciales
(labios, filtro o nariz delgados, barbilla pequena, ojos grandes). Para establecer el
diagnéstico se requieren 2 de los siguientes criterios mayores: rotura arterial,
intestinal, uterino o historia familiar.

4. Sindrome del aneurisma adrtico toracico familiar (FTAA): Mutacion en el gen
TGFBR1y 2, ACTA2 o MYH11 (sobre todo si se asocia a valvula aértica bicuspide
o persistencia de ductus arterioso). Rasgos diferenciales: ausencia de rasgos
esqueléticos del Marfan, pero puede haber livedo reticulares o iris flocculi.

5. Sindrome de tortuosidad arterial (ATS): Mutacién en el gen SCL2A10. Rasgos
diferenciales: tortuosidad arterial generalizada, estenosis arterial o dismorfia facial.

6. Aracnodactilia congénita contractural (CCA): Mutaciones en el gen FBN2.
Rasgos diferenciales: orejas abollonadas y contracturas.

7. Sindrome de Weill-Marchesani (WMS): Mutaciones en el gen FBN1 vy
ADAMTS10. Rasgos diferenciales: microsferopaquia, braquidactilia y rigidez
articular.

8. Homocistinuria (CBS): Rasgos diferenciales: trombosis y retraso mental.
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Recomendaciones especificas para pacientes con sindrome de Marfan:

La dilatacién de la aorta es progresiva. Aunque no esté dilatada al inicio del seguimiento,
puede dilatarse con el tiempo y por lo tanto se debe seguir anualmente con ecocardiograma.

A los adultos con la aorta dentro de la normalidad en ecocardiogramas repetidos se puede
dilatar el seguimiento cada 2-3 anos.

Cuando el diametro de la raiz aértico o la aorta ascendente sea >4,5cm, o si se detectara un
crecimiento rapido (>0,5cm / afo) o se detectara alteracion en la funcion de la valvula adrtica o
mitral deberia evaluarse mas a menudo (cada 6 meses por ejemplo).

Todos los enfermos con mas de 5 afnos deben tratarse con beta-bloqueantes y ARA-II,
preferiblemente losartan (siempre que no haya ninguna contraindicacion). El objetivo deberia
ser para una frecuencia cardiaca <100bpm al ejercicio submaximo (por ejemplo después de
subir y bajar 2 tramos de escaleras).

Se deben limitar los deportes de contacto, los ejercicios de intensidad alta y especialmente las
actividades isométricas o con maniobras de Valsalva.

Ante una diseccion tipo A se debe considerar la cirugia emergente. Ante una diseccion tipo B
so6lo se deberia considerar la cirugia si el enfermo tuviera un dolor intratable, malperfusion
periférica u organica, en la aorta tuviera mas de 55mm o si se demostrara un crecimiento
rapido en el seguimiento. La experiencia con endoprétesis es limitada y no muy buena, por lo
tanto, siempre sera preferible la cirugia abierta.

Se debe considerar la cirugia profilactica sobre aneurismas de la raiz o aorta ascendente>
50mm y > 45mm si tiene familiares de 1er grado con sindrome adrtico agudo, insuficiencia
aortica o mitral importante, crecimiento >5mm/a o >3mm/a en 2 afos consecutivos, o en
prevision de embarazo.

Se debe considerar la cirugia profilactica sobre aneurismas del arco aértico o aorta toracica
descendente para diametros >55mm o crecimiento >5mm/a o >3mm/a en 2 afios
consecutivos.

Después de una cirugia en la aorta se debe hacer un seguimiento anual con TC o RM de toda
la aorta toracica y abdominal.

El embarazo a Marfan tiene riesgo de complicaciones adrticas (crecimiento y diseccion), sobre
todo en el tercer trimestre y el postparto. Este riesgo es mayor con aortas >4cm al comienzo
del embarazo.

Se debe hacer una revisién oftalmoldgica anual para detectar ectopia lentis, cataratas,
glaucoma o complicaciones en la retina.

Los enfermos con sindrome de la ectopia lentis, fenotipo MASS, SPVM o Ehlers-Danlos deben
tener una revision cardiovascular anual con ecocardiograma y revision oftalmolégica.

Se debe valorar consejo genético por el riesgo de presentacién mas grave a la descendencia.
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