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Etiopatogeneze

* Autozomalné dominantni dedi¢né
onemocneni, avsak spontanni
mutace jsou Casté, Cetnost priblizné
1:10 000

 Mutace v genu FBN1 - gen kéduijici
glykoprotein fibrilinl (na
chromozomu 15; FBN1; 15g21.1) —
jedna ze zakladnich stavebnich
slozek pojivovych tkani

* Nové poznatky ukazuji na spojitost s
dalsimi geny pr.: FBN2 — koduje
fibrillin 2, geny TGFBR2 a TGFBR1-
koduji receptory pro transformuijici
rustovy faktor




Priznaky

- Marfanav syndrom, téz dolichostenomelie, zahrnuje Sirokou skupinu pfiznaku. Syndrom nejvice
EOSt!hUJe tkane, v nichz p,o&n{o,h_raj_e vyznamnou roli, byva postizen systém kostni, ocni a
ardiovaskularni. Zakladni kritéria jsou:

1. vysoka postava

2. dlouhé tenké koncetiny

3. dlouhé tenké prsty (arachnodaktylie)
4

dislokace ocni cocky (ectopia lentis) — vadny fixni (zavésny) aparat Cocky — projevi se
kratkozrakosti

anomadlie srdce a cév - primé ohrozeni zivota

a) prolaps mitralni chlopné — porucha rytmu srdce nebo zpétneé proudeni krve

b) aneuryzma gorty postihujici i Valsalvovy siny Ci aortalni regurgitace - Dilatace aorty - stena
aorty ma postizenou stfedni ¢ast (tunica media) - slabsi a nachylnéjsi pro natrzeni a oddéleni se
od celku — vznik podélné trhliny ve sténé, vytvori v prisvitu cévy kapsu - disekce aorty (v cévé
se v podstaté vytvori dva prusvity) - projevi se silna bolest na hrudi ¢i vyzarujici do zad
(srovnavana s bolesti u srdecniho infarktu). Dilatovand aorta mize prasknout - krvaceni a
zhrouceni krevniho obéhu s nasledkem Sokového stavu a smrti.

o

6. jiné pFiznaky spojené s nedostatecnosti srdeCnich chlopni a selhavanim srdce (napf. otoky, silné
buseni srdce — palpitace, preskakovani tepu)



Lécba

* Pro Marfanuv syndrom doposud neexistuje zadna lécCba

* \lyléCeni ani zlepseni zdravotniho stavu pro pacienta s MS neni
mozné, opotrebovani organismu postupuje velmi rychle, selhani
zivotnich organu hrozi i ve velmi mladém véku pacienta.

 Postizeni je trvalé.

» Uprava zivotniho stylu a pravidelné Iékafské kontroly mohou vést ke
snizeni rizik a tim predchazet komplikacim.



Zajimavost

Niccolo Paganini (1782 — 1840)

e jtalsky houslista, kytarista a
hudebni skladatel

* trpéel priapismem a Marfanovym
syndromem




