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Geltungsbereich: supravalvulare Aortenstenose - isoliert und als Bestandteil
komplexer Vitien - von der Fetalzeit bis ins Erwachsenenalter.

Definition (Klassifikation — Basisinformationen)

A

Abbildung 1: Schematische Darstellung einer supravalvuléaren
Aortenstenose:

A: typischer angiographischer Aspekt

B: Aufsicht auf die Aortenbasis nach Durchtrennung der Aorta

Stenosebereich

im

Bei der supravalvuléren Aortenstenose liegt eine Einengung
der Aorta ascendens oberhalb der Aortenklappe und distal des

Abgangs der Koronararterien vor. Sie kann isoliert oder in

Kombination mit anderen Vitien — meist anderen Formen der
linksventrikularen Ausflusstraktobstruktion - auftreten. Die haufigste Form (ca 70-
75% [1, 2, 3]) ist eine umschriebene sanduhrférmige Einengung (,discrete
stenosis‘) am sino-tubularen Ubergang des Bulbus aortae in die Aorta ascendens,
in Einzelfallen wurden membrandse Stenosen beschrieben. Seltener sind
langerstreckige tunnelformige Stenosen (,diffuse stenosis') der Aorta ascendens,
dann oft kombiniert mit einer Hypoplasie der gesamten thorakalen oder sogar
abdominellen Aorta und Abgangsstenosen der supraaortalen Aste [4].
Die supravalvulare Aortenstenose wird heute als Hauptmanifestation einer
generalisierten systemischen Arterienerkrankung aufgrund eines Elastinmangels
(elastin arteriopathy* [5]) angesehen. Diese betrifft entsprechend des

Elastinanteils in der Wandstruktur auch haufig die grof3en systemischen Arterien
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und/oder die Pulmonalarterien (bei behandlungspflichtigen supravalvularen
Aortenstenosen in > 50 % der Falle [2, 4, 14]).

Die supravalvulare Aortenstenose ist die kardiovaskulare Hauptmanifestation des
Williams-Beuren-Syndroms, einer multisystemischen Erkrankung aufgrund einer
multiple Gene betreffenden Mikrodeletion auf dem kurzen Arm des Chromosoms 7
(7911.23) — einschliel3lich des ELN Gens, das das Protein Elastin codiert. Sie
kommt aber auch als familiare autosomal dominante oder sporadische
supravalvulare Aortenstenose ohne die klinischen phanotypischen Merkmale des
Williams-Beuren Syndroms als Folge einer Haploinsuffizienz des Elastin Gens auf
Chromosom 7 vor [1, 5, 6].

Sehr selten sind supravalvulare Aortenstenosen im Rahmen einer meist erst im
Erwachsenenalter manifesten familiaren Hypercholesterindmie als Folge von

Cholesterolablagerungen [2, 7].

Epidemiologie, Pravalenz, assoziierte Lasionen, Syndrome

Die supravalvulare Aortenstenose ist mit einer Inzidenz von ca. 1:20.000
Lebendgeborene [5] die seltenste umschriebene Variante (2-14% [2, 8]) der
linksventrikularen Ausflusstraktobstruktionen, was ca. 0,25 % aller angeborenen
Herzfehler entspricht [9]. Assoziierte kardiale Lasionen betreffen speziell
Anomalien der Aortenklappe (in den chirurgischen Serien bis zu 50 % der
Patienten [2, 4 ]). Sie kdnnen bereits bei Diagnosestellung vorhanden sein oder
sich im Verlauf entwickeln. Die Manifestationen der generalisierten Elastin-
Arteriopathie koénnen individuell sehr verschieden sein und in einem sehr
heterogenen klinischen Bild resultieren.

Williams-Beuren-Syndrom (WBS)

Beim Williams-Beuren-Syndrom (Inzidenz 1:7500-10.000 [9, 10]) bestehen neben

den kardiovaskularen Manifestationen der Arteriopathie zusatzlich die Zeichen der

Ubergeordneten systemischen Erkrankung (Kleinwtchsigkeit, typische Facies,
mentale Retardierung, arterielle Hypertonie u.v.a [6]). Bei nahezu allen Fallen wird
von einer de novo Deletion auf Chromosom 7 ausgegangen, das heilt gesunde
Eltern tragen den Gendefekt nicht; das Wiederholungsrisiko fur ein weiteres Kind
mit einem WBS liegt dann bei < 1 %. Patienten mit WBS vererben den Gendefekt

an 50 % ihrer Nachkommen.
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Strukturelle kardiovaskulare Anomalien findet sich bei ca. 80% der WBS-
Patienten, bei Diagnose des Syndroms in der Séuglingszeit bei > 90% der Kinder
[4]; die Inzidenz der supravalvularen Aortenstenose liegt bei 45-75 % [4, 6].
Entsprechend weisen ca. 75 % der Patienten mit einer supravalvularen
Aortenstenose mindestens eine weitere kardiovaskulare Anomalie auf. Am
haufigsten sind periphere Pulmonalstenosen/-hypoplasien [4, 11, 14], deren
Pravalenz bei friher klinischer Manifestation am hochsten ist (> 60%). Eine
Beteiligung der Koronararterien wird in 5-15 % der Falle beschrieben [1, 12, 14], in
chirurgischen  Serien, die hohergradige supravalvulare Aortenstenosen
reflektieren, noch haufiger [3]. Supravalvulare Aortenstenosen mit einem hdheren
Druckgradienten weisen die Tendenz zur fortschreitenden Stenosierung auf,
wahrend milde Stenosen oft (ber viele Jahre stabil bleiben [13, 14].
Systemarterielle Stenosen im Rahmen der Elastin-Arteriopathie treten in ca. 20 %
der Falle unabhangig von einer gleichzeitig bestehenden supravalvularen
Aortenstenose oder Pulmonalarterienstenose auf [4].

Pathophysiologie, Hamodynamik

Die Mikrodeletion des Elastin Vorlaufergens auf Chromosom 7 fuhrt Gber einen
Mangel an Elastin zu Wandveradnderungen in der Aorta und den grof3en Arterien,
die physiologischerweise reich an Elastin sind. So fuhrt die ,Elastin-Arteriopathie’
neben der Hauptmanifestation der supravalvularen Aortenstenose typischerweise
zu Obstruktionen an den Aortenbogenarterien, den Pulmonalarterien oder den
Viszeralarterien. Neben kurzstreckigen Stenosen koénnen auch diffuse
Hypoplasien der thorakalen oder abdominellen Aorta sowie der Pulmonalarterien
resultieren. Nierenarterienstenosen treten meist im Rahmen einer langerstreckigen
Obstruktion der abdominellen Aorta (,middle aortic syndrome*) auf [15].

In den betroffenen Wandabschnitten ist die Aortenwand verdickt und ihr
Gewebeaufbau verandert: die Mediadysplasie zeigt sich an einer Vermehrung
hypertrophierter glatter Muskelzellen, einem erhéhtem Kollagenanteil und einer
Verarmung elastischer Fasern bei abnormem Elastin. Als Resultat ist die Aorta
steifer und ihre Windkesselfunktion eingeschrankt, was als ursachlich fur die
erhohte Inzidenz einer systemarteriellen Hypertonie (ca. 50 % bei Patienten mit
Williams-Beuren-Syndrom) auch ohne umschriebene Stenosen der abdominellen

Aorta oder der Nierenarterien angesehen wird [2, 6, 16, 17].
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Folge einer hdhergradigen supravalvularen Aortenstenose ist eine Druckbelastung
des linken Ventrikels mit resultierender Myokardhypertrophie. Es kann sich eine
prastenotische Dilatation des Bulbus aortae entwickeln.

Supravalvulare Aortenstenosen konnen sich bis auf den distalen Teil der
Kommissuren der Aortenklappe ausdehnen und so die Beweglichkeit der
Taschenklappen einschranken, was zur partiellen oder vollstdndigen Verlegung
der Koronarostien durch diese atypischen Taschenklappen fihren kann. Die
diastolische Koronarperfusion kann dariber hinaus aufgrund des durch die
Stenose veranderten Blutflusses vermindert sein. Auch ohne Koronarstenosen

besteht das Risiko einer subendokardialen Ischamie.

Kdrperliche Befunde und Leitsymptome

Hohergradige supravalvuldre Aortenstenosen weisen ein lautes systolisches
Herzgerdusch mit Punctum maximum utber dem 2. ICR rechts parasternal auf. Im
Gegensatz zur valvularen Aortenstenose ist das Gerausch nicht von einem
frihsystolischen Klick begleitet. Das Gerdusch wird in die Karotiden fortgeleitet.
Bei relevanten Stenosierungen findet sich ein tastbares Schwirren im Jugulum. Bei
milder Stenose oder linksventrikularer Funktionseinschréankung ist das Gerausch
leiser oder kann fehlen.

Ca. 50 % der Patienten mit WBS entwickeln eine behandlungspflichtige
systemarterielle Hypertonie, wobei in ca. einem Drittel der Félle eine Stenosierung
der abdominellen Aorta oder der Nierenarterien vorliegt [4, 15]. Haufig besteht
aufgrund der veranderten pathophysiologischen Flussverhdltnisse ein
Blutdruckunterschied zwischen beiden Armen, wobei bei Patienten mit dem WBS
der hochste Blutdruck nicht immer am rechten, sondern auch am linken Arm
gemessen werden kann [16].

Bestehen neben einer klinisch manifesten supravalvularen Aortenstenose
gleichzeitig Stenosierungen der Pulmonalarterien (beim WBS in ca. 40% in der
Gesamtgruppe [4], noch haufiger (> 60 %) bei friher klinischer Manifestation [3, 4,
11, 14]), kénnen sich abhéngig von deren Schweregrad biventrikulare
Ausflusstraktobstruktionen entwickeln, mit einem deutlich erhdhten Risiko fur
chirurgische oder interventionelle Therapien bzw. den damit verbundenen
Anasthesien [1, 17, 18 ].
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6.2

Bei Koronarbeteiligung koénnen pektanginése Beschwerden vorliegen und
Herzinfarkte auftreten. Bei sekundarer Funktionseinschrdnkung des linken
Ventrikels kann sich in fortgeschrittenen Stadien eine Belastungseinschrankung

bis hin zur manifesten Herzinsuffizienz entwickeln.

Diagnostik

Zielsetzung

Die bildgebende Diagnostik beinhaltet die morphologische Darstellung und
Bestimmung des Schweregrades der Stenose, den Ausschluss assoziierter
kardialer Fehlbildungen bzw. die Dokumentation anderer klinischer
Manifestationen der systemischen Arteriopathie. Eine vollstandige Bildgebung
umfasst die Darstellung der gesamten thorakalen und — abhéngig von der Klinik —
auch der abdominellen Aorta und ihrer GefalRabgéange.

Bei Nachweis einer supravalvuldren Aortenstenose sind eine genetische Beratung
und Untersuchung des Patienten zum Nachweis der Chromosomenveranderung

zu empfehlen.

Prozedurbezogene Risiken
Funktionell bedeutsame Einschrdnkungen der Koronarperfusion kommen durch
direkte Affektion der Koronararterien im Rahmen der generalisierten Arteriopathie,
als Folge einer verminderten diastolischen Perfusion durch die supravalvulare
Stenose oder begleitende Aortenklappenveranderungen vor und kénnen durch
das Vorliegen einer Myokardhypertrophie aggraviert werden. Sie bilden die
Grundlage fur eine drohende kardiale Dekompensation mit deutlich erh6htem
Risiko fur den plotzlichen Herztod bei den betrof-fenen Patienten, der speziell im
Rahmen von periprozeduralen bzw. perioperativen Sedie-rungen bzw. Narkosen
auftritt — wunabh&ngig von der Art der Prozedur [9, 18, 19, 20, 21].
Als spezielle Risikofaktoren wurde analysiert:

* > mittelgradige biventrikulare Ausflusstraktobstruktionen

e junges Alter (< 3J)

* Dbegleitende Koronarstenosen

* hohergradige supravalvulare Aortenstenose (mittlerer Gradient in der

Echokardio-graphie > 40 mm Hg) mit deutlicher linksventrikularer

Myokardhypertrophie
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* langerstreckige Stenose bzw. diffuse Stenosen der gesamten thorakalen
Aorta
» vorbestehende Arrhythmien oder deutliche QTc-Verlangerungen (>
500msec)
» kardiovaskulare Komplikationen in der Vorgeschichte
Plotzliche periprozedurale Todesfalle wurden aber auch ohne hohergradige
Stenosen und ohne eine nachweisbare Koronarbeteiligung beschrieben. Das
Risiko scheint dabei fur Patienten mit WBS und nicht-syndromaler Elastin-
Arteriopathie identisch zu sein [5, 9]. Dieses deutlich erhdhte Risikoprofil muss bei
der Indikationsstellung zu allen sedierungs- bzw. narkosepflichtigen
diagnostischen oder therapeutischen Prozeduren bertcksichtigt werden.

TABELLE 1 Leitlinie SVAS

Cave: Narkose / Sedierung

Hohes Risiko fur kardiale Dekompensation
* Alter <3 Jahre

» zusatzliche relevante periphere PS

* hochgradige SVAS mit LVH

* begleitende Koronarstenosen

* langerstreckige / diffuse SVAS

* Arrhythmien, QTc > 500 msec

* frihere Narkosekomplikation

6.3 Apparative Diagnostik

6.3.1 Fetale Echokardiographie
Eine supravalvulare Aortenstenose kann bereits pranatal diagnostiziert werden. In
diesen Fallen besteht der Verdacht auf eine schwere Verlaufsform der Erkrankung

mit potentiell friher klinischer Manifestation nach der Geburt.
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6.3.2 Echokardiographie
Die Echokardiographie ist das diagnostische Primarverfahren. Mit ihr kbnnen das
Vorliegen einer supravalvularen Aortenstenose nachgewiesen und deren klinische
Relevanz eingeordnet werden. Zu beurteilen sind [8, 16]:
* Lage, Form und Auspragung der supravalvularen Aortenstenose
» Linksventrikularer Ausflusstrakt, Aortenklappe sowie Aorta ascendens distal
der Stenose
* Aortenbogen und proximale Aorta descendens einschl. der supraaortalen
Gefallabgange
» Linksventrikulare Funktion und Ausmalf3 der Myokardhypertrophie
* Bestimmung der maximalen und mittleren Blutflussgeschwindigkeiten zur
Kalkulation der Gradienten (Dopplerechokardiographie), der speziell bei
langerstreckigen Stenosierungen aber meist Uberschéatzt wird
e Zentrale Pulmonalarterien zur Darstellung assoziierter supravalvularer

Pulmonalstenosen bzw. Bifurkationsstenosen

6.3.3 MRT- und CT-Angiographie
sind gleichermalRen gut zur Darstellung der gesamten Aorta und der
Gefallabgange der groRen Arterien sowie des pulmonalen Gefal3systems
geeignet. Die CT-Angiographie erfordert aufgrund der — mit den modernen
Geraten allerdings nur noch geringen — Strahlenbelastung eine zusatzliche
rechtfertigende Indikationsstellung, weist aber den Vorteil einer kurzen
Untersuchungsdauer auf und ist meist auch bei kleinen Kindern in milder
Sedierung  durchfuhrbar. Die MRT geht aufgrund der langeren
Untersuchungsdauer im Falle einer notwendigen Sedierung bzw. Narkose aus den

0.g. Grinden mit einem héheren Prozedurrisiko einher.

6.3.4 Herzkatheteruntersuchung und Angiokardiograph ie
Die (selektive) Angiographie erlaubt die bestmoégliche Darstellung der
Koronararterien, evtl begleitender peripherer Pulmonalstenosen/-hypoplasien bzw.
systemarterieller Abgangsstenosen im Rahmen der Arteriopathie. Speziell im
Sauglings- und Kleinkindesalter, bei  Patienten mit  biventrikularen

Ausflusstraktobstruktionen oder einer vermuteten oder manifesten
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Koronarbeteiligung besteht aber neben dem Sedierungs- bzw. Narkoserisiko ein
zuséatzliches prozedurbezogenes Risiko fir eine hamodynamische Instabilitat
durch die Kathetermanipulation, so dass die Untersuchung eine strenge
Indikationsstellung erfordert und nur in erfahrenen kinderkardiologischen Zentren
mit allen Mdglichkeiten zur Behandlung einer kardialen Dekompensation

durchgefuhrt werden sollte.

6.3.5 EKG
Neben der Initialdiagnostik und den Verlaufskontrollen muss vor allen sedierungs-
bzw. narkosepflichtigen Mal3Bhahmen ein aktuelles 12-Kanal-EKG abgeleitet und
bewertet werden:

» Zeichen der linksventrikularen Myokardhypertrophie korrelieren mit dem
Schweregrad der supravalvularen Stenose [22]

* rechts- oder biventrikulare Hypertrophiezeichen weisen auf zusatzliche
periphere Pulmonalstenosen hin

* Repolarisationsstérungen kénnen auf einen fortgeschrittenen Befund bzw.
eine koronare Minderperfusion hinweisen [23]

» Patienten mit dem WBS weisen im Gegensatz zu den nicht-syndromalen
Patienten mit supravalvuléarer Aortenstenose zu einem erhéhten
Prozentsatz ein verlangertes QT-Intervall auf (QTc > 460 msec bei 14 %
der Patienten [23, 24])

* beica. 25 % der Patienten mit Williams-Beuren Syndrom findet sich eine

unspezifische rechtsatriale Hypertrophie [23].

6.3.6 Rontgen Thorax
Diagnostisch wegweisende Befunde sind nicht zu erwarten, das Thorax
Rontgenbild sollte vor allen operativen MalRnahmen als Ausgangsbefund erstellt

werden.

6.4 Differentialdiagnosen
Andere Formen der linksventrikularen Ausflusstraktobstruktionen, speziell die

valvulare Aortenstenose.
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7  Therapie
7.1 Grundsatze der Behandlung

TABELLE 2

*  klinische Symptome
* progrediente LVH
* Repolarisationsstorungen

* Stenosegradienten bei
asymptomatischen Patienten:
- Echo Apmax > 70 mmHg
- Echo Apmean > 50 mmHg
- HK peak-to-peak > 50 mmHg

Indikation zur Operation einer isolierten supravalvularen Aortenstenose sind
klinische Beschwerden (Angina pectoris, Dyspnoe oder Synkopen), eine
progrediente linksventrikulare Hypertrophie oder relevante
Erregungsruckbildungsstorungen im EKG [11].

Fur asymptomatische Patienten werden ein maximaler echokardiographischer
Gradient von > 70 mm Hg, ein mittlerer echokardiographischer Gradient von > 50
mm Hg oder ein invasiv gemessener peak-to-peak Gradienten von > 50 (bis 60)
mm Hg [1, 3, 14, 16] als Indikation zur Operation angesehen. Einige Zentren
akzeptieren auch geringere invasive Gradienten [2, 25]. Bei kombinierten
Stenosen ist die Indikation vom Gesamtbefund abzuleiten.

Therapie der Wabhl ist die chirurgische Resektion der Stenose mit plastischer
Erweiterung der Aorta ascendens. Medikamentose sowie interventionelle
Behandlungsmal3nahmen sind zur Behandlung der supravalvularen Aortenstenose
in der Regel nicht indiziert und bleiben speziellen Indikationen zur Therapie von
Komorbiditaten vorbehalten (Angioplastiemal3hahmen zur Therapie von
begleitenden  Gefal3stenosen;  Antihypertensiva;  3-Blocker bei  QTc-

Verlangerungen).
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7.2 Operative Behandlung

Die chirurgische Therapie der supravalvularen Aortenstenose erfolgt unter Einsatz

von Herz-Lungen-Maschine und in kardioplegischem Herzstillstand.

Zur Behandlung der kurzstreckigen (,discrete’) Stenose werden zumeist folgende

Verfahren eingesetzt:

D Uly

Single-Patch-Technik (McGoon) -

Abbildung 2: OP-Techniken zur
Behandlung der kurzstreckigen
supravalvuléaren Aortenstenose.

A: OP nach McGoon: In den
noncoronaren Sinus eingenahter
rautenformiger Patch

B: OP nach Doty: ,Y-Patch' mit
Erweiterung des nonkoronaren und
rechtskoronaren Sinus

C: OP nach Brom: Erweiterung der
Aortenwurzel durch 3 separate Flicken in
alle Sinus

D: OP nach Myers: Inzision in alle Sinus
und Verndhung mit Gegeninzisionen in
die Aorta ascendens ohne Verwendung

von Flicken

die alteste und heutzutage noch in vielen Zentren angewandte Technik. Die

Aorta ascendens wird langs in den non-koronaren Sinus eingeschnitten und

mit Hilfe eines (,diamond shaped’) Patches erweitert. Der Gradient kann in

der Regel priméar effektiv reduziert werden, allerdings wird die Stenose der

restlichen 2 Sinus nicht angegangen. Die Rekonstruktion der Aortenwurzel

ist relativ einfach, jedoch nicht symmetrisch [26].

» Bifurcated-Y-Patch-Technik (Doty) - die historisch am h&aufigsten angewandte

Technik mit Erweiterung des non-koronaren und rechtskoronaren Sinus
mittels eines Y-férmigen (,pantaloon‘) Patches. Die Resektion der Stenose
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und die Rekonstruktion der Aortenwurzel sind im Vergleich zur McGoon-
Technik effektiver und symmetrischer, technisch dennoch relativ einfach. Die
haufig ausgepragte Stenose im Bereich des linkskoronaren Sinus wird nicht
angegangen [27]. Eine erweiterte Modifikation dieser Technik beinhaltet eine
zusatzliche Inzision in den linkskoronaren Sinus [28].

e 3-Patch-Technik (Brom) — alternative, technisch aufwendigere Technik mit

Erweiterung aller drei Sinus. Die Aorta wird in der engsten Stelle durchtrennt,
die Stenose reseziert. Alle Sinus werden eingeschnitten und mit drei
einzelnen Flicken in Tropfenform erweitert. Mit dieser Technik lassen sich
eine effektive Beseitigung der Stenose und eine optimale Symmetrie der
Aortenwurzel erzielen. Zusatzlich konnen Stenosen im Bereich der
Koronarostien oder der Aortenklappe optimal erreicht werden [29]

* Non-Patch- / Interdigitated-Technik (Myers) — Modifikation der 3-Patch-

Technik mit Inzision aller Sinus und Erweiterung der Aorta ascendens ohne
Benutzung von Flicken. Nach Durchtrennung der Aorta wird die distale Aorta
mit drei gegenlaufigen Inzisionen mit der Aortenwurzel fingerartig
ineinandergreifend anastomosiert (,autologous slide aortoplasty*) [30]. Diese
Technik erreicht dhnlich wie die 3-Patch-Technik eine sehr effektive und
symmetrische  Rekonstruktion  der  Aortenwurzel mit  optimalem
Wachstumspotential, ist jedoch technisch anspruchsvoll. Sie erscheint eher
fur kurzstreckige Stenosen mit ausreichender Gréf3e und Lange der

restlichen Aorta geeignet. (1, 31)

Bei langstreckiger (,diffuse‘) Stenosierung der thorakalen Aorta kénnen alle drei
Patch-Techniken durch Verlangerung eines oder mehrerer Flicken zur Erweiterung
der distalen Aorta ascendens und des Aortenbogens mit Abgangen der
Kopfhalsgefél3e benutzt werden. Bei komplexer Anatomie kdnnen — im Kindesalter
als ultima ratio - Gefal3prothesen zum Ersatz bzw. zur Erweiterung der Aorta
ascendens und des Aortenbogens zum Einsatz kommen [1, 25, 31]. In alteren
chirurgischen Serien wurden auch Bypass-Verbindungen vom linken Ventrikel
bzw. der Aorta ascendens zur Aorta descendens verwendet [3].

Bei schweren zentralen Stenosen der Pulmonalarterien und deutlicher

Druckbelastung des rechten Ventrikels mit Erhéhung des RV-Drucks (> 2/3
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systemarterieller Druck) sollen die erfolgt dieses durch eine Erweiterungsplastik

mit Eigenperikardflicken.

7.2.1 Behandlungsergebnisse und Risiken
Die chirurgische Therapie der supravalvularen Aortenstenose fuhrt zu guten
Behandlungsergebnissen. Die grof3eren europdischen und amerikanischen Serien
(300 bis 450 Patienten [12, 32]) berichten Uber eine operative Sterblichkeit (30
Tage Mortalitat) der Gesamtgruppe von ca. 5 % in einem Operationszeitraum
zwischen 1990 und 2015 bei einem mittleren Alter der Patienten von 2 bis 4
Jahren [12, 32, 33, 34, 35]. Dabei weisen Operationen einer isolierten
supravalvularen Aortenstenose bei Kindern, die é&lter als 2 Jahre sind, ein
geringeres Mortalitatsrisiko (1,6-3%) auf [32, 35, 36]. Perioperative Komplikationen
traten bei 9-15 % der Patienten auf [25, 32].
Faktoren, die das operative Risiko erh6hen, sind [1, 25, 36, 37, 38]:
e Alter<2]
* komplexe Chirurgie am linksventrikularen Ausflusstrakt und der Aorta:
- langstreckige, tunnelférmige supravalvulére Stenose mit Beteiligung des
Aortenbogens
- begleitende Aortenklappenchirurgie
- begleitende Resektion einer Subaortenstenose
» gleichzeitige OP der Pulmonalarterien bzw. des rechtsventrikularen

Ausflusstraktes

Das operative Risiko der kombinierten Eingriffe an Aorta und Pulmonalarterien ist
in den meisten Serien deutlich erhéht (Mortalitat 20-40% [2, 11, 32]). Gleichzeitig
ist die Reoperations- und Reinterventionsrate bei Patienten mit ausgeprégten
Pulmonalstenosen mit systemischem oder suprasystemischem
rechtsventrikularem Druck signifikant hoher.

Ein wesentlicher Faktor fur diese deutlich schlechteren Resultate durfte das Alter
der Patienten bei der Operation sein, da die Patienten mit biventrikularen
Ausflusstraktobstruktionen oft frilh symptomatisch und therapiepflichtig werden
und damit eine schwere Verlaufsform der generalisierten Arteriopathie reflektieren
[1, 37, 38].
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Re-Operationen: 7- 20% [25, 36, 38, 39] der Patienten, in einzelnen Serien bis

tber 40% [40], bendtigen erneute Operationen im Verlauf mit deutlich héherer
Mortalitat. Insgesamt zeigen sich keine relevanten Unterschiede zwischen den
verwendeten chirurgischen OP-Techniken hinsichtlich operativer Sterblichkeit und
Haufigkeit notwendiger Re-Operationen [25, 31, 38, 45]. Einige Zentren berichten
aber Uber eine geringere Mortalitdt und geringere Reinterventionsraten nach der
Brom-OP und deren Modifikationen, bei allerdings kleineren Fallserien und

kirzeren Nachbeobachtungszeiten [24, 39].

8 Verlauf und Prognose

Die Uberwiegende Anzahl der Gefalllasionen bei Patienten mit Williams-Beuren
Syndrom bendgtigt keine Behandlung. Die Inzidenz therapiepflichtiger Stenosen
liegt bei ca. 20 % und ist bei friher klinischer Manifestation héher [4, 14].

Patienten mit geringgradiger supravalvularer Aortenstenose bleiben haufig Gber
lange Zeit beschwerdefrei. Im nattrlichen Verlauf kommt es bei geringen Stenosen
(mittlerer Doppler-Gradient < 20 mmHg) zumindest im Kindesalter haufig nicht zur
Progression. Bei hohergradigen Stenosen (mittlerer Doppler-Gradient > 35 mmHgQ)

ist mit einer weiteren Zunahme im Verlauf zu rechnen [4, 13, 14].

8.1 Nachsorge

Bei asymptomatischen Patienten mit geringeren Gradienten ohne aktuelle
Operationsindikation erscheinen im Sauglingsalter 3-monatliche, im Klein- und
Schulkindesalter jahrliche, spater 2-jahrliche kinderkardiologische Kontrollen
ausreichend [4]. Hohergradige Stenosen erfordern wegen ihrer Tendenz zur
weiteren Verschlechterung individuell festzulegende kurzfristigere
Untersuchungsintervalle.

Aufgrund des Risikos der Entwicklung von Restenosen bzw. anderer
behandlungspflichtiger Stenosen des linksventrikularen Ausflusstraktes ist auch
nach primar erfolgreicher Operation eine lebenslange kinderkardiologische bzw.

kardiologische Nachbeobachtung erforderlich.

8.2 Sport, Belastbarkeit, Reise, Berufswahl
Bei Patienten mit einer geringen (Apmean < 25 mm Hg bzw. Apmax < 40 mm HQ)

oder moderaten (Apmean 25-40 mm Hg) supravalvularen Aortenstenose besteht
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meist eine normale korperliche Belastbarkeit und es bedarf bei fehlender klinischer
Symptomatik und unauffiligem EKG keiner Einschrdnkungen bezuglich
Reisetétigkeiten und Freizeitsport. Eine sportart-spezifische Beratung sollte fur
alle Patienten erfolgen. Dynamische Sportarten sind statischen Sportarten
vorzuziehen [s. LL Sport mit angeborenen Herzfehlern].
Patienten mit geringgradigen Aortenstenosen durfen am Wettkampfsport
teiinehmen. Bei moderater Stenose sollten keine Zeichen einer relevanten
Myokardhypertrophie im EKG bestehen. Ferner sollten diese Patienten einen
normalen Belastungstest mittels (Spiro-) Ergometrie ohne Hinweise auf
Myokardischamie oder Arrhythmien abgeleistet haben.

Kinder und Jugendliche mit hochgradigen supravalvularen Aortenstenosen sollten
primar operiert werden [s. 7.1]. Leistungs- und Wettkampfsport wird bereits ab
einem maximalen Dopplergradienten von 50 mm Hg nicht mehr empfohlen [42,
43]. Patienten mit einer supravalvularen Aortenstenose kdnnen in ihrer Berufswahl
eingeschrénkt sein; sie sollen sich daher einer qualifizierten arbeitsmedizinischen

Beratung und Begutachtung unterziehen.

8.3 Erwachsene mit angeborenen Herzfehlern

Im Erwachsenenalter  Uberwiegen Patienten mit  Rezidiven nach
vorausgegangenen Operationen einer supravalvularen Aortenstenose (~ 2/3 der
Falle [44]) gegenluber neu diagnostizierten Fallen. Die Progression einer nativen
Stenose im Erwachsenenalter ist selten. Eine transatlantische Multicenterstudie
berichtet Gber einen Anteil nicht-syndromaler Patienten von 45%, bei denen im
Vergleich zu den Patienten mit Williams-Beuren Syndrom haufiger komplexe
linksventrikulare Ausflusstraktstenosen mit hohergradigen supraval-vularen
Aortenstenosen nachweisbar waren [44]. Re-Operationen erfolgten neben
Rezidiven der voroperierten supravalvularen Stenose uberwiegend an der
Aortenklappe.
Die Indikation zur (erneuten) chirurgischen Therapie einer supravalvularen
Aortenstenose besteht bei

e einem mittleren Dopplergradienten von > 50 mmHg und klinischer

Symptomatik

(Belastungsdyspnoe, Angina pectoris, Synkope, spontan oder beim

Belastungstest)
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e einem mittleren Dopplergradienten von < 50 mmHg und klinischer
Symptomatik sowie
- Dysfunktion des linken Ventrikels oder
- manifester sekundarer linksventrikularer Hypertrophie, die nicht durch eine
systemarterielle Hypertonie erklart ist
Dartiber hinaus soll bei asymptomatischen Patienten die Operation erwogen
werden, wenn eine eingeschrankte systolische linksventrikuldre Funktion, eine
linksventrikulare Hypertrophie oder ein pathologischer Belastungstest vorliegen

und das Operationsrisiko als gering angesehen wird. [45].

8.4 Schwangerschaft

Maternales Risiko: In Analogie zur valvularen Aortenstenose wird das Risiko fir

die Schwangere mit einer supravalvularen Aortenstenose abhéngig vom
Druckgradienten beurteilt. Dieser kann wéhrend der Schwangerschaft durch die
Zunahme des Blutvolumens und den Abfall des peripheren Widerstandes
ansteigen. Supravalvulare Aortenstenosen mit einem mittleren Druckgradienten in
der Doppler-Echokardiographie < 40 mm Hg werden in aller Regel gut toleriert [46,
47, 48].

Auch Patientinnen mit einer hohergradigen Aortenstenose (mittlerer Gradienten
Uber den linksventrikularen Ausflusstrakt > 40 mm Hg) kénnen trotz eines hohen
maternalen Risikos eine Schwangerschatft tolerieren und asymptomatisch bleiben.
Allerdings ist eine engmaschige interdisziplinare Betreuung notwendig, um
maogliche Komplikationen wie Herzinsuffizienz und Arrhythmien zu erkennen und
zu behandeln. Bei symptomatischen Patientinnen mit hochgradigen
Aortenstenosen besteht ein relevantes Risiko fur eine zunehmende Kkardiale
Beeintrachtigung oder sogar ein Versterben der Schwangeren [46, 47].

Bei hochgradigen supravalvularer Aortenstenosen oder symptomatischen
Patientinnen soll aus mdutterlicher Indikation eine Geburt per Schnittentbindung
erfolgen [46, 47].

Symptomatischen Patientinnen mit einer hochgradigen supravalvularen Aorten-
stenose sowie asymptomatischen Patientinnen mit hochgradiger supravalvularen
Aortenstenose  und  eingeschrankter  linksventrikularer  Funktion  oder
Koronarbeteiligung sollte generell von einer Schwangerschaft abgeraten werden
[46, 47, 49].
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Fetales Risiko: Generell sollten sich alle Schwangeren mit einer Aortenstenose

zwischen der 18. und 22. SSW einer Screening-Untersuchung zum Ausschluss
eines angeborenen Herzfehlers des Feten bei einer/m DEGUM II/lll qualifizierten
Pranatalmediziner/in unterziehen [46]. Bei hohergradiger Aortenstenose der
Schwangeren besteht ein erhohtes Risiko (betrifft bis zu 25 % der
Schwangerschaften) fur eine intrauterine Wachstumsverzdgerung des Feten mit
niedrigem Geburtsgewicht sowie eine vorzeitige Geburt [48].

9. Durchfiihrung der Diagnostik und Therapie
Durchfiihrung durch eine Arztin / einen Arzt fir Kinder- und Jugendmedizin mit
Schwerpunktbezeichnung Kinderkardiologie bzw. bei Erwachsenen eine/n EMAH-
zertifizierte Arztin / Arzt. Die pranatale Diagnostik und Beratung sollte durch einen
DEGUM I/l qualifizierten Pranatalmediziner*in in Kooperation mit einem/r
Kinderkardiologen*in durchgefiihrt werden.
Therapeutische MaRnahmen obliegen der Verantwortung einer Arztin / eines
Arztes fur Kinder- und Jugendmedizin mit Schwerpunktbezeichnung
Kinderkardiologie, eines Herzchirurgen mit Zertifikat ,Chirurgie angeborener

Herzfehler* bzw. bei Erwachsenen einer/s EMAH-zertifizierten Arztin / Arztes.
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