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Marfanuv syndrom

Marfantv syndrom =dolichostenomelie zahrnuje Sirokou skupinu pfiznakd, pfi dplném vyjadreni
byva postizen systém kostni, o¢ni a kardiovaskularni.

Marfanuv syndrom je pomérné vzacné vrozené onemocnéni spojené s poruchou pojiva. PfiCinou
je geneticka mutace, ktera je bud zdédéna po rodicich (v 75%) nebo noveé vznikla (rodice jsou tedy
zdravi). Postizeny je gen pro glykoprotein fibrilin, ktery je jednou ze zakladnich stavebnich slozek

ojivovych tkani. Syndrom nejvice postihuje tkane v nichz pojivo hraje vyznamnou roli - srdecnici

Faortu) skelet (kostru) a oCi. K diagndze je nutné postlzenl alespon dvou z jmenovanych hlavnich
systému nebo geneticky prikaz mutace genu pro fibrilin (na 15. chromozomu)

Zakladni kritéria jsou:

vysoka postava, dlouhé tenke koncetiny, dlouhe tenke prsty =arachnodaktylie, dislokace ocni
cocky ‘ectopla Ientls) anomalie srdce a cév (prolaps mitralni chlopné, aneuryzma aorty postihujici
i Valsalvovy siny Ci aortalni regurgitace, dilatace plicnice)

Castou pricinou umrti v nizsSim veku byva ruptura aneuryzmatu, disekce aorty nebo srdecni
selhani v disledku vzniklé aortdlni regurgitace (ev. mitralni regurgltace)

Syndromem trpél napriklad houslista Niccolo Paganini.




Klinicky obraz

Lide s Marfanovym syndromem maji hyperelastické klouby, coz znamena, ze dokazi klouby uvadét do poloh,
kterKch normalni jedinec neni schopny . Postizeny nejsou jen koncetiny, ale také pater, ktera je nachylna na
vznli skﬂliozy a jinych deformit. Stejné tak muze byt postizena i hrudni kost. Celkové je oslabena

svalova hmota.

Ocni postizeni pfedstavuje ektopie ocni €o€ky (ectopia lentis - vychyleni cocky diky vadnému fixacnimu
aparatu ¢ocky). U nemocného se tento stav projevi kratkozrakosti a je odhalitelny pri o€nim vysetreni.

VvV evVv/

Nejzavazneéjsi priznaky jsou spojeny s postizenim srdce a srdecnice (aorty). Obvykle dochazi ke vzniku disekce
aorty. Disekce aorty neni pritomna pouze u Marfanova syndromu, ale je pro néLtypické. Sténa aorty ma
postizenou cast, které se rika medie (priblizné stfedni ¢ast cévni stény), ta je slabsi a nachylnéjsi pro natrzeni
a oddéleni se od celku. Do vzniklé podélné trhliny ve sténé, kterd vytvori v prisvitu cévy kapsu, se dostava
krev, kterd mlze kapsu stale vice zvétSovat a stav tak dava vzniknout disekci aorty (v cévé se v podstaté
vytvori dva prilsvity). Disekce aorty se projevi silnou bolesti na hrudi ¢i vyzarujici do zad, bolest mUze byt

i pulsujiciho charakteru, intenzitou je srovnavana s bolesti u srdecniho infarktu. Stav se zhorsSuje po fyzickeé

namaze.

Mezi dalsi vady spor‘ené s Marfanovym syndromem patfri postizeni srdecnich chlopni, které se postupné
muze, ale nemusi klinicky projevit jako dusnost, unava, Ci jiné pfiznaky spojené s nedostatec¢nosti srdecnich
chIoEni a selhdvanim srdce jakoZzto krevni pumpy (napr. otoky, silné buseni srdce - palpitace,

preskakovani tepu).



Terapie

Ro¢né se v Ceské republice narodi pfiblizné deset takto postizenych déti,
celosvetove je postizen 1 clovék z 5000, pricemz asi Ctvrtina nemocnych ma
novou mutaci - nikoli tedy onemocnéni zdédéné po rodicich.

Onemocnéni je dédi¢né a jeho projeviim, at uz v jakékoli mite, se neda nijak
predejit. Zenam s Marfanovym syndromem se nedoporucuje otehotnét a paklize
k otéehotnéni dojde, je nutné vyhnout se vétsi fyzické namaze a zachovavat klid
na ltuzku.

Marfanlv syndrom nelze vylécit, |ze pouze napravit nékteré abnormality, které se
u nemocného vyskytnou. Disekce aorty se obvykle resi operaci. BEhem operace je
vyjmuta postizena cast aorty (nejcastéji koren aorty a vzestupna cast aorty) a je
nahrazena umélym materialem. Ektopie ocni cocky se taktéz resi chirurgicky
navracenim cocky do spravné polohy. Konstituci kostry a zvysenou elasticitu
kloubtl nelze ovlivnit.



Fatty deposits __ |
lining aneurysm

Weakened wall
Aorta of aorta

Thoracic aortic
aneurysm

. ePainAssist.com




T T e I LR R T T w vy e R B o e -.-.I.-,_-“;‘r.:.- d v e Lkl Bt o i i

Marfa
Syndrome

Muis
Pramérny ' Marfanovym
mui ! syndromem

Paganini ,.f? fy -8 "‘-‘f _
- : =
V‘dhlﬁlh]—c‘ o T :
; -.II 5 s
Ll ] sat o



£ .3 5 rhe -
- At B A A (4
= L "_:-I""' LoEon R L T

- '_'__"'.--:--1-::-:'-:‘.- -':z--.-- Yo S e -'-.; ¥ n T
‘{“‘i‘; o Ly ok ik :‘_

- !.- : _-:"-._ oy . v

R .

A -._FI ._ .-:.’ 11 A
- Zdroje

e

Gl

- https://nemoci.vitalion.cz/marfanuv-syndrom/
. 1ttps://www.wikiskript5.eu/w/Marfan%CS%A_Fv syndrom

. nttps://www.epainassist.com/genetic-disorderS/marfan-svndrome
e https://cs.wikipedia.org/wiki/Hlavn%C3%AD strana
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