Marfanuv syndrom

Marfantliv syndrom (dolichostenomelie) je AD dédi¢né onemocnéni,
které mUze vzniknout i na podkladé spontannich mutaci (1:10 000).
Typickym projevem je postizeni muskuloskeletarniho systému,
kardiovaskularniho systému a oci.

Klinické projevy byvaji natolik zdvazné (hl. kardiovaskularni), ze vedou k
umrti jiz v nizkém véku. Vyznamnou osobnosti s timto syndromem byl
houslista Niccold Paganini.

Etiopatogeneze

Klinicky obraz vznika z dlivodu poruch mezenchymu - mutace v genu
pro fibrilin 1 (FBN1; 15g21.1), nalezeny i mutace genu pro prokolagen I.

Dalsi pfi¢inou jsou poruchy metabolismu mukopolysacharidi.

Klinicky obraz

Postizeni muskuloskeletarniho systému

Pacienti s Marfanovym syndromem maiji velmi charakteristicky habitus
- vysoka postava, gracilni skelet, zkraceny trup oproti napadné dlouhym
koncetinami s tenkymi protazenymi prsty na rukou i nohou
(arachnodaktylie), rovnéz byva pritomna dolichocefalie, gotické patro a
zubni anomalie.

Metabolické zmény ve vazivovém aparatu zplsobuji hypermobilitu
kloubt (scapulae alatae, genua valga, genua recurvata, pedes
planovalgi), a hypotonii kosterniho svalstva. Tyto zmény ¢asto vedou
k rozvoji skolidzy, kyfézy, deformitdm hrudniku a kloubnim subluxacim, az
luxacim. Dale mizeme pozorovat flexni kontraktury proximalnich
interfalangeélnich kloubd, méné ¢asto loketnich a kolennich. Na kdzi se
objevuji atrofické strie a v dlsledku oslabeni brisni stény dochazi k
rekurentnimu vzniku hernii.

Postizeni kardiovaskuldrniho systému

Nejzavaznéjsi symptomatika se bezpochyby tyka kardiovaskularniho
systému. Zahrnuje nejrliznéjsi anomalie, napr. myxoidni pFestavbu
srdec¢nich chlopni vedouci k jejich prolapsu ¢i regurgitaci (aortalni,
mitralni) s ndslednym rozvojem srdecniho selhdni. Tyto zmény byvaji
nejcastéjsi pricinou pred¢asného umrti.

Ve sténé velkych cév vznika cysticka medionekréza zplsobujici jeji
oslabeni, coz nasledné vede ke vzniku aneuryzmattm. Pacienti jsou tak
ohroZeni na zivoté nejen rupturou aneurysmatu, ale rovnéz i aortalni
disekci. Obvykle nachazime dilataci korene aorty, pripadné a.
pulmonalis.

Dalsi postizeni

Velmi ¢asto se u téchto pacientll setkdvdme s rozvojem spontanniho
pneumotoraxu (emfyzematdézni buly v oblasti apexu plic).
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Z ocnich vad je typické oplosténi rohovky a dislokace oc¢ni ¢ocky
(ectopia lentis).

Niccolo Paganini, jedna ze

zndmych osobnosti s
Marfanovym syndromem

Klinicky
obraz

Pricina

Diagnostika

Vysetieni v
CR

Incidence
ve svété

Prognédza

Marfanoidni
habitus,
arachnodaktylie,
vrozené srdecni
vady, anomalie
ocni Cocky

mutace ve FBN1
genu (fibrilin 1)
Klinické vySetreni,
ECHO,
oftalmologické
vysetreni,
potvrzeni
genetické priciny
pfimou DNA
diagnostikou
MozZnosti vysetreni
v CR (https://new.s
lg.cz/pracoviste/vy
setreni/154700/)

1-5/10 000

Odviji se od
zavaznosti
postizeni
kardiovaskularniho
systému

Klasifikace a odkazy

MKN-10

MeSH ID

OMIM

Q874 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlize
c/Q874)

D008382 (https://
www.medvik.cz/b
mc/link.do?id=D00
8382)

154700 (https://o



https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Paganinidaug.png
https://new.slg.cz/pracoviste/vysetreni/154700/
https://mkn10.uzis.cz/prohlizec/Q874
https://www.medvik.cz/bmc/link.do?id=D008382
https://omim.org/entry/154700
https://www.wikiskripta.eu/w/Autosom%C3%A1ln%C4%9B_dominantn%C3%AD_d%C4%9Bdi%C4%8Dnost
https://www.wikiskripta.eu/w/Mutace
https://www.wikiskripta.eu/w/Gen
https://www.wikiskripta.eu/w/Mukopolysacharid%C3%B3zy
https://www.wikiskripta.eu/w/Arachnodaktylie
https://www.wikiskripta.eu/w/Genua_valga
https://www.wikiskripta.eu/w/Pes_planovalgus
https://www.wikiskripta.eu/w/Skoli%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/w/Kyfosa
https://www.wikiskripta.eu/w/Subluxace
https://www.wikiskripta.eu/w/Luxace
https://www.wikiskripta.eu/w/Hernie
https://www.wikiskripta.eu/w/Regurgitace_aort%C3%A1ln%C3%AD
https://www.wikiskripta.eu/w/Regurgitace_mitr%C3%A1ln%C3%AD
https://www.wikiskripta.eu/w/Srde%C4%8Dn%C3%AD_selh%C3%A1n%C3%AD_(interna)
https://www.wikiskripta.eu/w/Cystick%C3%A1_medionekr%C3%B3za
https://www.wikiskripta.eu/w/Aneurysma
https://www.wikiskripta.eu/w/Aort%C3%A1ln%C3%AD_disekce
https://www.wikiskripta.eu/w/Pneumotorax

mim.org/entry/154

SKIN 700)
& STRLTCH MARKS orphanet  ORPHA558 (http://
Lw www.orpha.net/co

nsor/cgi-bin/Diseas
e Search.php?ing
=EN&data_id=109
)

MedlinePlus 000418 (https://m
edlineplus.gov/enc
y/article/000418.ht
m)

Medscape 1258926 (https://e
medicine.medscap
e.com/article/1258

Diag nostika 926-overview)

Video v anglic¢tiné, definice, patogeneze, priznaky, komplikace, 1écba

Velice dllezitym diagnostickym kritériem je pozitivni rodinna
anamnéza (AD dédic¢nost), klinickd symptomatika charakteristicka pro
Marfan@v syndrom a typické nalezy na zobrazovacim vysetreni. Suspektni
je rovnéz nalez sdruzenych abnormalit pri kardiologickém,
pneumologickém a jiném specializovaném vysetreni.

Na RTG Ize pozorovat rozsifeni direnové dutiny kosti na Ukor
kompakty. Metakarpy, metatarzy i proximalni falangy byvaji protazeny,
oproti stfednim a distalnim, které se tak jevi zkracené.

V diferencialni diagnostice musime odliSit od AR dédi¢né
homocystinurie, pfi které byva pritomen marfanoidni habitus. Oproti
Marfanové syndromu byvaji oba rodice zdravi prenaseci.

Terapie a progno’za Myxomatézni degenerace aortalni chlopné

Vzniku kontraktur Ize predejit pravidelnou rehabilitaci. Vyjimecné
indikujeme symptomatickou operacni [é¢bu (vyznamna skoliéza,
spondylolistézy, reverzni panevni osteotomie pfi protruzi acetabula).
Dilezité jsou pravidelné kontroly kardiologem a pneumologem a éasna
intervence Zivot ohrozujicich stavd.

| pfes vSechna preventivni opatfeni je prognéza onemocnéni velmi
neprFizniva.

Odkazy

Souvisejici clanky Dislokace ¢oeky

Achondroplazie

Tanatoforicky dwarfismus
Diastrofickd dysplazie
Spondyloepifyzarni dysplazie
Larsen(v syndrom

Vrozené mnohocetné exostézy
Fibrézni kostni dysplazie
Dysostosis cleidocranialis

Morbus Albers-Schénberg
Osteopoikil6za

Arthrogryposis multiplex congenita
Mukopolysacharidézy

Hereditarni osteoonychodysplazie (nail-patella syndrom)

Externi odkazy

= eMedicine: Marfan syndrome (https://emedicine.medscape.com/article/946315-overview)
= MarfanQv syndrom - video (https://www.youtube.com/watch?v=p4EvIKEyw78)
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