Marfantiv syndrom (MFS) patfi do skupiny systémovych onemocnéni zvanych fibrillinopatie. Jedna
se 0 autozomalné dominantni onemocnéni pojivovych tkani s incidenci kolem 1/5-10 000. Az 25%
pripadu vsak muze byt sporadickych.

Klinicky se MFS vyznacduje velkou variabilitou. Mezi hlavni pfiznaky patti poruchy kardiovaskularni-
ho systému, o¢niho a kostniho systému. Etiologickou pFi¢inou tohoto onemocnéni jsou mutace

v genu FBN1, ktery je lokalizovdn na chromozomu 15q15-21. Dale,v genu FBN2 lokalizovaném na
chromozomu 5. Produktem je extra- celuldrni protein fibrillin 1, ktery je soucasti elastickych i non-
elastickych mikrofibril pojivovych tkani. Odtud prameni postiZeni vice orgdnovych systémda.

V Laboratofi molekuldrni biologie Onkologického centra J. G. Mendla v Novém Ji¢iné se provadi
molekuldrné geneticka diagnostika genti FBN1 a TGFBR2 z genomické DNA. Analyza je zahdjena
detekci velkych deleci ¢i duplikaci exontdi metodou MLPA, nasleduje screeningova metoda
SSCP/kapildrni elektroforéza, zachyty jsou nasledné sekvenovany. UmozZriuje to pomérné rychlou a
ptresnou analyzu obou gentl. Po¢et mutaci zpusobujicich Marfan(v syndrom kazdym rokem rapidné
roste. Znacna Cast jimi zachycenych zmén nukleotidovych sekvenci neni zatim zahrnuta v seznamu
mutaci uvedenych v internetovych databazich.

Uspésnost analyzy ve velké miFe ovliviiuje pfesné stanovend klinické diagnéza dle ptisnych
,ghentskych” kritérii.

Jaké jsou priznaky?
Dusnost, pichani a bolest na hrudi. Skolidza, Gzké koncetiny, ochablé svaly, vétsinou velka vyska,
gotické patro, ploché nohy, bolest v zadech (dural extazius), bolest kloubd a hypermobilni syndrom.

Jakd vysetreni by mél pacient podstoupit?

Kardiologické vySetreni (ultrazvuk): zamérfené na Sitku aorty, Valsalvovych sinusd, prolaps chlopni a
regurgitace.

0Ocni: biomikroskopicky a v mydriaze (pfi rozsifeni zornic); posunuti ¢ocek je pfi jinych
onemocnénich vzacné, a proto tento pfiznak je vyznamny pro diagnostiku Marfanova syndromu.
Ortopedické vysetreni: hrudnik, patef a klouby.

Neurologické vysetreni: dural extazius

Genetické vysetreni: Gplna historie rodiny.

Lécbha: Zatim je toto onemocnéni nevylécitelné, ale muize se zlepsit kvalita Zivota nemocnych
dobrou fyzioterapii dle Clary Heleny Marie Lewit a vodnim télocvikem, pfipadné pouzivanim
myostimulatoru a uzivanim vitaminG D, C, B6, B12 a kyseliny listové.

U vysokého tlaku Ize uZivat beta-blokatory a antibiotické profylaxie (prevence endokarditidy).

2x ro¢né Echodardikogram, periodické vySetfeni o¢i, kloubl a patefe. OkamZita pomoc pfi vyskytu
kolapsu plic, nebo nahlé silné bolesti v oku, nebo u srdce.

Nase chranéna dilna byla zaloZena, aby vice pomohla v informovanosti s touto zakefnou nemoci,
které se fika ,Tichy zabijak” a aby pomohla zkvalitfiovat Zivoty Marfanik(im jak psychicky, zdravotné
i socialné.

Clenové chrdnéné dilny:

Reditelka: Monika Barto$ova —773399576
Asistent reditelky: Marek Vaca — 774099922
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