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Marfanuv syndrom

Historie — Marfaniiv syndrom je pojmenovan po Antoine
Bernard-Jean Marfanovi, franc. pediatrovi, ktery ho
jako prvni popsal v r.1896 pote, co si1 vSiml napadnych
rysu u S leté divky.

Gen FBNI1 souvisejici s nemoci byl poprvé identifikovan
Francescem Ramirezem v New Yorku v r. 1991.



Marfantiv syndrom je pomérné vzacné dédicné onemocnéni spojene

s poruchou pojiva.

PriCina — geneticka mutace, ktera je bud’ zdédéna po rodicich /v 75%
pripadech/ nebo nové€ vznikla /rodice jsou zdravi/.

Postizeny je FBN1 gen kodujici glykoprotein fibrillin 1 /umistény na
chromozomu €. 15/, ktery je jednou ze zakladnich stavebnich slozek
pojivovych tkani.

Noveé poznatky ukazuji na spojitost s dalSimi geny jako napt. FBN2 — koduje
fibrillin2, geny TGFBR2 a TGFBR1 — koduji receptory pro transformujici
ristovy faktor.

Syndrom nejvice postihuje tkané, v nichz pojivo hraje vyznamnou roli —
srdecnici /aortu/, skelet /kostru/, o¢i a duralni vak.

K diagn6ze MS je nutné postiZzeni alespon 2 ze ymenovanych hlavnich systemu
nebo geneticky pritkaz mutace genu pro fibrillin /FBN1/.



Znaky a symptomy

W w7/

a srdecnice /aorty/.
Zaketnost onemocnéni tkvi v tom, Ze nemocny si nemusi byt svého
postizeni védom.

Existuje vice nez 30 klinickych projevu, které jsou rizné
spojeny se syndromem.




Kosterni system

nejcastéji a nejviditelnéji se symptomy projevuji na kostie, pokoZce

a kloubech

napadné dlouhé stihlé ,,pavouci“ prsty — 0zn. jako arachnodaktylie
vysoci lide s extrémné, napadné dlouhymi koncetinami

hyperelastické klouby — tito lidé dokazi uvadét klouby do poloh, kterych
normalni jedinec neni schopny /napft. piiloZit palec ruky ke koncové ¢asti
predlokti, abnormalné ohybat prsty,.../

deformity na pateti /abnormalni zakiiveni, vychyleni patefe z osy/
hrudni kost /napt.nalevkovity nebo ptaci hrudnik — vypoukly nebo
vpaceny hrudni kos/

casna osteoartroza

lebka — prodlouzeni lebky v pfedozadnim sméru

vysoke /gotické/ patro

nahusténe zuby

oslabena svalova hmota
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Oc¢i
postiZeni fixaCniho aparatu CoCky /ektopie ocni Cocky/
odchlipeni sitnice

Kardiovaskularni systém

postizeni krevnich cév — zejm. aorty — toto zavazné postiZzeni se projevuje
dilataci aorty a zavazné je zejména proto, Ze dilatovana aorta mize
prasknout a zplsobit tak krvaceni, zhrouceni krevniho obéhu,

Sokovy stav a smrt

nespravna funkce mitralni chlopné — coZ zpusobuje tzv. prolaps, pii kterém
muze dojit k poruse rytmu srdce a nebo zpé€tnému proudéni krve

postizeni srdeCnich chlopni

selhavani srdce — napft. otoky, siln¢ buSeni srdce — palpitace, preskakovani
tepu



Normal aorta Aorta with large

abdominal aneurysm




S
Plice

dychavi¢nost pifi namaze

spontanni kolaps plic /pneumothorax/

spankové apnoe




Centralni nervovy systém

dural ektazie — oslabeni pojivové tkané duralniho vaku /blany/,
ktera obaluje michu

Dural ektazie miZe byt ptitomna po dlouhou dobu, aniZ by nastaly néjaké

napadné priznaky /bolesti spodni ¢asti zad, bolest nohou, bolest biicha,
bolest v dolnich koncetindch, bolest hlavyy/.

degenerativni onemocnéni disku a pateinich cyst

dysautonomie — problémy ¢i poruchy autonomni nervové soustavy



Téhotenstvi

slaba elasticita cév a délohy zpusobuji potraty

téhotenstvi je povazovano za rizikove

riziko postizeni ditéte je vysoké — 50 : 50 /kazdé druhé dité¢ muze byt
postizen¢/

v pribé&hu téhotenstvi jsou dilezité ¢asté kontroly echokardiografem

a kompletni vySetteni kardiologem




1)

2)

3)

4)

Diagnostika MS

u MS miuize byt slozita, presnou diagnézu MS se urci jen komplexnim
1€katskym vySetfenim

Komplexni Iékaiské vySetteni
Vysetieni srdce kardiologem — ECHO vySetieni, tj. UZ srdce, zméteni
Site aorty, prolaps chlopni, regurgitaci.
Vysetieni ocnim lékafem — biomikroskopicky pfi rozSifeni zornic.
Posunuti C¢ocky v urcitém sméru je u jinych onemocnéni ztitkave a proto
je tento ptiznak vyznamny pro diagnostiku MS.
VySetfeni ortopedem — vysSetieni kostry, zeym. deformity patetre
a hrudniku.
Charakteristicky byva ptiznak palce a zapé€sti, pomér horni a dolni ¢ast
téla, pomér vysky a rozpéti rukou.
Vysetteni klinickym genetikem.



Zména zr. 2010 :
novy postup pouziva 2 hlavni znaky — dilatace kofene aorty nebo direkce

a ektopie o¢ni CoCky




LECBA MS

Pro MS neexistuje Zadna 1écba.

Vyléceni ani zlepSeni zdravotniho stavu pro pacienta s MS neni mozné,
naopak opotiebovani organismu postupuje velmi rychle, selhavani
Zivotnich organt hrozi i ve velmi mladém véku pacienta.

Toto postizeni je zkratka trvalé.

Uprava zivotniho stylu a pravidelné lékatské kontroly mohou vést
ke sniZeni rizik a tim pfedchazet komplikacim.

Primérny vék zivota u lidi s dg. MS je 35-40 let.



Lidé s Marfanovym syndromem

by se méli vyhybat ¢innostem, zaméstnanim a sportiim, které vedou

k prudkym pohybtim hlavy a téla, skoktim, napinanim, zdvihani tézkych
piredméti, vyloucit sporty jako box, fotbal, hokej, basketbal, volejbal,
skoky do vody, potapéni

doporucuji se nesoutéZzni, nekontaktni aktivity, leh¢i cviceni, rekreacni
plavani, lehka cykloturistika, pomaly jogging, chuze

puls by nemél piesahnout 110 tderti/min a pi1 objeveni tnavy
dostatecny odpocinek



1. KAZUISTIKA

Pacientka v anamnéze s dg. Marfantiv syndrom, byla piijata

na Por.-gyn. kliniku k planovanému S.C. ve 38+2 g. t., I.grav./I.para.
Osobni anamnéza — prodé€lala bézné détské onem., na plice, ledviny,
Stitnou zlazu se nelécila, v pubert¢ 1é¢ena pro ment.anorexii — bez dispenz.,
zJistén MS — pro ktery je dispenzarizovana na kardiologii.

Léky zadné neuziva.

Rodinnd anamnéza — bezvyznamna.

V nynéjSim téhotenstvi — geneticke vys. — fyziologicke, tato gravidita
bez potizi.

Planovany S.C. byl proveden na Centralnich op.salech. Opera¢ni vykon
probé&hl bez komplikaci.

Matka byla pifedana k pooperacni pé¢i na [IPCHO.



Porozeno S.C. dévce, vaha 2500g/46cm.
Apgar skore 9/9/10 (barva), oSettena (pup. pahyl, kredeizace, K vit.),
dana na Novoroz. odd. na postylku a za 2hod vykoupéna.
Pti prvni 1ékaiské prohlidce — prav. AS, bez Selestu, ptiméfeny tonus, vybavné reflexy
(achopovy, tlekovy), jatra a slezinu nezvétSeny, dychani Cisté, rizova barva klize a pri
vySetteni hlavy — se zdal byt lehce stigmatizovan oblicej (vysoké ¢elo, hrubé rysy,
nizko posazené usi), a pii vySetieni dutiny ustni zjiSténo gotickée patro.
Holcicka byla nosena k matce na kojeni, k prsu se ptisavala pékné.
Hned 2. den matka byla pieloZzena na JIP — Por.-gyn. kliniku a nasledny den
byla pfeddna na odd¢leni Sestined¢li.
Holcicka pfedana mamince na RI, mamince se pomalu zac¢inala rozvijet laktace a prvni vaZzeni
kojeni (5ml, 10ml).
Viéhova kiivka u hol€icky prvni 2 dny Sla smérem dolli a pii rozvijejici se laktaci
se vahova kiivka stabilizovala a dale méla vzestupnou tendenci.
- Za 6. dnt po S.C. propusténa matka s ditétem domil. Hol¢icka byla plné kojena.



U holcCicky bylo provedeno vySetient :
UZ ledvin — normalni nalez
O¢ni vysetieni — Cerveny reflex vybavny
Ortopedicke vySetieni — kycle klinicky neg., doporu¢eno matce davat ditéti
siroké baleni
Odbér screeningu — PKU, SKH+CAH
ECHO srdce — normalni anatomie a funkce

Genetické vySetireni — v gen. ambulanci provedeno po propusténi

a v soucasne chvili neni potvrzeno zda ma holc¢icka MS.




2. KAZUISTIKA

Pacientce v sou€asné gravidité byl diagnostikovan Marfantiv syndrom.
Tato gravidita byla vedena jako rizikova, byla v peci Poradny pro rizikové
téhotenstvi Por.-gyn. kliniky a Kardiologické poradné Kardiochirurgicke
Kliniky.

Osobni anamnéza — st.p. plastice nosu pro deviaci nosni prepazky.

Pro susp. poSkozeni plodu RTG zatenim provedeno geneticke vys.

a u pacientky byl dg. Marfaniv syndrom — potvrzen DNA analyzou,
odhalena delece 19 exonu FBN1 genu.

Dale byla pacientka vysetfena kardiologem a bylo provedeno ECHO
srdce a zji1Sténa dg. Aneurysmaticke rozsireni kotfene aorty.

Rodinnd anamnéza — bezvyznamna.

Pacientka byla pfijata k planovanému S.C. ve 36.g. t., IIl.grav./I.para,
S.C. byl proveden na Centralnich op. salech a matka byla predana

k pooperacni péci na IPCHO.



Porozeno S.C. dévce, vaha 2840g/47cm.

Apgar skore — 10/9/10 (barva).

Hol¢icka byla lehce nezrald, byla oSettena (pup. pahyl, kredeizace, K vit.)

Byla dana na Novorozenecké odd., na postylku.

Pti prvni 1€katské prohlidce — prav. AS, dychani symetrické, mékké bfiSko, normotonus a vybavné reflexy.
Z divodu lehké nezralosti se u holCicky objevil grunting, pro ktery byla dana na adaptaci do inkubatoru,
bez O, a Sat. O, — v pof.

2. den byla hol¢icka bez poklesti Sat. O, a byla noSena matce na IPCHO, zkouSeno kojent,

hol¢icka se ptisala pekné.

3. den po S.C. se u matky objevil kriticky stav, nasledna operace (ruptura aorty) a matka umira
Holcicka ptevedena na umélou stravu, krmena z ldhve, toleruje 30 — 40 ml Beby, nezvraci,

otec dochazi za hol¢ickou.

6. den zivota pii stale snizujici se vahové kiivce hol¢icka pfedana na IMP.

Hol¢icka byla ictericka, spava, k jidlu se nehlasila, byly ji naordinovany odbéry

a nasledna fototerapie s KI.

Dalsi den byly hol¢i¢ce odebrany odbéry, které byly v potadku, proto byla ukonc¢ena FT i KI.

Ale holcCicka byla stale spavéjsi, lehce hypotonicka, ale pii manipulaci reaguje ziveé, rizova.

Z lahve pije Spatn¢, mléko Spatné polyka, proto byla hol¢icka krmena sondami a lahvickou

dle chuti Nutrilonem.



Vahove prospivala a proto se dokrm sondami pomalu odboural a hol¢icka byla plné krmena lahvickou
Nutrilonem. Tolerovala si davky do 65 ml.

15. den byl pfijat na pokoj pro rodice — otec hol¢icky, kde se naucil péci o hol¢icku (ptebalovani,
krmeni z ldhve, koupani).

18. den holcicka propusténa s otcem do domaci péce.

U hol¢icky bylo provedeno vySetient :
UZ mozku — normalni nalez
UZ ledvin — normalni nalez
Oc¢ni vySetteni — Cerveny reflex vybavny
Ortopedické vysetieni — kycle klin. negat., bez 1éCby
Odbér screeningu — PKU, SKH + CAH
OAE (otoakustické emise — vys. sluchu) — oboustranné vylouc¢ena periferni porucha sluchu
ECHO srdce — normalni nalez, ale vzhledem k 50% riziku MS u ditéte doporucena dispenzarizace
v kardiologické poradné
Genetické vySetteni — proveden krevni odbér k DNA analyze a v ptipadé této holCicky
je potvrzen Marfantiv syndrom




Paganini
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