MARFANOV SYNDROM

MARFANOV SYNDROM (MFS) je dedi¢né, autozomdlne domi-
nantné ochorenie spojivového tkaniva. PriCinou je mutacia génu
na 15 chromozéme - FBN1 pre fibrilin. Fibrilin je bielkovina,
zodpovedna za pevnost a elasticitu spojivového tkaniva. MFS
patri do skupiny chronickych, invalidizujucich ochoreni s nizkym
vyskytom, ale vysokou komplikovanostou.

TYPICKY VZHLAD MFS
)

ZDRAVOTNE PROBLEMY
Zakladné problémy:
m srdcovo-cievne
(rozSirena aorta)
m kratkozrakost
(vysunutie SoSoviek)
m hypermobilita kibov

m zlyhanie plic - pneumotorax
m Unavovy syndrom

vyrazne deformovany
hrudnik (vypukly
alebo vpaceny)

nepomerne dlhé
a tenké koncatiny

napadne vysoka,
chuda postava
NajzavaznejsSim, zivot
ohrozujuicim problémom je

dlhé a tenké prsty ) )
srdcovo-cievny systém.
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DIAGNOSTIKA

Pre diagnostiku je

potrebné kompletné Q
vySetrenie na zaklade
Gentskych kritérii. Ak pacient
nema dilataciu aorty, nevylucu-
je to diagndzu MFS, dokonca
ani u dospelych. Symptémy
nemusia byt pozorovatelné
od narodenia, s vekom sa
stavaju viditelné a zdravotné
problémy sa zhorsuju.

ASI 25 % PRIPADOV MFS

spbsobuje nova génova mutacia,
pricom obaja rodicia su zdravi.

uzka tvar, hlava casto
pretiahnuta v predo-
zadnom smere

TEHOTENSTVO

V pripade tehotenstva, @

ide vzdy o rizikové
tehotenstvo s indikaciou
poérodu cisarskym rezom.

natlacené zuboradie
a tzv. gotické podnebie

ZIVOTNY STYVL @
Pre pacientov s MFS

je doélezité nepretazovanie
srdcovo-cievneho systému

a nepraktizovanie silovych
a loptovych Sportov.

Doposial neexistuje kauzdlna liecba MFS.
Doélezité je pravidelna (min. 1x rocne) lekarska
kontrola rozvoja srdcovo-cievheho ochorenia.

PRAVIDELNE
PREHLIADKY

LIECBA A PREVENCIA KOMPLIKACII

Pri pacientoch s MFS ide vzdy o kategodriu tazko
zdravotne postihnutych oséb. Priemernd dizka Zivota
pacientov s MFS moéze byt kratSia. Pacient zatazeny
neprimeranou pracovnou a fyzickou aktivitou je
vystaveny riziku ohrozenia zivota. Dblezita je Uprava ®

spbsobu zivota, vyber vhodného zamestnania, U
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pohybom hlavy, skokom, napinaniu, tlac¢eniu alebo
dvihaniu tazkych predmetov.

VYSETRENIA
POTVRDZUJUCE MFS
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Cislo diagnézy MKCH 10: Q 87.4

kardiologické
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vySetrenie

obmedzenie Sportovych aktivit, ktoré vedu k prudkym
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