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-Poskytovani odbornych informaci pro laickou i
odbornou verejnost

-Sdruzovani pacientu s MS, jejich rodin a pratel,
jejich psychicka podpora

-Realizace informacnich a potrebnych relaxacnich

programu s télesnou aktivitou pacientu s Ms
-Realizace seminairi o MS

- Pomoc se zapojenim pacientu s MS do pracovniho
procesu, nebo se socialni pomoci

-Vedeni statistiky poctu pacientu s MS




* Hlavni duvod vzniku naSeho sdruzeni bylo
ZJ15t€ni o neinformovanosti lekaiu o MS.

* L¢kar1 se domnivaji, Ze MS je
Arachnodaktilie, zastarale na MKN Q&87.4
stejné jako MS

|

A

*t

&
T .



Ackoli diagnosticka kritéria MS byla
mezinarodné schvalena v roce 1996.
( Ghéntska kritéria. )

Dodnes se vétSina lékaru mylné domniva, ze MS je
pouze Arachnodaktylie, ktera je stale vedena
zastarale v MKN pod kédem diagnézy Q87,4




Diagnostika MS je zalozena na genetické zatézi v
kombinaci s ukazateli poruch, vzacne se
vyskytujicimi v obecné populaci, které se v tomto
pripadeé vyskytuji u jedné osoby.

Napriklad: ¢tyri kosterni znaky s jednim, nebo vice
znaky v jiném systému téla
(napr. o¢ni a kardiovaskularni)




Néktera samostatna onemocnéni mohou byt dusledkem
Marfanova syndromu.
Zejména:

Hypermobility kloubUt
Kyfézy (shrbena zada)
Vyzarovaci srdeéni chlopné
Vadny skus

Aneuryzma aorty nebo rozsireni
Arachnodaktyly
GERD

Bicuspid aortalni chlopen Mikrognacii (mala dolni éelist)
Cysty Vyhtez mitralni chlopné

Cysticka medialni nekroza Myopie (kratkozrakost v blizkosti)
Odchyleny septum Obstrukeéni plicni nemoc

Dural ektazie

Casna katarakta

Casné glaukomy
Casné osteoartrozy
Ektopie lentis
Rozedma plic

O¢ni duhovky colobom
Ploché nohy
Nadprimérna vyska
Buseni srdce

Kyly

Osteopenie (nizka hustota kosti)
Hrudnik carinatum nebo excavatum
Pneumotorax (selhani plic)
Odchlipeni sitnice

Skoliéza

Spankové apnoe

Strie, ne z téhotenstvi nebo obezity
Zuby preplnéné

Uzka, hubena tvar

Poruchy ¢elistniho kloubu (TMD)
Neuropatie, chronicka bolest, deprese




Diferencialni diagnostika MS

Nasledujici poruchy maji podobné priznaky a symptomy
jako Marfanuv syndrom:

Vrozené contractural Arachnodactyly (CCA) nebo Beals
syndrom

Ehlers- Danlos syndrom
Homocystinurie

Loeys- Dietz syndrom
Hmota fenotyp

Shpritzen- Goldberg syndrom
Stickler syndrom

Mnohocetne endokrini neoplazie typu 2B
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Co se tyCe homocystinurie, dle docenta Kozicha:

Vzhledem k nizké cene vysetreni celkovéh’

homocyteinu a moznosti lécby a deficitu CBS se povazuje
vysSetreni celkového homocysteinu v diferencialni
diagnostice MS za naprosto indikované a to jeste pred
vySetienim genu pro fibrilin ¢i TGBFR, kdyz si |ékar neni

primo jist MS




Souhrn diagnostiky MS:

1. Viditelné ptiznaky + momentalni zdravotni potize.

2. Oveéteni dle Ghétnskych kritérii.
3. VysSetteni krve — hladina homocysteinu, (pokud neni hladina v
norm¢, muze se jednat o jiné onemocnéni, nez je MS.
4. Geneticke vysSetreni - fyzikalni
- odebrani krve na vySetifeni — Novy Ji¢in




Prevence a mutidisciplinarni pece

Cilem vSech opatfeni je prevence vzniku Zivot ohrozujicich
komplikaci.

PécCe o pacienti musi byt koordinovana a méla by zahrnovat opakovana
klinicka vySetfeni, prisluSnou medikaci a multidisciplinarni péci.
Ucinna pé€e musi zahrnovat feseni psychosocialni problematiky,
nebot’ diagndza MS muze Upln¢€ zménit pacientiiv Zivot (Manusov,
Eron G. 1995

Mezi prevenci by bylo dobré zahrnout C vitamin + D vitamin, B6 a
B12, kyselinu listovou, magnesium

Dale plavani,ktere by bylo vhodne,aby financovaly pojistovny v ramci
potiebn¢ fyzioterapie,protoZe pacienti s MS nemuZou pouzivat jiné
fyzioterapeuticke procedury, jako jsou masaze, elektroteraple nebo
megnetoterapie




POSMECH :

MS ma tu nevvhodu. Ze ucitelé toto onemocnéni nevnimaii tak 1ak bv

V1iv postizeni na zivot

Je potteba najit si na svém onemocnéni 1 vyhody, je-li to mozne, a
vyrovnat se s posméchem, zvlasté ve Skolnim obdobi, vzhledem
k vysokému vzristu.

Dle naseho pruzkumu u ¢lent jak zvladali Skolni pfipravu, byly tyto
odpoveédi:

1. odp. - nezvladali tempo ostatnich

2. odp. - byli Sikanovani za vykonnostni nezvladani nékterych
sportl

3. odp. - byli postrkovani k lepSim vykonim

4. odp. - byli nadmérné zatéZovani



UNAVA :

* Je evidentni, ze lidé

s Marfanovym
syndromem jsou podstatné
omezovani v tak béZné
¢innosti, jakou je uceni.
Jednim z postiZzenti je
pravé unavovy syndrom.

Lide¢ se Casto rychle unavi.
Jsou malatni, neudrzi
dlouho koncentraci. Pokud
je pritomno postiZeni
zraku, koncetrace se muze
jeste snizovat.

BOLESTTI :
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Syndrom sebou prinas
bolesti kloubtl a zad, DK,
HK, coz vyraznym
zplsobem omezuje
kvalitu Zivota zeyména pri
vybéru povolani.

Dlouh¢ sezeni, stani a
chozeni, to vSe mize
neptiznivé ovlivnit zdravi
pacienta. Je potfeba
cinnosti v primérené mire
stiidat




DUSNOST :
Coz je dal§im souvisejicim faktorem. Clovék se kvili
menSimu prisunu okysli¢ené krve do plic stava drive
unavenym, malatnym, dusnym. Tézko se soustiedi a
koncentruje.

SOCIALNI NEVYHODY:

Jesté do tohoto roku nejsou ve vyhlasce uvedena Zadna
omezeni v souvislosti s bolestmi kloubtl, postizenim srdce, &=
dusnosti a dalSimi1 projevy Marfanova syndromu, tzn.
pacienti se syndromem nemaji narok na zadné mimoradné £

vyhody. =
I
I @



Organizace zabyvajici se MS

* Po svete existuje néekolik organizaci, které se snaZi lidem
s Marfanovym s. pomdhat. Zivot s takovym postitenim
neni lehky, a proto by lidem 7 casti pomohly mimoradné
vyhody (zména pracovni schopnosti). K ziskavani vyhod
svym Clenium pomadhaji zejména pacientské organizace.




Informace o MS pro Sirokou
verenost vr.2011

Internet — ¢lanek: Ordinace.cz — Nemoc pavoucich prstu

Televize Prima — porad: Televizni noviny — Marfani biji na
poplach

Televize Nova — porad: Vikend — Paganiny — Marfantv
syndrom

Internetovy ¢lanek — Novinky.cz: Diagnoza na kterou 1ze
zemrit
Webove stranky: www.marfanuvsyndrom.websnadno.cz




Rozdily vnimani pacientu mezi
I¢kar1 a vytvorenymi asociacemi

* Dalsim zji1sténim je, jak lidé s Marfanovym
syndromem vnimaji informovanost ze stran 1¢kartu
a 1éCbu, ktera je jim poskytnuta. Diky tomu, Ze se
zaCaly laboratorni vySetieni tohoto syndromu
zpracovavat teprve od roku 2006 v kvétnu, muze
se stat, ze ne vSichni Iekari jsou s nim plné
seznameni. V takoveém pripad¢ ani sami nevédi,
jaka péce by byla nejvhodné;si a nékteti dokonce
pristupuji k pacientovi jako psychicky
naruSenému, nebo jej posoudi jako simulanta.
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Vzhledem k faktu, Ze vSichni dotazovani ¢lenove
pacientskych organizaci Marfanova syndromu, odpovédéli
,.Jsem kompletné informovan* nejvice oznacovali jako
zdroj informaci sdruzeni. Vsichni ¢lenové shodné
odpovédéll, Ze 1€kar nejsou dobie informovani.

Je tedy zcela zieyme, Ze nebyt sdruzeni
SCSkllpllJlClCh lidi s Marfanovym syndromem, lide by o sv¢
nemoci neméli patficné informace a nebyli tedy kvahtne
1éCeni — napt. operace srdce.

Pedagogové vice zohlednuji viditelné;Si projevy postizeni
(viditelné télesné postizeni branici pohybu) nez méné
evidentni postiZzeni (dusnost pi1 vEétSi namaze apod.)

Lidé s M. syndromem maji zatim mensi Sance na ziskani
socialnich vyhod nez lide s viditelnéjSim (t€lesnym)
postiZenim.







