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CASE 3 48 lety muz, nahodné zjistéeno
aneurysma aorty bez vady na aortalni chlopni
* 1. kontakt 04/2024

Objektivni nalez

0 gotické patro, negativni palcovy a zapéstni znak. 97.0kg 179cm BMI 30.3 BSA 2.20m? (14.5.2024 13:56), TK 168/
108mmHg, akce srdecni 76 min-t.

Rodinna anamnéza

RA: syn 11 let ma kloubni h-,rpennnl:nhtu a nrl:ﬂdnntmké r::l:rt]zE bratr 42 let dosud bez kardiovaskularniho onemocnéni,

matka 69 let dochazi ke k Revi-blize ot kouri, ale nema zasadni zdravotni
obtiZe <y TodINE bez nahiého netekaného pre::IEaﬁnehn IJITII'tI bez nutnosti kardiochirurgického zakroko—>
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CASE 3 48 lety muz, nahodné zjistéeno
aneurysma aorty

* 1. kontakt 04/2024

Osobni anamnéza

art. hypertenze- dosud kolisava, nedostatecné korigovana

: Aipidemie (Chol 6,0 mmol/I)

: hyperuri
: depresivni porucha, v psychiatrické dispenzarizaci

: mirmna skolioza

: mirny astigmatismu, myopie < 3 D

: 0 deformity hrudniku a patere, 0 kloubni hypermobilita, 0 spontanni pneumothorax, 0 ectopia lentis, 0 GERD/kyla, 0
varixy, 0 striae, 0 roz5tépova vada, 0 hluchota, 0 glomerulonefritida/hematurie, 0 jaterni onemocnéni, hypoakuse, 0 éaste
modriny, 0 Spatné hojeni jizev, 0 lamavast nehti

SPA: Zije s rodinou, realitni maklér
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CTA aorty: 04/2024

Aorta dosahuje v bulbu &ife 44x45x42 mm (s-k).
V nejsSirsim misté dosahuje ascendentni aorta
typicky, jsou bez zuzZeni.

Descendentni aorta Sire 28 mm.

Bez vyznamnéjsich loZiskovych zmeén v plicich.

max.s-s rozmeér ¢ini 49 mm

e 48x47 mm. V oblouku a meéf 33 mm. Tepny oblouku odstupuji

Vylouceno tandemové aneurysma aorty a event. koarktace aorty
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Length: 107,5 mm
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Odstup koren aorty a TBC 10,7 mm




Laboratorni hodnoty 04/2024

BIOCHEMIE

Zakladni vysetfeni sérum/plazma
s_Sodik 1397 mmol/l 137,0- 1440 | *| | #
s_Draslik 4,16 mmol/l 3,50-5,10 | * | | #
s_Chloridy 1044 mmoll 98,0 - 1070 | *| | #
s_Glukdza 4,61 mmol/l 3,60 - 5,59 | *| | #
s_Kreatinin 103,2 pmolf 64,0 -104,0 | *| | #
s_Urea 5,2 mimaolfl 32-T4 | *| | #
s_Kyselina motova 422 prmoll 210 - 420 | [* 1 #
s_Bilkoviny celkové 80,7 afl 64,0-79,0 | |* | #
s_Bilirubin celkovy 13.8 pmolil 34-200 | *| | #
s_AST 0,37 pkat/] 0,17 -0,75 | *| | #
s_ALT 0,68 Hkat/] 017 -1.17 I *| | #
s_ALP 1,19 pkat/] 0,58 -1,75 | * | | #
s_GGT 0,48 Hkat/l 0,20-1,07 | *| | #
x_eGFR (MDRD-1P) 1,11 mi/s/1,73 m2 1,50-250 I |
x_eGFR(CKD-EPI) 1,22 mi/s/1,73 m2 1,50 - 2,50 I |
Lipidovy metabolismus
s C 5.5 mirmoalfl 29-50
s_Triacylglyceroly 2,24 mmolf 0,50 - 1,69
5_Cholesterol HDL 0,80 mmall 1.00 - 2,10

>3 Euro x_Cholesterol LDL 37 mmoll 12-30

oty Referenc alesterol non-HDL 47 mmall 20-38
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Doporuceni k 04/2024

Medikace
Ifirmasta 300mg 1-0-0, Rosucard 20mg 1-0-0

Doporuceni
.. kardiologicke screeningoveé vySetreni bratra - informacni material predan
: krevni tlak < 130/80, v pripadé nutnosti Iécby . betablokator a irbesartan/candersartan
: nezvedat tézka bremena
: vwhnout se prudkym naraziim do hrudi (kontaktni sporty)
: pravidelna fyzicka aktivita (svizna chize, plavani)
: vyhnout se nasledujicim lékiim: blokatory kalciového kanalu (Amlodipin apod.,), fluorochinolony (Ciprofloxacin), triptany
(Sumatriptan), vazokonstriktivnim lékdim (nosni spray)
: prevence endokarditidy formou peclivé, profesionalni zubni hygieny
: radné preléceni infekénich nemoci antibiotiky dle posouzeni osetiujiciho lékare.

Plan
onzultace za 3 més s odbéry, jicnovym echem a vysledkem genetiky a rozhodnuti o dalsi @
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Email -komunikace o hodnotach krevniho
tlaku mezi 05-08/2024

Dobry den pani dokiiorko, opét prosim 0 kratiou konzuad

2kiuainé uZivam die doporuteni inmasta 300mg ale posiedni dobouw, drubym tydnem, mam vysSSE hodnoty krewniho tialu. Konkoéiné se hodnoty pohybug v ro =5te najaky Cas wikat
n=bo bude po¥isba pidat néjaky oy nebo dalsi =i

Predem ¥am dekup za odpowed

Zdran Vas,

Dobry den,
dékuji za zpravu.
Jisté bychom tedy méli jesté pridat jeden lék -

posilam recept na Indap) Prosim berte ho jednou denné rano, klidné spolu s Ifirmastou.

Zdravim!

MUDr. Alice Krebsova PhD

Klinika Kardiclogie, Centrum dédiénych kardiovaskularnich onemocnéni

Institut klinicke a experimentalni mediciny

Videnska 1958/9

140 21 Praha 4

Tel. +420 739528024

Centrum vysoce specializovane péce o pacienty s dediénym kardiovaskularnim onemocnénim | IKEM
Home - ERN GUARD-Heart (ern-net.eu)
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Kontrola v 08/2024

Aktualné: kardiogenetika - sdéleni vysledku molekulameé genetického vysSetreni

Genetika: jista phicinna varianta DNA nezjisténa (exomové sekvenovani 6500 genil)

H'fnelsl nnemumml
Pan

hamahové obtize, neciti poruchy srdeéniho rytmu, neupa

flis nizky krevni tlak, bere ho tedy cca 3 dny a potom pausa

inkovy, dolni kongetiny neotékaiji, krevni tlak ve vlastnich mérenich je cca 130/90 mmHg, po Indapamidu 2,5 mg
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TEE —08/2024

Popis

Leva komora: EDD 56 mm ~ 26 mm(i), IVS7 mm, Z56 mm, ESD 39 mm ~ 18 mm(i), Lvmass 59.0 g(i), RWT 0.21,
EF 55-60%, E 41 cm/s, A 74 cm/s, E/A 0.6 , DTE 234 ms, Em-septa 7 cm/s, Em-later 6 cm/s, E/Em 6.3

Leva sifi: LAD 39 mm ~ 18.0 mm(i), A4C - délka 50 mm, A4C - plocha 18.0 cmz, A2C - délka 51 mm, A2C - plocha 21.0 cmz,

LAVI 29.9 em3(i), plicnd Zily 2+2 - pritok S<D

regurgitace 1/4, stendza Zadng

. regurgitace 3/4, pritomno holodiastolické obraceni v descendetni aorté, PW aﬂrta‘ﬂErtﬁ

HT 444 ms, vena contracta 5 mm, stendza Zadna, sinus valsalva 50 mm ~ 23 mm(i), aorta asc 51 mm ~ 24 mmii

oblou MIT 20

Prava komora: RVD1 41 mm, rnzmér' PLAX 30 mm, PLAX/EDD 0.54, odhad funkce normalni, TAPSE 18 mm, Sm (TDI) 14 cmy/s

Prava sifi: plocha 14.00 cmz

Tr chloperi:  regurgitace 1/4, stendza Zadna

Pu chlopefi:  regurgitace 1/4, stendza Zadna

Perikard: separace je

Dolni duta Zla: primér 10 mm, respiracni kolabovani kolabuje zcela
Index hodnot pro LK a aortu v rozmezi BMI 18-30 je k BSA{m2), mimo toto rozmezi k vysce(m).

Mi chlopefi:
Ao chloperi:
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Holter EKG v 08/2024

General Heart Rates
99126 QRS complexes 53 Minimum at 03:12:35 02-Apr
0 Paced beats (< 1%) 74 Average
7 Ventricular beats (< 1%) 128 Maximum at 09:51:43 01-Apr
3 Supraventricular beats (< 1%) 4782 Beats in tachycardia (>=100 bpm), 5% total
0 BB beats (< 1%) 9578 Beats in bradycardia (<=60 bpm), 10% total
0 Junctional beats (< 1%) 1.23 Seconds Max R-R at 02:54:48 02-Apr
0 Aberrant beats
0 % of total time in AF/AFL Supraventriculars (S, J, A)
<1 % of total time classified as noise 3 Isolated
0 Couplets
Ventriculars (V. F, E, 1) 0 Bigeminal cycles
4 |solated 0 Runs totaling 0 beats
0 Couplets

0 Bigeminal cycles

1 Runs totaling 3 beats

3 Beats longest run 160 bpm 02:54:47 02-Apr
3 Beats fastest run 160 bpm 02:54:47 02-Apr

Interpretation

Behem monitorace SR, prum. SF 74/min, min SF 53/min ve spanku, max SF 128/min - chuze po rovine.
Zadna vyznamna pauza, PQ int. v norme.

. Sporadicke KES (< 1% zaznamu), izolovane, 1 triplet KES.

-y =2y European

: ol Reference Sporadicke izol. SVES (< 1% zaznamu).
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Biochemie 08/2024

Lipidovy metabolismus

s_Cholesterol 2.7 mmolfl 29-5,0 I | #
s_Triacylglyceroly 1,29 mmolfl 0,50 - 1,69 | * | | #
5_Cholesterol HDL 0,87 mmolf 1,00 - 2,10 I | #
¥_Cholesterol LDL 1.3 mimeol/] 1,2-3,0 | * | |
*_Cholesterol non-HDL 1.8 mmol/l 20-38 | =1 | |

5 Lipoprotein (a) <7 nmaol/| 0-75 | * | I
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Doporuceni v 08/2024

Pacient diky stfedné vyznamné chlopenni vadé neni kandidat na PEARS

Medikace
Ifirmasta 300mg 1-0-0, Rosucard 10mg 1-0-0, Indapamid Stada 1,5mg 1-0-0

Doporuceni

: krevni tlak < 130/80

: nezvedat téZka bremena

: vyhnout se prudkym naraziim do hrudi (kontaktni sporty)

: pravidelna fyzicka aktivita (svizna chiize, plavani)

: vyhnout se nasledujicim lékiim: blokatory kalciového kanalu (Amlodipin apod.,), fluorochinolony (Ciprofloxacin), triptany
(Sumatriptan), vazokonstriktivnim lékim (nosni spray)

: prevence endokarditidy formou peclivé, profesionalni zubni hygieny

: fadné preléceni infekénich nemoci antibiotiky dle posouzeni oSetfujiciho |ékare.

Doporudujeme, aby vsichni pacienti, ktefi jsou sledovani ve specializovanych kardiologickych ambulancich IKEM, byli
soucasné sledovani kardiologem (internistou) v misté bydlisté, napr. v ramci polikliniky, ktery zajisti preskripci medikace a
pravidelné kardiologické kontroly.

Plan
o s  konzultace za 1 rok, event. moZna konzultace pres email dle hodnot krevniho tlaku
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Kontrola TTE v 04/2025

Pacient:
Diagndza:
Zadanka:
ViySetfeni:
Viybaveni:
Sestra:

Popis
Leva komora:

Leva sif:

hmotnost 87 ka, vyska 179 cm, BSA 2.08 m2, BMI 27.2, sinusovy rytmus 76 min-1, TK 128/89 mmHg
171.2: Aneuryzma hrudni aorty, bez zminky o rupture

doc. MUDr. Alice Krebsova, Ph.D., IKEM.KK.KKAM, 04002052, 107

akceptovatelna vysetritelnost, provedeno TTE

Echokardiograf Vivid E95 (s/n AUB1962)

Anna Jerabkova

EDD 56 mm ~ 27 mm(i), IV59 mm, Z59 mm, ESD 37 mm ~ 18 mm(i), LVmass 92.0 g{i), RWT 0.32,
EF 55-60%, E 32 cm/s, A 52 cmfs, EfA 0.6 , DTE 392 ms, Em-septa 7 cm/s, Em-later 8 cm/s, EfEm 4.3

LAD 30 mm ~ 14.0 mm(i), A4C - délka 50 mm, A4C - plocha 17.0 cmz, A2C - délka 48 mm, A2C - plocha 19.0 cmz,
LAV 27.5 cm3(i)

pocet cipd 3, regurgitace 2/4, stendza fadna, LVOT 26 mm, sinus valsalva 46 mm ~ 22 mm(i), aorta asc 50 mD

Prava komora:
Prava sif:

Tr chlopen:

Pu chloper:
Perikard:
Dolni duta Zila:

MNetwork
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i), LMVOT VTI 13, 5V 69 ml ~ 33 mi(i), CO 5.2 I/min, CI 2.5 I/min(i)
RVD1 39 mm, odha
plocha 15.00 cmz2
regurgitace 1/4, PG syst max 14 mmHg, stendza Zadna
regurgitace 1/4, stendza Zadna

separace v.s. tuk

priimér 8 mm, respiracni kolabovani kolabuje zcela

Index hodnot pro LK a aortu v rozmezi BMI 18-30 je k BSA(m2), mimo toto rozmezi k vysce(m).




Akutni disekce typu A, 09/2025, preiil.....

Dobry den

meg beatr _!-: ¥am chodi na pravideiné prohlidicy (mysiim, Ze k pani doldiocce Krebsowe} s vyznamnou vadou na aortaini chiopni 3 aneurysma aorty
V nadsh 145, ho bohuZel postihia disekce aorty 2 prodélal velmi douhou 2 kompifovanou operadi ve spadove Vinohradske nemocnicl.
Momentané s= o ng stale staraji n2 pooperatnim kardiochinurgie Vinohradsks nemocnice.

Nemam cuwod se domnivat, Ze by kafska péle byla nedostateing, jsem velmi w3ainy misinim doldonim za zachranu Zrvota mého bratra, ale bych prosim velmi 73d, poload byste uonall 23 vhodné se s jeho zdravoinim stav

biiZe seznama a2 piioadne posouds sprawnost dalsi echy

S pozdravemn

Bratr nemocného byl se mnou ve spojeni, vySetren s normalnim echokardiografickym nalezem v ramci kaskadového
rodinného screeningu

Co jsem zanedbala?

-------
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Soucasna guidlines (Mazzolai et al. 2024)

Recommendations Class® Level®  7'scending aortic or root replacement may be
considered at a maximum diameter of =50 mm in

patients with proximal aorta dilatation who can be
offered surgery with low predicted risk® and present
with any of the following, 23135891892

+ Growth of the aortic diameter >3 mm per year

+ Resistant hypertension®

+ Short stature <169 m

Surgery is recommended in patients with dilatation
of the aortic root or ascending aorta with a tricuspid
aortic valve and a maximum diameter of

55 mm, 172894899904

Valve-sparing aortic root replacement is
recommended in patients with aortic root dilatation

if performed in experienced centres and durable * Root phenotype
results are expected,”' ¢ + Aortic length® >11 cm
In patients with dilatation of the tubular ascending « Age <50 years

aorta who can be offered surgery with low predicted
risk,” ascending aortic replacement should be

considered at a maximum diameter
153,981,983

* Desire for pregnancy
* Aortic coarctation

=52 mm.

Podle mne chybi:
+RA a rozmeér, pri které k disekci doslo u pribuzného
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Co by se mohlo zménit?




Vysledky genetického screeningu v IKEM
2014-2025

AORTALNI SYNDROMY U PROBANDU

MVP
3.4% Hypermobilita
0.2%
disekce,
6.3%

Aortalni syndromy Proband | Pfibuzny | Celkem

Pocet klinicky vySetfenych jedincu 805 744 1549

Pocet molekularné-geneticky testovanych jedincu 648 422 1070

Pocet G+ jedincu 105 35 140

% G+ jedincu 16% 8%

- | AOS
90.1%
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Dékuji za pozornost

rare.heart@ikem.cz

alice.krebsova@ikem.cz
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