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Etiologie aortálních aneuryzmat  

80% modifikovatelné rizikové faktory

4x větší riziko při    LDL, hypertenze, kouření, DM

20% geneticky podmíněná aneuryzmata (AD)



HTAD (heritable thoracic aortic disease)

Syndromová (sTAA) Nesyndromová (nsTAA)

Kardiovaskulární projevy Kardiovaskulární projevy
Systémové projevy (muskuloskeletální, kraniofaciální, oční, plicní, kožní...)

Marfanův syndrom (MFS) Familiární hrudní aneuryzmata (FTAA) 

Loeys-Dietzův syndrom (LDS)     ACTA2, MYH11, MYLK, PRKG1…

Turnerův syndrom (TS) Sporadická  aneuryzmata (sTAA)

Ehlers-Danlos syndrom typ IV vaskulární typ (vEDS) BAV aortopatie

HTAD (heritable thoracic aortic disease)



N=2686, věk 36,9 ± 19,6 ,  (2007-2016)

24,2%   elektivní chirurgie kořene/ascendentní aorty  (MFS, BAV, LDS…18let)            

9,1%   akutní operace pro disekci aorty (nsHTAD, LDS ….35 let, MFS)

JACC 2022: vol  79. No 21: 2069 – 2081



Rozměr aorty není dobrý prediktor disekce 

Jen 13% pac. mělo před disekcí rozměry aorty indikované k operaci 



Marfanův syndrom (MFS)
Prevalence 1:5 000, AD,  mutace genu pro  glykoprotein extraceluární matrix FBN-1 (15q21)

Více jak 1800 mutací,  25% mutací de novo , 10% pac. geneticky negativní

Diagnoza se opírá o revidovaná ghentská kritéria z r. 2010 

Loeys BL et al J Med Genet 2010;47:476-485. 



Klinické projevy MFS 

Kardiovaskulární: anuloaortální ektazie ( až 80%),  AoR, MiR
při prolapsu, aneuryzma hrudní aorty, MMT, ilických…

Oční : subluxace/luxace čočky (50-80%), myopie

Muskuloskeletální: vpáčený hrudník, skolióza, protruze
acetabula, plochonoží, arachnodaktylie, dolichostenomelie

Kraniofaciální: gotické patro, nahuštěné zuby, sešikmené 
oční štěrbiny, enoftalmus, dolichocefalie, retrognacie

Plicní: apikální buly, spontánní PNO 

Ostatní: durální ektazie, kýly, striae, porucha hojení jizev 



Loeys-Dietzův syndrom 

Popsán v r. 2005, mutace v genech kaskády TGFβ, 7 typů, 75% de novo mutace

Triáda = aortální aneuryzmata a tortuosity ( dilatace kořene 95%) , hypertelorismus, rozštěp uvuly/patra

Ostatní: skeletální abnormity - kraniosynostóza, skolióza, není vysoká postava a disproporcionalita jako MFS

BAV, PDA ( LDS2), ASD,  imunologické abnormity, asthma, alergie, artritidy, Mi prolaps  

Loeys BL, Dietz HC. Loeys-Dietz Syndrome. 2008 Feb 28 [Updated 2024 Sep 12].
In: Adam MP, Bick S, Mirzaa GM, et al., editors. GeneReviews® *Internet+. Seattle (WA): 
University of Washington, Seattle; 1993-2025.



Loeys-Dietzův syndrom



Loeys-Dietzův syndrom
Agresivní růst aorty ( až 10mm/rok), LDS 1 a LDS 2,  disekce i při aortě ≤ 40 mm 

Průměrný věk úmrtí 26 let  (TAD, ruptura mozkových aneuryzmat)      



Aortální fenotyp MFS versus LDS 

Lovato L. et al  JTCVS Open 2024 

MFS – širší a vyšší kořen hruškovitého tvaru, širší  suprarenální aorta a ilické tepny, větší poměr isthmu/AoD

LDS – delší oblouk a suprarenální aorta



Turnerův syndrom 
1:2500 žen, monosomie X-chromozomu (45X0), mozaika

KV postižení (až 50%) BAV, CoA, PAPVC, dilatace aorty a brachiocefalických tepen, elongace oblouku,

TAD 6x častější oproti zdravé populaci cca 30-40 let, 3x vyšší riziko předčasného úmrtí (HT, DM, ICHS) 

Indexace rozměru aorty ( ASI, AHI, z score)

Klásková E, Rubáčková-Popelová J. et al.  
Cor et Vasa 2019;61:e60-e67.



Ehlers-Danlos syndrom IV- vaskulární typ 
Mutace v genu COL3A1 kódující prokolagen typu  III AD,  prevalence 1:50 000 – 1:100 000

Průměrné dožití  51 let , 50% umírá do 48 let

faciální dysmorfie  - tenký nos a rty, prominující boltce, malé ušní lalůčky

kožní projevy - tenká průsvitná kůže, hematomy

fragilita tkání, poruchy hojení – technická obtížnost KCH výkonu

spontánní ruptury viscerálních orgánů (colon, uterus)

aneuryzma/disekce středních a velkých arterií - viscerální tepny, karotidy, koronární

tepny, plicnice, karotido-kavernozní píštěle,  cévní komplikace  1,6 událostí za 5 let 



Bikuspidní aortální chlopeň a aortopatie

BAV 1-2 % populace ,  aortopatie u cca 40 -60% 

Syndromová (MFS, LDS, ACTA2)  

Nesyndromová (mutace v genech SMAD6, 

NOTCH1, ROBO4, TBX20… cca 5%)

5-10% rodinný výskyt

Disekce 8x  častější než u běžné populace 

(31/100 000 pac.-roků), nižší než MFS a HTAD



Indikace k operaci Marfanův syndrom 

Rizikové faktory MFS: 
RA disekce  
plánovaná gravidita
nekontrolovaná hypertenze 
progrese > 3mm/rok



Indikace k operaci Turnerův syndrom

Rizikové faktory TS :
BAV  
koarktace aorty
elongace transverzální aorty
hypertenze 



Indikace k operaci Loyes-Dietzův sy



Indikace k operaci BAV 

Root fenotyp Ascending fenotyp



Nesyndromová HTAD
ACTA 2   ≥ 45 mm , ≥ 42 mm + RF             
PRKG1 ≥ 42  mm,  ≥ 40 mm + RF
MYLK, MYH 11  ≥ 45 mm



Závěry  

Na dědičnou příčinu aneuryzmat a disekce aorty pomýšlíme  u pacientů  do 60ti let bez

přítomnosti hypertenze či jiných klasických rizikových faktorů.

Posun indikačních kritérií k nižším rozměrům u HTAD má opodstatnění z důvodu vysokého

rizika disekce při nedilatované aortě.

V indikaci k operaci u HTAD  je zásadní individualizovaný přístup, který zohleňuje typ mutace,

rychlost růstu aorty, délku ascendentní aorty, rodinnou anamnézu, BSA či plánovanou

graviditu u žen fertilního věku. 





ESC GL 2024 
Co nově musíme při indikaci zohlednit ?

Fenotyp aorty - root x ascending
Délka ascendentní aorty  ≥ 11cm
Rychlost růstu ≥ 3mm/rok
Výška < 1,69 m
U HTAD typ mutace, rozměry aorty při disekci u příbuzných
Nízké operační riziko
Zkušenost pracoviště
Věk  < 50 let



Algoritmus u HTAD



HTAD

ECM = geny kódující extracelulární matrix

TGFβ kaskáda

SMC=geny kódující kontraktilní 
elementy hladkých svalových buněk

ECM = geny kódující extracelulární matrix

TGFβ kaskáda


