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Betegtajékoztato

Marfan-szindroma diagnozisa
Az Onnél elvégzett fizikalis vizsgalat, csalddfa felvétel és a mar megtortént diagnosztikai
vizsgalatok (ECHO, esetleg CTA, MR) alapjan feltételezhets, hogy On Marfan-szindréméaban

szenved.

Mit kell tudni a Marfan-szindromaraol?

A Marfan-szindréoma autoszomdlis domindns 6roklédésti  betegség, melynek
legjellegzetesebb tiinetei a vazrendszeri eltérések, &m mégis a betegek életére a stlyos sziv- és
érrendszeri elvaltozasok jelenthetik a legnagyobb veszélyt. Kialakulasaért az esetek 90
szazalékaban a fibrillin-1 (FBN-1) nev(i, kot6szoveti rostokat kédol6 gén mutacioja a felelds.
Gyakorisaga 1:5000 mely alapjan Magyarorszagon ma hozzavet6legesen 1500-2000 ember
érintett ebben a szindrémaban!

Tiinetek, diagnézis

A Marfan-szindréma diagnézisa elsésorban klinikai, valamint genetikai vizsgalatokon alapul.
1996-ban Anna de Paepe és munkatarsai, a Genti Egyetem kutat6i a Marfan-szindroma
klinikai jegyeit egységes nozologiaba (tiinettan) foglaltdk, melyre az irodalomban Gent-
kritériumok, illetve Gent-nozologia néven hivatkoznak. A jelenleg érvényben 1év0, revidealt
2010-es Gent nozoldgia két részre oszthato, egyrészt diagnosztikus kritériumokra, masrészt a
szisztémas pontszam megallapitasara. Utobbi része az el6bbinek. A régebbi és az 1j Ghent
nozologiat az 1. tabldzatban hasonlitjuk 6ssze, melyben lathatéak a kiilonbségek a két
kritériumrendszer kozott.

A szindromahoz kapcsolodo legtobb koros eltérés magyarazhaté a kotészovet
strukturalis zavaraval. Tipusos csontrendszeri elvaltozasok esetén a betegeknek jellegzetes,
ugynevezett Marfanoid kiillemiik van: magasak, vékonyak, karjuk fesztavolsaga nagyobb,
mint a testmagassaguk, gyakran a mellkasuk és a gerinciik is deformitast mutat.
Leegyszerlisitve a csaladi anamnézis pozitivitasa estén a Marfan-szindroma fennall,
amennyiben aortaérintettség vagy ectopia lentis vagy szisztémas pontszam >7 igazolhato.

Az aorta érintettsége Marfan szindromaban az aortagydk disszekcidjat vagy
dilatacidjat jelenti. Ezen klinikai entitasokat a patogenetikai hatteriikkel részletesen késébbi
fejezetben a képalkot6 diagnosztikaval egyiitt taglaljuk. Roviden a f6iit6ér érintettsége
elérehaladott felszall6 aorta dilataciot (vagyis Z-score >2) illetve az aorta disszekciét foglalja
magaban.

Az ectopia lentis kimutatdsa réslampa hasznalataval, a pupilla maximalis dilatacigjat
kovetOen torténhet. A szemlencse Marfan-szindromaban leggyakrabban felfelé és temporalis
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irAnyban diszlokalédik. A tlinetegyiittes diagndzisanak felallitdsakor szemészeti kontroll
vizsgalat is sziikséges.

Szisztémas érintettség kapcsan pontokkal jellemezziik a tiinetek sulyossagat. Az igy
kapott szisztémas pontszam az alabbiakbol tevddik dssze:

= Csukl6 ES hiivelykujj tiinet egyiittes fennallasa — 3 pont
= Csukl6 VAGY hiivelykujj tiinet — 1 pont

A hiivelykujj tiinet akkor pozitiv, ha a beteg addukalt (tenyér felé kozelitett) hiivelykujjanak
distalis phalanxa teljes egészében tdlnytlik a tenyér ulnaris (kisujj feloli) szélén. A
csuklotiinet akkor all fenn, ha a hiivelykujj ujjbegye a kisujj kormét teljesen befedi az
ellenoldali csuklé koriilfogasakor (1. dbra).

b

a

1. abra: A Marfan-szindréma kéztiinetei. (a) arachnodactylia (b) csuklé tiinet (c) hiivelykujj tiinet

= Pectus carinatum — 2 pont
» Pectus excavatum, vagy a mellkas aszimmetridja — 1 pont

Tyukmell, illetve a susztermell fontos mellkasi manifesztaciéja a Marfan-szindroémanak.

» A sarok valgus-allasa — 2 pont
= Pes planus (lidtalp) — 1 pont

A sarok valgus-alldsa, mely kombinalédhat az el6lab abdukcidjaval, s a labfej koztes
szakaszanak siillyedésével, elolrdl és hatulrdl torténé megtekintés alapjan kiilonithet6 el az
enyhébb, kdzonséges ludtalptol.

= Spontan pneumothorax — 2 pont
* Duralis ectasia — 2 pont



\TAS By
_,il\\-“ L Dy

A ENSIS o,
oV “ sy

SEMMELWEIS EGYETEM
Altalanos Orvostudomanyi Kar
Varosmajori Sziv- és Ergyégyaszati Klinika
Szivsebészeti Profilvezet6: Prof. dr. Szabolcs Zoltan
H-1122 Budapest, XII. Varosmajor utca. 68.

2

f@ D

Y,
U,
)
2
E:)
=
n
=
=
&

1769

A lumbosacralis duralis ectasia (a kemény agyhartya tagulata az agyékcsigolyak és/vagy a
keresztcsont magassagaban, mely gyakran az utobbi csontok er6ziojat okozza) szenzitiv, am
kevéssé specifikus jegye a Marfan szindromanak, ezért nem kezelhet6 tovabbra is az aorta
érintettséggel vagy az ectopia lentis-szel egyenrangu kritériumként. Ennek oka, hogy a
durazsak tagulatat egyarant leirtdk Loeys-Dietz szindrémaban, illetve vascularis (IV.) tipust
Ehlers-Danlos szindromaban.

= Protrusio acetabuli — 2 pont

A csipéiziilet iziileti vapaja, az acetabulum tul mély és silyosabb esetben beboltosul a
medence {iregébe.

= (Csokkent fels6 szegmens - alsé szegmens arany (upper segment/lower segment ratio,
USLS) ES fokozott karfesztavolsag — testmagassag arany (arm span/height ratio, ASHR)
ES stilyos scoliosis hidnya — 1 pont

Normal fehérb6éri populdcioban az USLS érték nagyobb, mint 0,85; mig egészséges
feketéknél ez az arany mindig 0,78 felett marad. Gyermekeknél a kovetkezd értékek
szamitanak abnormalisnak: 5 éves kor alatt USLS <1,00; 7 éves korig USLS <0,95; mig 8-9
éveseknél USLS < 0,90. A 10 év feletti gyermekekre mar a feln6tteknél alkalmazott 0,85-ban
meghatarozott hatarérték érvényes. FelnOtteknél az 1,05-ndl nagyobb karfesztavolsag-
testmagassag arany képezi a fenti kritérium masik alappillérét. A fenti ardnyok nem
értelmezhet6k sulyos scoliosis vagy kyphosis esetén. Az alsé szegmens a symphysis pubica
tetejének (megkozelit6leg a szeméremdomb magassagaban) tavolsaga a foldt6l, mig a felsd
szegmens a testmagassag és az alsé szegmens kiilonbségeként szamithato.

= Scoliosis vagy thoracolumbalis kyphosis — 1 pont

A scoliosis megallapithatd, ha el6rehajlaskor a jobb és a bal mellkasfél bordai kdzott legalabb
1,5 cm-es vertikélis eltérés figyelhet6 meg, vagy ha az in. Cobb-sz6g (vagyis a gerincoszlop
coronalis tengelyében torténd elhajlasa) meghaladja a 20°-ot.

= A konyék csokkent feszithet6sége — 1 pont

A konyok feszithet6sége csokkent, ha az alkar és a felkar tengelye éltal bezart szog teljes
extensio mellett sem haladja meg a 170°-ot.

* A szindroma megnyilvanulasai az arcon — 1 pont, amennyiben 3 teljesiil az
alabbi 5 koziil:
- dolichocephalia — hossztifejiiség
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- enophthalmus — a szemgoly0 besiillyedése a szemiiregbe
- lefelé lejto fissura palpebralis

- malaris hypoplasia — a kdzéparc fejletlensége

- retrognathia — hatrabb allo6 allkapocs

= Striak a borén — 1 pont

A striae atrophicae akkor vehet6 figyelembe, ha az nem hozhaté 6sszefiiggésbe jelentds
testsulyvaltozassal vagy terhességgel, tovabba szokatlan helyen jelentkezik (vagyis nem csak
a hat kozepét, a lumbalis tajékot, a felkart, a honaljat vagy a combot érintik).

= 3 dioptriat meghalad6 myopia — 1 pont

Marfan szindromaban a myopia igen gyakori, s altalaban igen koran jelentkezik,
meglehetGsen gyors progressziot mutat, tovabba vizsgalata a mindennapos szemészeti rutin
részét képezi, am specificitasa igen alacsony.

= A mitralis billenty{i prolapsusa — 1 pont

A mitralis prolapsus echocardiographias vizsgalat soran a mitralis billentyli egyik vagy
mindkét vitorldjanak a mitralis annulus sikjan keresztiil torténd szisztolés kiboltosuldsa
alapjan diagnosztizalhat6. Ez legjobban a parasternalis hossztengelyi vagy az apikalis
hossztengelyi haromiiregii vagy kétiiregli felvételeken figyelhet6 meg. Marfan szindrémaban
is az altalanosan alkalmazott eljardsoknak megfeleléen diagnosztizalhaté ez az eltérés, nincs
sziikség specidlis szempontok figyelembe vételére.

Minden testi tiinet megléte esetén 20 pont szerezhet6, tovabba a szisztémas érintettség akkor
mondhato ki, ha a vizsgalt egyén szisztémas pontszama legalabb 7.

Csaladi el6zmény hidnyaban a Marfan-szindroma fennall, amennyiben bizonyitott az aorta
érintettség, és ehhez ectopia lentis vagy FBN1 mutaci6 vagy szisztémas pontszam >7 adodik.
Ha azonban nem all fenn a betegnél aorta érintettség (Z-score <2), akkor ectopia lentis és az
ugynevezett aortopatia asszocialt FBN1 mutaci6 egyidejii megléte szintén igazolja a Marfan-
szindromat. Ez egy olyan konkrét FBN1 mutacio, amelyrdl ismert, hogy aortaérintettségben
szenved6 Marfan-szindromasok hordozzék, vagyis bizonyitott annak Osszefiiggése
aortopatiaval.

Elmondhaté tehat hogy a Marfan-szindréoma diagnézisanak felallitdsa szempontjabol a csaladi
el6zmény pozitivitasa illetve az aorta érintettsége a két kritikus faktor.



\TAS By
_,il\\-“ L Dy

I\_\"_-'.\‘\..\."“.‘\' by

SEMMELWEIS EGYETEM
Altalanos Orvostudomanyi Kar
Varosmajori Sziv- és Ergyégyaszati Klinika
Szivsebészeti Profilvezet6: Prof. dr. Szabolcs Zoltan
H-1122 Budapest, XII. Varosmajor utca. 68.

¢

2

';‘\\-
S ”
&
k.
A &
iy, AR
Yoy gran¥®

1769

Amennyiben a fenti tiinetek koziil On szdmos olyannal rendelkezik, melyek jellemzéen a
Marfan-szindréméban is jelen vannak. Ezek alapjan éllitottuk fel Onnél a Marfan-szindréma
diagnézisat. Ont a Semmelweis Egyetem Varosmajori Sziv-és Ergyégyaszati Klinik4jan
miikod6 Marfan ambulancia gondozasba veszi. Az ambulancian dolgozé orvos kollégak
egyben a Magyar Marfan Alapitvany munkatarsai is. (Prof. dr. Szabolcs Zoltan és mtsai)

A szivbillentylik talalt miikodészavara, valamint az szivultrahangos vizsgalat altal
kimutatott aorta-gyok és az aorta (féverdér) felszall szakaszanak tdgulata miatt Onnél fél-egy
évente keriilne sor szivultrahang vizsgalatra és 1-2 évente CTA illetve MR vizsgalatra. A
vizsgalatok id6zitését gondozd orvosaik hatarozzak meg.

Tudnia kell, hogy bizonyos sziv és érbetegségek jelenlétében (billenty(i elégtelenség, aorta
tagulat (aneurysma) felmeriil a szivsebészeti kezelés sziikségszerlisége is. A miitét
indokoltsagat az ambulancia szivsebész munkatarsai hatarozzak meg.

Az esetleges miitétek minden esetben az életre veszélyes szdovodmények kialakulasat
el6zhetik meg! Az esetleges miitéti indikaciok esetén a végzendd miitétekrdl, kockazataikrol,
potencialis szovodményeikrol és természetesen hosszu tavu életkilatasokrol, életmindségrol
részletes felvilagositast kapnak!

A miitéti kezelést még nem igényl6 allapotokban az ambulancia kardiolégus munkatarsai
dontenek az esetleges gyogyszeres terapia (vérnyomas csokkentés) sziikségességérol.

A diagnozist megerdsitd genetikai vizsgalatokat indokolt esetben az ambulancia orvos
munkatarsai szervezik.

A gondozisba vétele napjatol On jogosult a Marfan Igazolvany viselésére. Ezt a
www.marfan.hu honlaprdl téltheti le.

Kérem fogadja el azokat az életvitelére vonatkozé orvosi tanacsokat, melyekkel az
ambulancia munkatérsai Ont ellatjak! Enyhébb esetekben taldn komolyabb restrikcidkra nem
is kell szamitania. Komolyabb aorta tagulatok esetén viszont er6sen javasoljuk, hogy minden
olyan fizikai aktivitastdl tartézkodjon, mely er6lkodéssel jarhat. Keriilje az {itk6zésekkel,
komoly erdkifejtésekkel jaré sportokat, kiizdésportokat. Bizonyos esetekben javasolt lehet az
iskolai testnevelés alol torténd felmentés is.

Kérem jegyezze meg, hogy betegségével foglalkozé részletes informdacidkat a
www.marfan.hu honlapon szerezheti be!


http://www.marfan.hu/
http://www.marfan.hu/
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Sz M Major kritériumok Minor kritériumok
o |Pectus carinatum pectus excavatum miitéti indikacié nélkiil
2]
:f:t pectus excavatum miitéti indikaciéval iztileti hipermobilitas
£
= | N _ | 2 . . magasan ivelt, gétikus szdjpad dsszezsifolt
5 ;E =3 =) csokkent USLS arany vagy ASHR >1,05 fogakkal
[}
E 6 . .E csukl6 és hiivelykujj tiinet ‘& | dolichocephalia
5| = _ | =
E E 2 g scoliosis > 20° VAGY spondylolisthesis E malaris hypoplasia
@ Y = S
© E = E konyok csokkent feszithetGsége é enophtalmus
o | malleolus medialis pes planust K% .
=} ] = | retrognathia
9 eredményezve 8
protusio acetabuli (barmely foki) & | lefele lejt6 fissura palpebralis
abnormalisan lapos cornea
E E - o T s rre
g = ectopia lentis .sz.erngolyok Tnegnove'lgefi('ett .ax1ahs atrner0]. e
%) N iris hypoplasia vagy ciliéris izom hypoplasia
kovetkeztében csokkent miosis
, itrali 1
= - aorta ascendens tagulat ITH L LD E.IPSI,JS
5 2 arteria pulmonalis tagulat
3B = mitrédlis annulus kalcifikdcié
& E aorta ascendens disszekcid ., . e ,
a — B tipusu aorta disszekcio 50 éves kor alatt
< E spontan pneumothorax
gl = apicalis tiid6 blebek, bullak
S E striae atrophicae
- — visszatér6 vagy vagasoknal jelentkezd hernia
1 maj Lumbosacralis duralis ectasia
P Szisztémas érintettség (>7 pont)
3 VAGY csukld ES hiivelykuijj tiinet Lehetséges diagnosztikai kimenetel
1 csukl6 VAGY hiivelykujj tiinet
2 | VAGY | Pectus carinatum I | Aorta érintettség | ES
1 Pectus excavatum VAGY mellkasi deformitas Ectopia lentis
2 Sarok deformitds Aorta érintettség ,
1 VAGY Pes planus 1 FBN1 mutéci6 ES
2 | Pneumothorax Aorta érintettség ,
- - III . p ES
2 | Duralis ectasia Szisztémas érintettség
2 | Protusio acetabuli v Aorta érintettség ES
1 |USLS! ES ASHR1 ES nincs scoliosis Csaladi el6zmény
1 | Scoliosis VAGY thoracolumbaris kyphosis v Ectopia lentis £S
1 | Csokkent konyok feszithetGség FBN1 mutécié
1 | Facialis abnormalitas (14sd fent) Ectopia lentis ,
. X VI TR ES
1 | Striae atrophicae Csaladi el6zmény
1 | Myopia > 3 dioptria Szisztémas érintettség .
T - VII PR ES
1 | Mitrélis billentyii prolapsus Csaladi el6zmény
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