
Seltene Aortenkrankheiten

Übersicht über die häufigsten Ursachen
Eine angeborene Aortenkrankheit kann zu einer Einengung 
der Aorta führen (beispielsweise Aortenisthmusstenose oder 
supravalvuläre Aortenstenose beim Williams-Beuren-Syndrom) 
oder zu einer aneurysmatischen Erweiterung (beispielsweise 
bei hereditären Bindegewebskrankheiten wie dem Marfan- 
oder dem Loeys-Dietz-Syndrom) (1). Es gibt zahlreiche seltene 
Aortenkrankheiten (www.orpha.net). Diese Übersicht fokus-
siert auf die bekanntesten / häufigsten von ihnen. Auch erwor-
bene Krankheiten wie die Arteriosklerose, eine Polymyalgia 
rheumatica oder eine Takayasu-Arteriitis können eine Ein
engung oder Erweiterung der Aorta verursachen. 

Une maladie congénitale de l’aorte peut conduire à un rétré-
cissement de l’aorte (par exemple sténose ou d'une sténose 
aortique supravalvulaire dans le syndrome de Williams-
Beuren) ou un élargissement anévrismale (par exemple, 
dans des troubles héréditaires du tissu conjonctif, tels que 
le syndrome de Marfan ou le syndrome de Loeys-Dietz) (1).  
Il existent de nombreuses maladies aortiques rares  
(www.orpha.net). Cette revue se concentre sur la maladie la 
plus populaire / la plus commune d'entre elles. Les maladies 
acquises telles que l’athérosclérose, une polymyalgia rheu-
matica ou une artérite de Takayasu peuvent également pro-
voquer une constriction ou dilatation de l’aorte.

Eine sorgfältige Bildgebung der Aorta erlaubt die Analyse der 
betroffenen Aortenabschnitte, das Ausmass deren Erweiterung 

oder Verengung sowie deren Veränderungen über die Zeit. Nebst 
den Aortendimensionen ist die genaue Ursache der Aortenkrank-
heit, für deren Diagnose heute oft eine genetische Abklärung erfolgt, 
entscheidend für Prognose und optimales Management der Krank-
heit. All diese Aspekte fliessen in die Therapieentscheidungen sowohl 
bezüglich der optimalen medikamentösen Therapie als auch des Zeit-
punktes und der Art eines präventiven chirurgischen Eingriffs. Da 
viele Aortenerkrankungen vererbbar sind, ist die Identifikation von 
hereditären Aortopathien wichtig, da nur so die korrekte Indikation 
zur entsprechenden Abklärung der Krankheit in der Familie gestellt 
werden kann. Eine Erweiterung der Aorta über 4 cm ist nicht normal; 
eine Abklärung an einem spezialisierten Zentrum ist in dieser Situa-
tion empfehlenswert bei jungen Patienten, Kinderwunsch oder syn-
dromalem Ausssehen.

Ursachen von Aortenaneurysmen
Ein Aortenaneurysma ist definiert als Erweiterung des Aortenlumens 
um mindestens 50% des normalen Durchmessers. Die Referenzwerte 
der normalen Aortengrösse sind in Abbildung 1 angegeben. Aller-
dings lohnt es sich die Grösse der Aorta mit Z-Score d. h. Abweichen 
vom Mittelwert in Standarddeviationen anzugeben; siehe www.mar-
fan.org oder die Arbeit von Devereux (2). Ursachen einer Erweite-
rung oder Einengung der Aorta sind in den Tabellen 1–2 aufgeführt. 

Eine degenerativ bedingte Erweiterung der Aorta ist meist im 
Bereich der Aorta ascendens und der Aorta abdominalis zu finden. 
Degenerativ bedingte Aortenaneurysmata sind verursacht durch 
den entzündlichen Prozess der Arteriosklerose, der zum Abbau der 
extrazellulären Matrixproteine Elastin und Kollagen führt (3). Der 
wichtigste Risikofaktor für die Entstehung eines arteriosklerotisch 
bedingten Aortenaneurysmas ist die systemische arterielle Hyperto-
nie, die in 60% dieser Patienten zu finden ist. Daneben spielen andere 
Risikofaktoren, wie das höhere Alter des Patienten, das männliche 
Geschlecht, der Nikotinkonsum und eine Dyslipidämie eine Rolle 
(nicht aber Diabetes mellitus!). Allerdings spielen auch bei haupt-
sächlich degenerativ bedingten Aortenaneurysmen genetische Fak-
toren eine Rolle. Selten (4.9% in einer Studie) führen Entzündungen 
der Aorta zu einem Aortenaneurysma; am häufigsten handelt es sich 
dabei um eine Riesenzell-Arteriitis / Polymyalgie, seltener um eine 
Takaysu-Arteriitis oder einen Morbus Behcet (4).

Auch Medikamente wurden selten mit Aortenaneurysmata 
und Dissektionen assoziiert. In einer kürzlich publizierten Studie 
wurde eine Assoziation von Aortenaneurysmen mit der Einnahme 
von Fluoroquinolonen beschrieben (5). Fluoroquinolone können 
Kollagen degradieren und dies ist auch der Mechanismus für die 
bekannte Komplikation der Achillessehnenrupturen unter Thera-
pie mit Fluorochinolonen. Auch die Einnahme von Sutinib ist ver-
einzelt mit einer Aortendissektion assoziiert worden. Mittel, die zu 
einer akuten Blutdruckerhöhung führen wie Methamphetamin, 
Cocain und Sildenafil / Tadalafil, können das Risiko einer Aortendis-
sektion erhöhen. Der Mechanismus der akuten Druckerhöhung als 
Auslöser der Aortendissektion spielt auch beim Phäochromozytom, 
Dezelerationstrauma und Gewichtheben eine Rolle.

Bei den vererbbaren Ursachen des Aortenaneurysmas ist ver-
mutlich die Erweiterung der Aorta bei einer bicuspiden Aorten-
klappe (BAV) die häufigste Ursache. Bei der BAV kommt es in ca. 
26% der Patienten zu einer Erweiterung der Aorta (6): die Erweite-
rung betrifft vor allem die Aorta ascendens (87%), die Sinusportion 
ist selten allein betroffen (13%) (1, 7). Die Ursachen der mit der BAV 
assoziierten Aortopathie sind wahrscheinlich multifaktoriell. Sowohl 
hämodynamische als auch genetische Faktoren spielen eine Rolle. 
Prospektive Studien zur medikamentösen Prophylaxe der Progres-
sion der Aortendilatation bei der BAV fehlen bisher. Da BAV familiär 
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gehäuft vorkommen kann, sollte ein echokar-
diographisches Screening von erstgradig Ver-
wandten evaluiert werden (8).

Das autosomal dominante Marfan-Syn-
drom (MFS) ist die häufigste hereditäre Bin-
degewebskrankheit, bedingt durch Mutation 
des FBN1-Gens, welche zu einer verstärkten 
Expression vom Transforming Growth Fac-
tor-Beta (TGF-β) führen kann. Marfan-Syn-
drom manifestiert sich mannigfaltig und führt 
zu Veränderungen an Skelett, Aorta, Mitral-
klappe, Augen, Lunge und Dura. Typischer-
weise kommt es beim MFS primär zu einer 
Dilatation der Sinusportion der Aorta (siehe 
Abbildung 2), wobei betont werden muss, 
dass alle Aortenabschnitte von einer aneurys-
matischen Erweiterung betroffen sein kön-
nen. Die Aortendissektion ist die gefährlichste 
Komplikation des Marfan-Syndroms.

Das autosomal dominante Loeys-Dietz-
Syndrom (LDS) ist eine der wichtigsten 
Differentialdiagnosen zum MFS, da es die-
sem klinisch sehr ähnlich ist, allerdings mit 
einem deutlich höheren Dissektionsrisiko 
bei kleineren Aortendurchmessern. Zusätz-
lich zum marfanoiden Habitus finden sich 
beim Loeys-Dietz-Syndrom typischerweise 
ein Hypertelorismus und eine Uvula bifida 
(9, 10) (Abbildung 3; stammt aus der 1. Pub-
likation über das LDS). Die Aortendilatation 
kann beim LDS im Vergleich zum Marfan-
Syndrom früher auftreten. Ebenso kann eine 
Aortendissektion in einem jüngeren Alter 
und bei einem kleineren Durchmesser der 
Aorta auftreten (11). Die Operationsindi-
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Tab. 1 Häufigste genetische Ursachen von Aortenaneurysmen

Ursache und Häufigkeit Genetik
Risiko 
Aorten- 
dissektion

Hauptlokalisation und Operationsindikation Medikamente

Marfan-Syndrom 1: 5 000 FBN1 +++ Sinusportion ab 4–5 cm, je nach Anamnese
Betablocker, Sartane,  
(nicht Calciumantagonist)

Loeys-Dietz-Syndrom
LDS 1 und LDS 2
LDS 3
LDS 4 
LDS 5 

 
TGFBR1, TGFBR2
SMAD3
TGFB2
TGFB3

++++ Sinusportion, Aorta ascendens, Aorta descendens Betablocker, Sartane

Vaskuläres Ehlers-Danlos-Syndrom
~1 : 50 000

COL3A1 +++ Sinusportion, Aorta ascendens,  
Aorta descendens
Alle mittelgrossen Arterien ! 

Celiprolol

Familiäre thorakale  
Aortenaneurysmen
TAAD

ACTA2, MAT2A, 
MFAP5, MYH11, 
MYLK, PRKG1 

++ Aorta ascendens ?

Bikuspide Aortenklappe
1–2 : 100

ACTA2, MYH11, 
MYLK, NOTCH1  
und weitere 

+ Aorta ascendens ? (nicht ACE-Hemmer)

Kongenitale Vitien im Ausflusstrakt verschiedene + Sinusportion, Aorta ascendens ?

FBN1 = fibrillin 1 Mutation; LDS = Loeys-Dietz-Syndrom; ACEI = ACE-Hemmer.

Tab. 2
Häufigste genetische und erworbene Ursachen einer Stenose  
im Bereich der Aorta

Ursache und Häufigkeit Risiko Aorten- 
dissektion

Operationsindikation Medikamente

Aortenisthmusstenose
1 : 2 500

+
++  in Kombination 
mit BAV oder 
Turner Syndrom 

Je nach Gradient im 
Bereich der Aorta, Blut-
druck, Hypertrophie des 
linken Ventrikels

?

Supravalvuläre Aortenstenose 
Williams-Beuren-Syndrom
1 : 7 500 bis 1 : 20 000

+ Je nach Gradient im  
Bereich der Aorta ascen-
dens

?

Arteriosklerose + Je nach Gradient / Grad 
der Einengung 

? Statine, antihyper-
tensive Therapie

Tab. 3 Gent-Kriterien

Revidierte Gent-Kriterien für das Marfan-Syndrom

Ohne positive Familienanamnese für das Marfan Syndrom
1.	 Ao (Z ≥ 2.0) und LS = MFS*
2.	 Ao (Z ≥ 2.0) und FBN1 = MFS
3.	 Ao (Z ≥ 2.0) und Systemscore ≥ 7 Pkte = MFS*
4.	 LS und FBN1 mit bekannter Ao = MFS
	 •	 LS mit und ohne Systemscore UND mit FBN1  
		  mit unbekannter Ao oder keine FBN1 = ELS
	 •	 Ao (Z< 2) und Systemscore (≥5 mit mind.  
		  1 Skelettbefund) ohne LS = MASS
	 •	 MKP und Ao (Z< 2) und System Score (< 5) 
 		  ohne LS = MKPS

Mit positiver Familienanamnese für das 
Marfan Syndrom

5.	 LS und FH vom MFS = MFS
6.	 Systemscore (≥ 7) und positive FA  
	 für MFS = MFS*
7.	Ao (Z ≥ 2 über 20 Jahre alt,  
	 Z ≥ 3.0 unter 20 Jahre alt)  
	 + FH eines MFS = MFS*

Z, Z-Score (Abweichung vom Mittelwert geteilt durch die Standardabweichung); Ao, Aortendurchmesser der Sinusportion (Sinus 
Valsalva) über dem angegebenen Wert oder Aortendissektion; LS, Linsen(sub-)luxation (Linsenektopie); ELS, Linsensubluxa
tionssyndrom (Ectopa Lentis Syndrom); FBN1, Mutation im FBN1-Gen; FBN1 mit unbekannter Ao, FBN1 Mutation ohne bekann-
tes Aortenaneurysma oder Aortendissektion; FBN1 mit bekannter Ao, FBN1 Mutation in einem Individuum mit bekanntem 
Aortenaneurysma; FH, Familienanamnese für MFS; MASS = Myopie, Mitralklappenprolaps, grenzwertige (Z<2.0) Aortenwurzeldila-
tation, Striae, Skelettbefunde, MFS = Marfan Syndrom; MKP, Mitralklappenprolaps; MKPS, Mitralklappenprolapssyndrom  
* Folgende klinische Zeichen sind differenzialdiagnostisch besonders wichtig und sollten bei MFS ausgeschlossen werden: geistige 
Retardierung, Linsenluxation nach unten, Thrombosen (DD Homocystinurie); Kraniosynostose, Arachnodaktylie, geistige und so-
matische Entwicklungsverzögerung (DD Shprintzen-Goldberg Syndrom); Uvula bifida / Gaumenspalte, Hypertelorismus, Klumpfuss 
(DD Loeys-Dietz Syndrom); frühzeitige Osteoarthrose, Uvula bifida / Gaumenspalte, Hypertelorismus (DD Aneurysma-Osteoarthrose 
Syndrom); Aneurysma der mittelgrossen Arterien, dünne Haut / durchscheinendes Venengeflecht ausgeprägte Suffusionsneigung, 
Krampfadern (DD vaskuläres Ehlers-Danlos Syndrom)
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kation wird beim LDS aufgrund des hohen Risikos früher gestellt. 
Ein prophylaktischer Aortenwurzelersatz wird bei Erwachsenen mit 
LDS ab einem Aortendurchmesser von > 4 cm empfohlen, früher 
bei rascher Progression der Aortendilatation, begleitender schwe-
rer Aorteninsuffizienz oder einer positiven Familienanamnese für 
Aortendissektion. Wenn technisch möglich, ist wie beim Marfan-
Syndrom der klappenerhaltende Aortenwurzelersatz (David-Opera-
tion) die chirurgische Methode der Wahl. In der Abbildung 4 sieht 
man die Aorta einer 23 jährigen Patientin, bei der in der Familie 2 
Familienangehörige < 25-jährig an einer Aortendissektion gestorben 
sind; sie wurde nun erfolgreich operiert. Obwohl es beim LDS bis-
her keine prospektiven Studien zur Wirksamkeit einer medikamen-
tösen Therapie gibt, werden wie beim MFS häufig Betablocker und 
Sartane verwendet. 

Das LDS wird heute in 5 Gruppen eingeteilt, entsprechend der 
molekulargenetischen Ursache (siehe Tabelle 1). Auch beim LDS ist 
ein Familienscreening von erstgradig Verwandten mittels genetischer 
Untersuchung (bei bekannter Mutation) und mittels Echokardiogra-
phie und klinischer Untersuchung obligat.

Das autosomal dominante vaskuläre Ehlers-Danlos-Syndrom 
ist typischerweise durch eine Mutation im COL3A1-Gen verursacht. 
Diese Patienten haben fragile Gefässe mit einem hohen Risiko, frühzei-
tig eine Dissektion der Aorta, der Carotis oder von Viszeralarterien zu 
erleiden. Anders als beim Marfan Syndrom treten Dissektionen oder 
Gefässrupturen häufig auch in nicht dilatierten Gefässabschnitten auf. 
Daten einer prospektiven randomisierten Studie haben ein vermin-
dertes Risiko von Gefässkomplikationen unter Therapie mit dem Beta-
blocker Celiprolol gezeigt (12). Auch bei Patienten mit der klassischen 
Form des EDS, verursacht durch Mutation in oder COL5A2 wurden in 
seltenen Fällen fatale Gefässrupturen beschrieben (13). 

Weitere seltene Syndrome, die mit einer Aortendilatation ein-
hergehen, beinhalten den MASS Phänotyp (Mitralklappenprolaps, 
Aortendilatation, Skelett und Haut (Skin) Abnormitäten), die kon-
genitale kontrakturale Arachnodaktylie (Beals-Hecht-Syndrom), die 
Osteogenesis imperfecta und die Shprintzen-Goldberg Kraniosynos-
tose (14).

Das familiäre thorakale Aortenaneurysma (TAAD) ohne wei-
tere phänotypische (syndromale) Veränderungen ist vermutlich 
nicht so selten. Mit einer rechtzeitigen Operation kann die Lebenser-
wartung normalisiert werden. Es sind verschiedene Gene mit TAAD 
assoziiert (siehe Tabelle 1).

Eine Aortopathie mit Erweiterung der Aortenwurzel tritt häu-
fig bei konotrunkalen angeborenen Herzfehlern auf. Typische Bei-
spiele sind die Fallot’sche Tetralogie oder die Pulmonalatresie mit 
Ventrikelseptumdefekt. Sowohl die Hämodynamik dieser Vitien, 
wie auch intrinische Veränderungen der Aortenwand scheinen bei 
der Aortendilatation eine Rolle zu spielen. Das Dissektionsrisiko bei 
diesen Patienten ist sehr gering. Häufig tritt eine Erweiterung der 
(Neo-)Aortenwurzel auch nach einer arteriellen Switchoperation bei 
Transposition der grossen Arterien oder nach der Ross-Operation 
(Graftersatz der Aortenklappe mit der autologen Pulmonalklappe) 
auf. Beiden ist gemeinsam, dass die Neo-Aortenwurzel der morpho-
logischen Pulmonaliswurzel entspricht (15).

Bei der kongenital bedingten Einengung der Aorta ist die häu-
figste Ursache die Aortenisthmusstenose (AIS). Diese kann als iso-
lierte kongenitale Herzerkrankung auftreten oder assoziiert sein mit 
anderen angeborenen Herzfehlern. Am häufigsten findet sich eine 
assoziierte bikuspide Aortenklappe (50–80%). Die Aortenisthmusste-
nose ist aber auch mit komplexen Herzfehlern, wie zum Beispiel der 
Taussig-Bing-Anomalie assoziiert. Eine Aortenisthmusstenose findet 
sich zudem gehäuft beim Turner-Syndrom. 

Die supravalvuläre Aortenstenose ist die seltenste Form der ange-
borenen linksventrikulären Ausflussbahnobstruktion und ist assozi-
iert mit Abnormalitäten im ELN-Gen. Sie kommt sporadisch vor, als 
familiäre supravalvuläre Aortenstenose oder assoziiert mit dem Wil-
liams-Beuren Syndrom (WBS) als klassisches Beispiel. WBS wird in 
den meisten Fällen verursacht durch eine grössere Deletion in der 
chromosomalen Region 7q11.23, bei welcher mehrere Gene (inkl. 
ELN) verloren gehen. Diese Patienten haben nebst der Aortopathie 
und peripheren Pulmonalstenosen typischerweise einen milden Ent-
wicklungsrückstand, endokrine Auffälligkeiten (Hyperkalzämie) 
und charakteristische Gesichtszüge. 

Erworbene Einengungen der Aorta bei einer Arteriosklerose 
oder entzündlichen Erkrankung der Aorta wie Takayasu-Arteritiis 
sind selten. Es können sich aber solche erworbenen Einengungen 
präsentieren wie eine angeborene Aortenisthmusstenose mit Hyper-
tonie und Herzinsuffizienz und werden somit oft initial verpasst.

Abklärungen bei einem Aortenaneurysma
Die Abklärung bei einem Aortenaneurysma beinhaltet folgendes: 
genaue Anamnese inkl. Familienanamnese, körperliche Untersu-
chung, optimale genaue Bildgebung und zunehmend häufiger eine 

ABB. 1 Normale Grösse der Aorta beim Erwachsenen

Modifiziert nach Goldfinger (22).

ABB. 2
Aneurysma der Sinusportion der Aorta – beispielsweise 
beim Marfan-Syndrom

Der Pfeil deutet auf die erweiterte Sinusportion der Aorta
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genetische Abklärung. Bei jedem thorakalen Aneurysma gehört ein 
Screening von Verwandten 1. Grades dazu.

Die Diagnose des Marfan-Syndroms wird aufgrund der revidierten 
Gent-Kriterien gestellt (16). Diese beinhalten die Familienanamnese 
oder den molekulargenetischen Nachweis einer pathogenen Muta-
tion im FBN1-Gen, das Vorhandensein einer Linsensubluxation, die 
Dilatation der Aorta (Z-Score >2.0), sowie die phänotypischen Merk-
male des Marfan-Syndroms, die in einem Systemscore zusammenge-
fasst sind. Die revidierten Gent-Kriterien sind in Tabelle 3 aufgeführt. 
Ein molekulargenetisches Screening der erstgradig Verwandten bei 
bekannter familiärer FBN1-Mutation ist obligat (und bei bekannter 
Mutation nicht teuer bzw. die günstigste Abklärungsmethode!). Falls 
keine familiäre Mutation bekannt ist, stützt sich das Familienscreening 
auf die klinische Untersuchung bezüglich phänotypischen Merkma-
len des Marfan-Syndroms (Systemscore) und einer Echokardiographie 
zur Beurteilung der Dimensionen der thorakalen Aorta.

Eine molekulargenetische Abklärung ist in den meisten Fäl-
len empfehlenswert, da diese wichtige Information insbesondere 
für therapeutische Indikationen (Medikamente, chirurgische Ein-
griffe, Intervall der Nachsorgeuntersuchungen) nach sich zieht. Die 
genetisch bedingten Syndrome mit Aortendilatation umfassen mitt-
lerweile eine grosse und wachsende Gruppe von verwandten Bin-
degewebeerkrankungen (z. B. Loeys-Dietz-Syndrom), die in ihrer 
klinischen Präsentation und ihrer Manifestation oft stark mit dem 
Marfan-Syndrom überlappen und deren eindeutige klinische Zuord-
nung ohne genetische Abklärung häufig schwierig bis unmöglich ist. 

Indikationen zur Intervention bei einem 
Aortenaneurysma
Die Indikation zum prophylaktischen Eingriff mittels Operation 
oder Endoprothese (EVAR) hängt ab von der Grösse der Aorta oder 
dem Nachweis einer raschen Grössenzunahme. Bei einem Aorten-
durchmesser von über 6 cm steigt das jährliche Dissektionsrisiko auf 
7–14%. Beim Aneurysma der Aorta ascendens wird daher ein pro-
phylaktischer Eingriff ab einem Aortendurchmesser von > 5.5 cm 
empfohlen – früher falls Risikofaktoren vorliegen (wobei bereits 
eine arterielle Hypertonie ein Risikofaktor darstellt). Bei der Aorta 
descendens, ist die Indikation, wegen des höheren Operationsrisi-
kos bei einem Aortendurchmesser von > 6.0 cm. Bei Aneurysmen 

der Aorta abdominalis empfiehlt man einen prophylaktischen Ein-
griff bei einem Durchmesser von > 5.5 cm. Der Entscheid muss indi-
viduell getroffen werden: bei Frauen wird eher früher operiert (bei 
der Aorta abdominalis beispielsweise bei einer Grösse von ca. 5 cm), 
da Frauen ein 4x höheres Dissektionsrisiko als Männer haben bei 
gleichem Durchmesser (17). Beim Turner Syndrom beispielsweise, 
d. h. bei kleinen Patienten kann eine indexierte Grösse der Aorta ver-
wendet werden als Grenze zum Ersatz d. h. 2.75 cm/mw Körperober-
fläche (18). Ein prophylaktischer Ersatz der Aorta bei BAV wird ab 
einem Aortendurchmesser von > 5.5 cm empfohlen, oder bei einem 

ABB. 3 Typische Veränderungen beim Loeys-Dietz-Syndrom

Von der Originalpublikation von Loeys et al (23) mit Genehmigung 
des Verlags.

ABB. 4 Beispiel einer Patientin mit Loeys-Dietz-Syndrom

Präoperativ:	P ostoperativ:

AortaAorta

LV

LA

LV

LA

Es handelt sich um eine 23-jährige 
Patientin mit vermehrter Blutungs-
neigung und Fussdeformitäten, 
bei der eine Verwandte 22-jährig 
an einer Aortendissektion starb. 
Die genetisch Abklärung ergab 
eine TGFBR2 Mutation, vereinbar 
mit einem Loeys-Dietz-Syndrom. 
Die Grösse der Aorta betrug in der 
Echokardiographie präoperativ 
4.7cm (siehe Bild links; LV = linker 
Ventrikel; LA = linker Vorhof).
Es wurde eine prophylaktische 
Tirone-David Operation durchge-
führt d.h. die eigene Aortenklappe 
wurde erhalten. Das Bild rechts 
zeigt postoperativ die normale 
Grösse der Aorta (3.6 cm).
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Durchmesser von > 5.0 cm, wenn zusätzliche Risikofaktoren vorlie-
gen (positive Familienanamnese, Aortenisthmusstenose, systemische 
arterielle Hypertonie). Es gibt bisher keine prospektiven Studien, die 
den Nutzen einer Einnahme eines Betablockers oder Sartans beim 
degenerativ bedingten Aortenaneurysma belegen (19).

Die Indikation zum prophylaktischen Ersatz der Sinusportion 
der Aorta ascendens beim MFS besteht ab einem Durchmesser von 
> 5.0 cm. Bei einem Durchmesser von 4.5–5.0 cm kann ein prophy-
laktischer Aortenersatz evaluiert werden. Die Entscheidung zur früh-
zeitigen Operation hängt dabei von individuellen Faktoren ab (Alter 
des Patienten, rasche Zunahme des Aorten-Durchmessers oder 
schwerer klinischer Phänotyp), aber auch von zusätzlichen Risikofak-
toren, wie eine geplante Schwangerschaft, Dissektionen in der Famili-
enanamnese, und nicht zuletzt auch von der chirurgischen Expertise 
des Zentrums. Es gibt auch Hinweise, dass je nach Typ der geneti-
schen Mutation das Dissektionsrisiko variiert (20).
Beim familiären TAAD besteht normalerweise eine Operationsin-
dikation bei einem Aortendurchmesser > 5.0 cm. Beim LDS wird 
bereits früher operiert, d.h. bei einer Grösse der Aorta ≥ 4.2 cm (18).
Bei einer Stentimplantation (T)EVAR ((Thoracic) EndoVascular 
Aortic Repair) d. h. im Bereich der Aorta werden die Interventions-
durchmesser meistens tiefer angegeben, d. h. bei einem Aneurysma 
der Aorta descendens gilt dann eine Grenze von 5.5 cm. 

Einfluss der Medikamente bei Aortenaneurysmen
Prospektive Studien über die medikamentöse Therapie gibt es fast 
ausschliesslich beim MFS. Daten deuten darauf hin, dass die prophy-
laktische Behandlung mit Betablockern (siehe Tabelle 4) und / oder 
Angiotensinrezeptorblockern (Sartanen) die Aortendilatation bei Pa-
tienten mit MFS verzögern und dadurch die Notwendigkeit eines 

Take-Home Message

◆	Die Differentialdiagnose der Aortenkrankheiten ist komplex. Oft ist eine 
Abklärung beim Spezialisten notwendig

◆	Eine genetische Abklärung wird zunehmend durchgeführt und das 
genetische Resultat hat Konsequenzen, auch für die Familienplanung, 
Beratung und die Art der medikamentösen Therapie 

◆	Eine Familienabklärung und Therapie der kardiovaskulären Risikofak-
toren und eine optimale Blutdruckeinstellung ist bei allen Ursachen 
von Aortenaneurysmen obligat

Messages à retenir

◆	Le diagnostic différentiel de la maladie aortique est complexe.  
Souvent, une évaluation par un spécialiste est nécessaire.

◆	Une évaluation génétique est de plus réalisée et le résultat génétique  
a des conséquences pour la planification familiale, pour le type de 
traitement médicamenteux et le conseil

◆	Une évaluation de la famille et le traitement des facteurs de risque 
cardiovasculaire et un contrôle optimal de la pression artérielle est 
obligatoire dans toutes les causes des anévrismes de l'aorte

prophylaktischen Aortenersatzes hinausgeschoben oder umgangen 
werden kann. Da der Aortendurchmesser beim Marfan-Syndrom 
der wichtigste Risikofaktor für das Auftreten einer Aortendissektion 
darstellt, muss der Aortendurchmesser regelmässig mittels geeigne-
ter Bildgebung monitorisiert werden, um rechtzeitig die Indikation 
zum prophylaktischen Aortenersatz zu stellen. Die Kombination von 
Betablocker mit Losartan hat allerdings keinen vermehrten Nutzen 
beim MFS gezeigt in einer kürzlichen Studie (21). Celiprolol hat sich 
beim vaskulären EDS bewährt, allerdings fehlen dort Studien über 
den Gebrauch von Losartan oder einem anderen Betablocker (12). 
Calciumantagonisten sollten beim MFS vermieden werden. 
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Tab. 4 Zusammenfassung von Betablocker Studien beim Marfan-Syndrom

Jahr verwen-
dete Kriterien

No. Pt. Medis
Alter 
Jahre

Resultat

Shores (24) Berlin 1986 Prospektiv, 38 C vs 32 behandelt Nihil vs. Propranolol 12–50 BB effektiv

Salim(25) Berlin 1986 Prospektiv, 113 Pt., nicht-randomi-
siert, nicht-geblindet

Propranolol vs. Atenolol  
vs. nihil

< 21 Atenolol 0.7 mm/J, Propranolol 
1.1 mm/J, nihil 2.1 mm/J
Je jünger desto besser

Ladouceur Gent 1996 Prospektiv, 155 Pt, nicht-randomi-
siert, nicht geblindet

Nihil vs. Atenolol, Nadolol,  
Propranolol

< 12 BB besser als nihil

Selamet Gent 1996 Retrospektiv, 63 Pt: 34 C vs.  
29 Behandelte

Atenolol 25–50 mg vs. nihil ≤ 18 Kein Unterschied

Rossi Gent 1996 Prospektiv
nicht-randomisiert,
nicht geblindet

BB und CCB < 17 F < 19 M BB und CCB vermindern Wachstum 
von 1.7 to 1.0 mm / J

C = Kontrollen; Pt = Patient; BB = Betablocker; CCB = Calciumantagonist; J = Jahr; M = männlich; F = weiblich
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