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Historia badan nad Zespotem Marfana

O

Historia badan nad Zespotem Marfana O

O

O

Zespo6t Marfana jest dos¢ rzadko spotykang jednostkg chorobowg o tajemniczej, do niedawna, etiologii.
Pierwsze noty na ten temat zostawili juz w V w. naszej ery Babiloriczycy, zas pierwszego typowego opisu
tej choroby dokonat w 1876 roku okulista z Cincinnatti E. Williams. Nastepnie Zespét Marfana zostat
opisany przez francuskiego pediatre - Antoine Bernarda Marfana w 1896 roku na podstawie objawow
zaobserwowanych u 5-letniej dziewczynki w postaci wydtuzenia palcow (dolichostenomelii). Kilka lat
pbzniej Emile Charles Achard wprowadzit termin arachnodaktylii, oznaczajacy nadmiernie dtugie,
pajgkowate palce. Zaréwno czasopisma medyczne, jak i prasa popularna sugerowaty wystepowanie
Zespotu Marfana u Abrahama Lincolna. Jednakze, zaden z tych trzech opisanych tu przypadkéw nie byt
prawdziwym&bdquo; [

O

O

Przykurcze w stawach sugerujq, ze pacjentka dr Marfana prezentowata typowe objawy dla CCA (
congenital contractural arachnodactyly) opisanego przez dr Beals'a w 1972 r. Rdwniez przypadek dr
Achard'a znany jest dzisiaj jako zesp6t pod jego imieniem.

O

Nawet Abraham Lincoln bardziej odpowiada pod wzgledem objawdéw zespotowi Stickler'a niz Zespotowi
Marfana. Pierwszy typowy opis Zespotu Marfana jest przypisywany okuliscie - dr E.Williamsowi(1876),
natomiast w literaturze niefachowej réwniez o cate 10 lat wyprzedza opis dr Marfana, Sir Arthur Conan
Doylew . A study of Scarlet. Sugeruje sie, ze objawy tego zespotu prezentowat réwniez Paganini. Tak
wiec pomimo tego, ze zespot ten znamy pod nazwiskiem dr Marfana, kto naprawde opisat go po raz
pierwszy jest sprawg dyskusyjng. Powszechng uwage opinii publicznej na Zespole Marfana skupit fakt
tragicznej Smierci w 1986 r. stynnego amerykanskiego gracza w siatkédwke Flo Hyman'a, ktéry zmart z
powodu pekniecia tetniaka aorty w przebiegu Zespotu Marfana.

O

Dzi$ wiadomo ze Zespdt Marfana dziedziczy sie w sposdéb autosomalny dominujacy. Oznacza to, ze
objawy wystepujq juz u heterozygoty ( w poczatkowym stadium rozwoju ptodu ). Charakteryzuje sie on
duzym stopniem penetracji patologicznego genu oraz réznorodng ekspresjg ( zmianami wygladu i budowy
ciata). Gen, ktérego mutacje sg odpowiedzialne za wystepowanie charakterystycznych dla tego zespotu
objawdéw zostat juz zmapowany na chromosomie 15 i sklonowany, a jego produktem biatkowym jest
fibrylina - biatko uczestniczgace w tworzeniu struktury wtdkien elastycznych.

O

O

Dalsze dzieje rozwoju wiedzy na temat zespotu Marfana wygladaty nastepujaco :

O

1896 r. - pediatra z Paryza dr Marfan opisat zespot réznych nieprawidtowosci szkieletowych u piecioletniej
dziewczynki. Byt to pierwszy opisany przypadek tego zespotu wad, ale o tym, ze sq one uwarunkowane
genetycznie przekonano sie dopiero niedawno.

O

1914 r. - Boerger jako pierwszy opisat podwichniecie soczewek.

O

1934 r. - Pojawity sie doniesienia o tetniaku rozwarstwiajgcym aorte w jej czesci wstepujacej.

O

1950 r. - Dokonano analizy rodowoddw wielu pacjentéw, gtdwnie z powiktaniami sercowo-naczyniowymi,
co pozwolito okresli¢ réznorodnos¢ i zmiennos¢ obrazu chorobowego.

O

1956 r. - Okreslono podobienstwo strukturalne miedzy wiezadetkami soczewek oczu a warstwgsrodkowg
aorty.

O

1971 r. - Beals i Hecht opisali chorobe dziedziczong autosomalnie dominujgco, ktérg nazwaliCCA
(congenital constractural arachnodactyly - wrodzona arachnodaktylia, pajgkowatos¢ palcow, z
przykurczem). Zmiany szkieletowe w tej chorobie odpowiadajg tym, jakie opisat dr Marfan, zas oczy i
aorta sg zdrowe lub majg mniejsze wady, wystepuje znacznie mniejsza ruchomos$¢ wiezadet oraz
przykurcze.

O

1986 r. - Odkryto fibryline; glikoproteine, ktérej wadliwa budowa lezy u podtoza zespotuMarfana.
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O

1991 r. - D. Hollister odkryt geny odpowiedzialne za budowe fibryliny. Geny te znajdujq sie na
chromosomie 15 (15q 15-21). U os6b dotknietych zespotem Marfana chromosom 15 jest zmieniony w
niewielkim stopniu (rozmaicie u réznych pacjentow).

O

1991 r. - Lee i wspdtpracownicy zlokalizowali na chromosomie 5 (5q 23-31) zespdt gendw takze
odpowiedzialny za synteze fibryliny, a zmieniony chorobowo w postaci CCA.

O

U podtoza choroby lezy wadliwa budowa tkanki tgcznej (struktury zwanej fibryling), a o wystepowaniu tej
wady decydujg dwa mate "bledy" w materiale genetycznym cztowieka (punktowe zmiany pigtego i
pietnastego chromosomu). Poniewaz tkanka tgczna znajduje sie w wielu narzadach, dlatego ten zespét
chorobowy dotyka wielu z nich.

O

O

O

O

Na czym polega ta choroba?

O

O

U podfoza choroby lezy wadliwa budowa tkanki tacznej (struktury zwanej fibryling), a o wystepowaniu tej
wady decydujq dwa mate " btedy " w materiale genetycznym cztowieka ( punktowe zmiany pigtego i
pietnastego chromosomu). Poniewaz tkanka taczna znajduje sie w wielu narzadach, dlatego ten zespot
chorobowy dotyka wielu z nich. Zesp6t Marfana (arachnodactylia = pajakowatos¢ palcéw; dystrophia
mesodermalis; congenita hypoplastica) - "jest to uktadowe uszkodzenie tkanki mezenchymalnej ze
zmianami w uktadzie kostno-stawowym, w uktadzie krgzenia i w gatkach ocznych. Przyczyng zespotu
Marfana jest uwarunkowane genetycznie uszkodzenie widkien sprezystych i zaburzenie w tworzeniu
kolagenu oraz substancji podstawowej tkanki tgcznej". Choroba ta dziedziczy sie w sposéb autosomalny
dominujacy, charakteryzuje sie duzym stopniem penetracji patologicznego genu oraz réznorodng
ekspresjg. Gen, ktérego mutacje sg odpowiedzialne za wystepowanie typowych dla tego zespotu objawow
zostat zlokalizowany na chromosomie 15. (Il

kie sq objawy tej choroby? O

Ooo0o0OoOg0O 0OOoO0O

Diagnostyka zespotu Marfana opiera sie na obecnosci charakterystycznych odchylen od stanu
prawidlowego stwierdzanych w badaniu klinicznym w obrebie uktadu kostnego, naczyniowego oraz
narzadu wzroku. Dodatkowym czynnikiem ufatwiajagcym znacznie ustalenie rozpoznania jest doktadnie
przeprowadzony wywiad rodzinny. Rozpoznanie oparte o badanie kliniczne i wywiad rodzinny, ustala sie
na podstawie obecnosci typowych objawdw wspadtistniejacych w 3 uktadach przy negatywnym wywiadzie
rodzinnym (jesli rodzice chorego sa zdrowi), oraz w 2 lub wiecej uktadach przy stwierdzeniu obcigzonego
wywiadu rodzinnego. Objawy charakterystyczne dla tego zespotu moga by¢ stwierdzane juz przy
urodzeniu, chociaz nie jest to reguta.]

O

O

O

O

U wiekszosci chorych Zespot Marfana mozna rozpoznac¢ juz u noworodka, ktéry jest smukty i nie ma
wiasciwego napiecia miesniowego. W pdzniejszym okresie mozna stwierdzi¢, ze dziecko niedowidzi, gdyz
nie $ledzi wzrokiem poruszajacych sie przedmiotéw. Innym bardzo waznym, czesto wystepujacym i
tatwym do wykrycia przez pediatre objawem jest styszalny, charakterystyczny szmer w sercu. Czasami
jednak wada serca ujawnia sie dopiero u starszego dziecka, np.: dwuletniego, piecioletniego,(czasami
jeszcze pozniej), co tez jest dla tego zespotu typowe. Dziecko rosnie szybciej od zdrowych rowiesnikow,
jest bardzo smukite i ma trudnosci w siadaniu, a potem szybkim bieganiu. Przyczyng tych problemoéw
matego dziecka (do 3 lat) jest jego wiotki uktad miesniowy. Czasem dziecko ma btekitne biatkowki, Slini

http://www.marfan.pl Kreator PDF Utworzono 10 September, 2010, 02:27



Marfan Polska

sie nawet do czwartego roku zycia z powodu wiotkosci mie$ni mimicznych twarzy. Paluszki dziecka sg
smukie i zdarza sie, ze potowki ciata dziecka sg asymetryczne np. jedna reka jest grubsza i dtuzsza od
drugiej, albo jedna noga jest grubsza i dtuzsza od drugiej). Ta asymetria ciata moze by¢ przyczyng
bocznego skrzywienia kregostupa, ktory z przyczyn typowych dla zespotu Marfana jest staby i wiotki.
Mimo czesto bardzo stabego wzroku poziom umystowy dziecka nie odbiega zwykle od normy. Z powodu
stabosci miesni klatki piersiowej, a takze skrzywienia bocznego kregostupa - zwtaszcza jezeli jest duze -
uposledzone jest oddychanie dziecka. Dlatego tez dzieci z zespotem Marfana czesto chorujg na zapalenie
oskrzeli, ptuc, a wielu dorostych cierpi na astme.

harakterystyka zmian chorobowych O

ooooQQo oOoOood

Waska dtuga czaszka.

O

Wysoko wysklepione "gotyckie" podniebienie.

O

Klatka piersiowa lejkowata (szewska, pectus infundibuliforme, pectus excavatum) - przemieszczeniu
ulega dolna cze$¢ mostka wraz z wyrostkiem mieczykowatym i przylegajacymi kostno-chrzestnymi
czesciami zeber (postac lekka) lub przemieszczenie obejmuje caty trzon mostka i przymostkowe konce
zeber od przyczepu ich drugiej lub trzeciej pary (postac ciezka).

O

Do objawow nalezq: sptaszczenie i poszerzenie klatki piersiowej, zmniejszenie pojemnosci zyciowej ptuc,
sktonnos¢ do infekcji drég oddechowych, niedomykalnosé krgzeniowo-oddechowa, niekiedy
przemieszczenie narzadow klatki piersiowej.

O

Leczenie zachowawcze opiera sie na wykonywaniu ¢wiczen poprawiajgacych sprawnosc¢ zyciowgq ptuc.
Mozna tez stosowac aparaty ortopedyczne, jednak sg one mato skuteczne.

O

Ewentualne leczenie operacyjne prowadzi sie na 0ogoét ze wzgledéw kosmetycznych.

O

Waskie plecy.

O

Skrzywienia kregostupa (kyphoscoliosis, scoliosis congenita) - wada moze powstac na tle anomalii
rozwojowych kregow (skrzywienia kostnopochodne), a takze na skutek wrodzonych zaburzen miesni
(skrzywienia miesniopochodne). Wrodzone skrzywienia kostnopochodne charakteryzujg sie krotkim
tukiem skrzywienia pierwotnego, a skrecenie kregdéw nie jest duze; mozna je zauwazyc¢ juz u noworodka
lub w czasie przyspieszonego wzrostu.

O

Leczenie zachowawcze oparte jest na wykonywaniu ¢wiczen wzmacniajacych miesnie grzbietu i brzucha,
takze na ptywaniu (z wytaczeniem naciskow osiowych). W przypadku znacznego postepu zmian konieczne
jest leczenie operacyjne.

O

Nadmierne wydtuzenie i $cienczenie kosci dtugich, zwiaszcza rak i nog.

O

Pajakowatos¢ palcéw (arachnodactylia).

O

Koslawos¢ kolan - przekraczajgca 10 stopni, gdy odlegtosé pomiedzy kostkami przysrodkowymi (w
pozycji stojacej przy stykajacych sie kolanach) jest wieksza niz 5 cm i w pozycji stojacej jedno z kolan
wysuniete ku przodowi zakrywa czes¢ przysrodkowg drugiego kolana, ktére jest w przeproscie.
Znieksztatcenie to nie grozi zaburzeniami czynnosci konczyn, chociaz z uptywem lat moze stac sie
przyczyna wczesniejszego rozwoju zmian zwyrodnieniowych w stawie kolanowym. Leczenie jest
dtugotrwate i moze napotkad sprzeciw dziecka. Ko$lawosc kolan mozna leczy¢ zachowawczo stosujac
obuwie zapewniajgce przesuniecie osi obcigzenia ku stronie przysrodkowej (obcas Thomasa, wkiadki
supinujgce) oraz zapobiegajgce przerostowi kolan.

O
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Ptaskostopie.

O

Serce i uktad krazenia

O

Niedomykalnos$¢ zastawek potksiezycowatych aorty - spowodowane znacznym poszerzeniem aorty i jej
pierscienia. Skutkiem tego stanu jest cofanie sie krwi do serca.

O

Uszkodzenie btony srodkowej aorty - prowadzace w wiekszosci przypadkéw do powstania tetniaka.
Rozwarstwienie aorty jest najczestszq przyczyng przedwczesnego zgonu oséb dotknietych zespotem
Marfana. Zycie chorego moze uratowac¢ dokonana w odpowiednim momencie wymiana rozwarstwionej
czesci aorty (zwykle jej tuku). Za optymalny do przeprowadzenia operacji uwaza sie moment, kiedy
dtugos¢ srednicy tuku aorty wynosi 5 cm. Jednakze branie pod uwage jedynie tego "krytycznego"
wymiaru nie jest wystarczajace, gdyz moze on u niektérych pacjentéw juz Swiadczy¢ o rozwarstwieniu
$ciany tego naczynia krwiono$nego. Obok powyzszego, istotnego kryterium nalezy bra¢ pod uwage takze
wiek i wzrost.

O

Narzad wzroku

O

Brak wrodzony soczewek (aphakia congenita) - zjawisko bardzo rzadkie.

O

Szczelina soczewki (coloboma lentis) - jest to ubytek wrodzony brzegu soczewki, roznego ksztattu i
wielkosci, umiejscowiony przewaznie w jej dolnej czesci. W miejscu ubytku soczewka jest ciensza i
zwykle pozbawiona wtdkien obwodkowych. Niejednokrotnie w poblizu szczeliny wystepuja drobne
zacmienia soczewki. Zmianom tym towarzyszy ostabienie wzroku spowodowane niezbornoscig soczewki.
O

Obustronne podwichniecie soczewek (subluxatio lentis) - na skutek pekniecia czesci wiezadetek
podtrzymujacych soczewke; powoduje zmiane jej potozenia. Nieprawidtowe ustawienie soczewki jest
przyczyng nieréwnomiernej gtebokosci komory przedniej, w ktorej moze sie pojawi¢ przepuklina ciata
szklistego. W przypadku podwichniecia soczewek, przy ruchach gatek ocznych mozna zauwazy¢ drzenie
teczowki (iridonesis), a przy znacznym stopniu podwichniecia widoczny jest przy badaniu wziernikowym
brzeg soczewki.

O

Obustronne zwichniecie soczewek (luxatio lentis) - rzadsze od poprzedniego, nastepuje catkowite
zerwanie wiezadetek i soczewka moze dostac sie do ciata szklistego lub do komory przedniej (wypetnia
wtedy komore przednig, przylega do rogéowki powodujac jej obrzek, nastrzykniecie gatki ocznej i
zwiekszone ciénienie srédgatkowe). Zwichniecie soczewki jest bardzo czesto przyczyng jaskry wtérnej.
Przemieszczeniu soczewki towarzyszg zwykle drzenie teczéwki i zaburzenia widzenia zwigzane z wadaq,
refrakcji (nierzadko zmienng).

O

Soczewki kuliste (spherophakia) - ich ksztalt wigze sie ze zmiang wtokien i obwodki rzeskowej i jest
przyczyna zaburzen akomodacji oraz krotkowzrocznosci. Niejednokrotnie ich dalszym nastepstwem jest
jaskra. Za¢ma wrodzona (cataracta congenita) - za¢mienie soczewki wystepuje juz w momencie
urodzenia. Wsrod jej form wyrozni¢ mozemy:

O

za¢me warstwowga, okotojadrowg (cataracta zonularis, perinuclearis), rozwijajaca sie w warstwie
potozonej obwodowo wzgledem jadra zarodkowego, a za¢mienia biegnace wspoétsrodkowo lezg w obrebie
jadra ptodowego. Za¢mienie jest mniej wysycone w centrum, stad uposledzenie widzenia jest tylko
czesciowe. Obwodd soczewki jest przejrzysty. Jest ona najczesciej spotykang odmiang jaskry wrodzonej;
zacme jadrowgq (cataracta nuclearis) i za¢me catkowitg (cataracta totalis), ktére uniemozliwiajq
prawidtowe widzenie plamkowe i powodujg brak mozliwosci rozwoju zdolnosci widzenia u noworodka.
Powstaje wtdérne niedowidzenie (amblyopia). Przy obustronnej za¢mie catkowitej rozwija sie oczoplas i
zez; zacme torebkowa przednig i tylnig (cataracta capsularis anterior et posterior); za¢me biegunowg
(cataracta polaris anterior vel\et posterior); zaéme btoniastg (cataracta membranacea) pojawiajacq sie
wtedy, gdy w pierwszym okresie zycia dochodzi do przerwania ciggtosci torebki soczewki i wchtoniecia sie
jej mas. Podstawowym objawem zaémy wrodzonej catkowitej jest biata Zrenica (leucocoria). Drugim
objawem, charakterystycznym dla niewidzacych dzieci jest odruch palcowo-oczny Franceschettiego.
Polega on na uciskaniu przez niemowle oczu (pigstkami lub kciukami obu dtoni). Zaéma wrodzona
czesciowa moze by¢ rozpoznana dopiero u kilkuletniego dziecka, gdy uposledza ona widzenie w szkole,
lub tez gdy jej rozwdj postepuje w wieku pdzniejszym.

O

Leczenie za¢my opiera sie wytgcznie na interwencji chirurgicznej i polega ono czesto na usunieciu
soczewki. Wskazania do tego typu leczenia sg zalezne od stopnia obnizenia ostrosci wzroku; jesli jest
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wieksza od 0,3 nie daje to podstaw do stworzenia stanu pooperacyjnej bezsoczewkowosci, wraz ze
wszystkimi konsekwencjami, jakie niesie korekcja optyczna i brak akomodacii.

O

Z optycznego punktu widzenia najlepsza metoda korekcji bezsoczewkowosci jest wszczepienie sztucznej
soczewki wewnatrzgatkowej, ktora uzupetnia zmniejszong moc uktadu optycznego oka. Moc tamiaca tej
soczewki powinna by¢ dobrana w kazdym przypadku na podstawie obliczen tak, aby uzyska¢ miarowos¢
oka (dla obliczenia tej mocy konieczna jest przedoperacyjny pomiar krzywizn rogéwki - keratometria,
pomiar gtebokosci komory przedniej, a takze echograficzny pomiar dtugosci osi gatki - USG-A). Moc
wszczepianej soczewki zalezy réwniez od jej umiejscowienia w oku; w przedniej badz tylnej komorze.
Oko, ktére byto normowzroczne i posiada przecietnie dtugg 0$, wymaga na ogot wszczepu o mocy +19,
+21,0 D. Stan po wszczepieniu sztucznej soczewki nosi nazwe pseudophakia.

O

Jeszcze jedng metodg usuwania zaémy jest fakoemulsifikacja (phacoemulsificatio cataractae). Polega ona
na rozdrobnieniu soczewki pod wptywem wibracji ultradzwiekowej z nastepowym wyssaniem mas.
Poniewaz zabieg ten jest wykonywany drogg kilkumilimetrowego ciecia, przez ten sam otwdr wprowadza
sie dotorebkowo miekkg soczewke wewnatrzgatkowq. Stan po wszczepieniu sztucznej soczewki nosi
nazwe pseudophakia. Pseudophakia, nie dajac mozliwosci akomodacji, stwarza koniecznos¢ dodatkowej
korekcji okularowej do bliskich odlegtosci.

O

Coraz bardziej popularne staje sie zastgpienie korekcji okularowej, soczewkami kontaktowymi (zaréwno
w przypadku pseudophakii, jak i bezsoczewkowosci). Takie rozwigzanie niesie ze sobg wiele korzysci, a
do najwazniejszych nalezy mozliwos¢ patrzenia obuocznego nawet przy duzej roznicy ostrosci wzroku w
oczach, poszerzenie pola widzenia (ktdre ograniczajg oprawki okularowe), zmniejszenie $wiattowstretu
(jego przyczyng moga by¢ okulary), uczucie lekkosci i, co jest rdwniez bardzo wazne, korzystniejszy
wyglad.

O

Zaburzenia zrenic;

O

Przetrwata btona zrenicza;

O

Wrodzony brak teczowki (aniridia) - jej brak stwierdza sie klinicznie, mikroskopowo zas$ jej szczatki. W
wiekszosci przypadkow z wrodzonym brakiem teczowki wspotwystepuje obnizenie ostrosci wzroku,
oczoplas i wady soczewki. Jesli kikut teczéwki jest przyklejony do tylnej powierzchni rogowki (czasem
nawet na catym obwodzie), moze stac sie przyczyng jaskry;

O

Ubytki teczéwki (coloboma iridis) - wspotistnieje zazwyczaj z wadliwym rozwojem ciata rzeskowego,
naczyniéwki i siatkowki;

O

Réznobarwnos¢ teczéwek (heterochromia iridis);

O

Niebieskie twarddéwki;

O

Rogdwka olbrzymia (megalocornea) - wystepuje zwykle w obu oczach, niekiedy z podwichnietymi
soczewkami;

O

Brak rzes;

O

Szczelina plamki z6ttej;

O

Wrodzona szczelina tarczy nerwu wzrokowego (coloboma nervi optici) - nerw wzrokowy pozbawiony jest
swoich funkcji z powodu uszkodzenia peczka wtdkien wzrokowych;

O

Retinopatia barwnikowa (retinitis pigmentosa, degeneratio retinae pigmentosa) - schorzenie to
charakteryzuje sie zwezeniem pola widzenia;

O

Slepota na barwy - wynika z zaburzonego funkcjonowania znajdujacych sie w siatkéwce czopkéw. Do
wad rozpoznawania barw nalezq:

O

protanopia - niewidzenie barwy czerwonej (pierwszej barwy zasadniczej);
O

deuteranopia - niewidzenie barwy zielonej (drugiej barwy zasadniczej);
O
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tritanopia - dotyczy trzeciej barwy zasadniczej, niebieskiej;

O

daltonizm - $lepota na barwe czerwong i zielong;

O

catkowita Slepota barwna - nie odrdznia sie barw, lecz stopien ich jasnosci.
O

Oczoplas (nystagmus) - wrodzony, zwigzany jest z uszkodzeniem sensorycznym (obustronne bardzo
stabe widzenie) i\lub motorycznym (zez). Polega on na mimowolnych, drgajacych ruchach oczu. Drgania
mogq by¢ w kierunku pionowym, poziomym lub rotacyjne, mogg by¢ state lub zmieniac sie zaleznie od
kierunku spojrzenia- (Falkowska, 1978 s.143). Do gtdéwnych typéw oczoplasu zaliczy¢ mozemy oczoplas
wahadtowy, gdy oczy wychylajg sie rytmicznie w obie strony w jednakowym czasie oraz oczoplas
skaczacy, wystepujacy wtedy, gdy ruch oczu w jedng strone jest szybszy niz w drugq; jego kierunek
okresla sie zaleznie od kierunku fazy szybkiej. Leczenie moze przynie$¢ poprawe w tych przypadkach, w
ktdérych istnieje "blokada" ("strefa ciszy") oczoplasu przy pewnym ustawieniu gatek. Polega ono na
odpowiednim chirurgicznym ustawieniu oczu. Niekiedy ustawienie takie mozna uzyskac stosujac szkia
pryzmatyczne;

O

Zez (strabismus) jest forma zaburzen widzenia obuocznego - nieprawidtowe ustawienie oczu wzgledem
siebie. Jego przyczyng mogg by¢ zmiany w rozwoju osrodkow kojarzeniowych kory moézgowej, takze
zmiany wewnetrznego aparatu, w przypadku zespotu Marfana zwtaszcza nieprawidtowe funkcjonowanie
miesni okoruchowych.

O

zez ukryty (strabismus latens heterophoria) jest zaburzeniem réwnowagi mies$ni ocznych. Nierownowaga
ta polega na tym, ze pewna grupa miesni jest silniejsza od swoich antagonistéw i ujawnia sie w
momencie wyfgczenia obuocznego widzenia, a tym samym braku koniecznosci fuzji obrazéw (mozna
zaobserwowac to zjawisko przystaniajac jedno oko, ktére w momencie odstoniecia przestony okaze sie
ustawione zbieznie lub rozbieznie, ale po powrocie warunkow obuocznego widzenia natychmiast ustawi
sie w pozycji ortoforii). W zaleznosci od kierunku, wyrdzni¢ mozemy: zbaczanie do wewnatrz (ezophoria),
na zewnatrz (exophoria), ku gorze (hyperphoria) i ku dotowi (hypophoria). Rzadkg forma_heterotrofii jest
cyclophoria, polegajgca na rotacyjnym przemieszczeniu osi oka pod zastong.

O

Leczenie jest oparte jest na wyréwnywaniu wady refrakcji, ¢wiczeniach fuzji, niekiedy stosowaniu szkiet
pryzmatycznych. Jesli metody te nie przynoszg poprawy, a zdekompensowana heteroforia przechodzi w
trwaty stan jawnego zeza, nalezy wtedy bezzwtocznie poprawi¢ rownowage miesniowg przez
przeprowadzenie operacji.

O

zez towarzyszacy (strabismus concommitans) jest najczestszq postacig zeza. Jego cechg jest to, ze oko
zezujace towarzyszy w ruchach oku prowadzacemu, utrzymujac przy tym staty kat odchylenia.
Przyjmujac odchylenia oka jako kryterium podziatu, mozemy wyrézni¢ zez:

z‘zllaieZny (strabismus convergens esotropia);
rI:c|)zbie2ny (strabismus divergens exotropia);

|I(:l|J gorze (strabismus sursumvergens hypertropia);
EJ dotowi (strabismus deorsum vergens hypotropia);
szény (strabismus obliquus).

Odchylenie osi jednego oka powodowac¢ moze utrate réwnowagi sensorycznej obu oczu, co z kolei
prowadzi do powaznych zaburzen czynnosciowych. Dochodzi do nich przede wszystkim w oku zezujgcym,
ktére mimo anatomicznie prawidtowego aparatu percepcyjnego, traci zdolno$¢ widzenia. Powstaje
niedowidzenie (amblyopia), ktére powoduje obnizenie ostrosci wzroku nawet do poziomu bliskiego
praktycznej Slepoty.

O

Mechanizm powstawania niedowidzenia polega na tym, ze w celu unikniecia konfuzji dwdch réznych
obrazéw powstajacych na obszarze doteczka kazdego z oczu, dziecko uruchamia mechanizm korowego
ttumienia tego obrazu, ktory pada na doteczek srodkowy oka zezujgcego. Staty proces ttumienia
powoduje, iz w zezujgcym oku powstaje czynnos$ciowy mroczek srodkowy. Jednoczesnie doteczek
srodkowy oka prowadzgcego zaczyna korespondowacd nie z doteczkiem w oku zezujgcym, a z tym
obszarem siatkéwki, na ktéry pada obraz fiksowany przez oko prowadzace. Obszar siatkdéwki
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korespondujacy z doteczkiem oka prowadzacego, oddalony od anatomicznego doteczka o odlegtos¢
odpowiadajaca katowi zeza, staje sie zatem funkcjonalnym doteczkiem srodkowym, a potozone wokéot
niego punkty - fatszywq plamkg. Powstaje wtedy tzw. fiksacja ekscentryczna i jej miejsce ma tym
mniejszg ostro$¢ wzroku, im wiekszy jest kat zeza, zatem im dalej jest potozone to miejsce od doteczka
srodkowego. Wokot punktu ekscentrycznej fiksacji zaczyna sie organizowac cata nieprawidtowa
korespondencja siatkdwkowa. Nieprawidtowe odchylenie moze dotyczy¢ obu oczu, gdy kazde z nich
przejmuje prowadzenie okresowo. Mamy wtedy do czynienia z zezem naprzemiennym (strabismus
alternans). W tym przypadku nie dochodzi do trwatego ttumienia obrazu z tylko jednego, tego samego
oka. Dzieki temu nie powstaje niedowidzenie, jednakze nie ma tez warunkéw do wytworzenia sie
korespondencji siatkdwkowej, a co za tym idzie - warunkow prawidtowego widzenia obuocznego.
Wytwarza sie zatem anomalna korespondencja z niskim stopniem widzenia obuocznego.

O

Leczenie zeza rozpoczyna dobranie okularow, ktére korygowatyby wade refrakcji. Ich zmiana powinna
by¢ dokonywana w miare potrzeby, na podstawie powtarzanej co pét roku kontroli. Noszenie szkiet moze
w niektorych przypadkach spowodowac ustgpienie zeza. S to przypadki, w ktérych przyczyng zaburzen
w ustawieniu oczu jest napiecie akomodacji, uruchamiane celem kompensacji nadwzrocznosci.
Nastepnym etapem jest prowadzenie dziatan zapobiegajgcych wytworzeniu sie czynnosciowego
niedowidzenia. Osigga sie to wyfaczajac z procesu widzenia oko prowadzace, przez co zmuszajac oko
zezujace do fiksacji doteczkowej. W tym celu stosuje sie jedng z ponizszych metod:

O

metoda zastaniania (obturatio, occlusio) oka prowadzacego. Wykonuje sie jg zaktadajac przestonke na
okulary lub bezposrednio zastaniajac oko;

O

metoda penalizacji, ktéra polega na "karaniu" oka prowadzacego. Ma ona na celu spowodowanie
czynnosciowego uposledzenia tego oka (przez podawanie atropiny oraz odpowiedni dobér szkiet
okularowych), co sprzyja poprawie ostrosci wzroku oka niedowidzacego, poprawie wspotpracy obu oczu i
zmniejszeniu kata zeza.

O

metody pleoptyczne leczace niedowidzenie przy uzyciu odpowiedniej aparatury. Polegajg one na
pobudzaniu obszaru doteczkowego bodzcami Swietlnymi przy rownoczesnym wytgczaniu miejsca
fatszywej fiksacji. Metody te sg stosowane u dzieci powyzej 4 roku zycia (ze wzgledu na moznos¢
wspotpracy).

O

Kolejny etap postepowania terapeutycznego polega na wyrobieniu prawidtowego obuocznego widzenia. W
tym celu wykorzystuje sie metody ortoptyczne zastosowanie pryzmatow w leczeniu zeza towarzyszacego
polega na przesunieciu obrazu powstajacego na siatkdwce w pozgadanym kierunku. Szkta pryzmatyczne
sq zaktadane na korygujgce wade refrakcji szkta okularowe.

O

W procesie terapeutycznym bardzo wazne miejsce zajmuje leczenie chirurgiczne. Ma ono na celu
wyrownanie sity dziatania mieséni okoruchowych tak, aby gatki oczne byly ustawione i poruszaty sie
rownolegle. Operacja polega na ostabieniu zbyt mocno dziatajacych i wzmocnieniu dziatajgcych stabo
miesni. Ostabienie osigga sie przez przesuniecie przeszczepu ku tylowi (recessio, retropositio),
wzmocnienie za$ przez skrocenie miesnia (resectio) i ewentualne przesuniecie przyczepu ku przodowi
(antepositio). Do zabiegu chirurgicznego przystepuje sie zazwyczaj, gdy zostato wyeliminowane
niedowidzenie i rozpoczat sie proces przywracania prawidtowego obuocznego widzenia;

O

Krétkowzrocznos¢ (myopia) - jest takim stanem zdolnosci skupiajacej uktadu optycznego oka, w ktérym
promienie réwnolegte (biegngce z nieskoriczonosci) ogniskowane sg przed siatkdwka. Wigze sie to ze zbyt
dtugq osig gatki ocznej (krétkowzrocznos¢ osiowa), z nieprawidtowg - zbyt wypukig krzywizng
poszczegolnych elementdéw uktadu optycznego oka, zwlaszcza rogdwki i soczewki (krotkowzrocznosé
krzywiznowa), a takze ze wzrostem wspoétczynnika zatamania soczewki przy rozwijajacej sie zaémie
jadrowej (krétkowzrocznosc refrakcyjna). W przypadku oséb dotknietych zespotem Marfana, w ogromnej
ilosci przypadkédw mamy do czynienia z krotkowzrocznoscig wysoka (myopia alta), osiggajacg wartosci
kilkunastu lub kilkudziesieciu dioptrii. Wysoka krotkowzrocznos¢ nie jest jedynie wadg refrakcji, ktérg w
petni mozna skorygowac optycznie;

O

Nadwzrocznos¢ (hypermetropia) - odpowiada takiej mocy uktadu optycznego oka, czyli refrakcji, przy
ktérej promienie wpadajace réwnolegle do oka skupiajg sie w ognisku potozonym za siatkowka.

O

Jaskra (glaucoma) - wtérna, zamknietego kata przesgczania.

O

jaskra ostra, pojawia sie w wyniku gwaltownego zamkniecia kata przesaczania. Dochodzi do nagtego
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wzrostu ci$nienia srédgatkowego. Chory widzi charakterystyczne teczowe kota, odczuwa silne bdle oka
(oczu) i glowy, nudnosci, wymiotuje i obficie sie poci. Wystepuje zwolniona akcja serca. W wyniku
badania okulistycznego mozna stwierdzi¢ znaczne obnizenie ostrosci wzroku, przekrwienie zylne gatki
ocznej, obrzek rogdéwki, sptycenie komory przedniej, rozszerzenie i nieruchomos¢ zrenicy, przekrwienie
lub zatarcie rysunku teczéwki, a takze czasem biatawe plamki pod powierzchnig torebki soczewki (plamy
Vogta). Z powodu nieprzejrzystosci osrodkéw optycznych, dno oka jest niewidoczne.

O

jaskra podostra - kat przesgczania nie jest zamkniety catkowicie, wobec czego ci$nienie srodgatkowe nie
jest tak wysokie jak w przypadku ataku jaskry ostrej. Wystepuja objawy w postaci kot teczowych i
obnizenia ostrosci widzenia, jednakze sg to objawy okresowe i poza nimi badanie czynnosci i
hydrodynamiki oczu moze nie wykazac¢ odchylen od stanu prawidtowego (waski kat przesaczania
stwierdzi¢ mozna jedynie gonioskopowo). W przebiegu dtugotrwatej jaskry podostrej w kacie
przesgczania wytwarzajg sie zrosty, ktére doprowadzajg do zmian destrukcyjnych, statego wzrostu
ci$nienia srédgatkowego, zmian w polu widzenia i zwyrodnien w nerwie wzrokowym. Leczenie
zachowawcze w ostrym napadzie jaskry ma na celu odblokowanie kata przesgczania (najskuteczniejszym
i najbardziej popularnym lekiem jest pilokarpina). Jezeli pomimo leczenia ostry napad jaskry nie zostanie
opanowany, nalezy bezzwtocznie wykona¢ operacje przeciwjaskrowa.

y chory z zespotem Marfana ma szanse dozy¢ poznej starosci ? O

ooooQnO DOoOo0O

U schytku XIX wieku i do lat 60-tych XX wieku chorzy z zespotem Marfana umierali w mtodosci (do 30
roku zycia). Najczestszg przyczyng byto pekniecie tetniaka aorty ( np. u mfodego mezczyzny, ktéry
chorowat na zespét Marfana nie wiedzac o tym, pekniecie aorty nastgpito w czasie wysitku fizycznego,
mtode kobiety pod koniec cigzy umieraty z tego samego powodu). Obecnie istniejg znacznie wieksze
mozliwosci pomocy chorym i dlatego mogga oni dozy¢ poznej starosci. [J

jaki sposdb mozna pomdc chorym ? |

oooo=s0 gooono

Najwazniejsze jest jak najwczesniejsze rozpoznanie choroby i podjecie rehabilitacji juz w okresie
niemowlecym. Obecnie obserwujemy duzy postep w chirurgii serca i duzych naczyn, co budzi nadzieje na
wiekszg przezywalnos¢ chorych. Cechg zespotu Marfana jest to, ze stan zdrowia chorego pogarsza sie w
miare uptywu czasu; im wczesniej podjeta jest kompetentna rehabilitacja, tym niedotestwo chorego
opOznia sie , a nawet mozna mu zapobiec. Wazng sprawg_jest tez prowadzenie oszczednego trybu zycia i
odpowiednie odzywianie

O

( dieta wysokobiatkowa wzbogacona duzg iloscig witamin i mineratéw ). O

k wielu ludzi cierpi na zesp6t Marfana ? O

O0O0Og 0O OOO0O
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O

Statystycznie zespdt Marfana wystepuje raz na 5 tysiecy urodzen niezaleznie od ptci. W Polsce nie ma
danych liczbowych na ten temat. Tragiczne jest to, ze choroba ta wystepuje rodzinnie - ok. 75% chorych
dziedziczy to schorzenie od swoich rodzicéw lub najblizszych krewnych , natomiast ok. 25% chorych
cechuje tak zwana $wieza mutacja. O

y w Polsce istnieje o$rodek leczniczy dla chorych na Zespoét Marfana ? O

ooooQoO oOooo

W Polsce nie ma dotychczas zadnego wyspecjalizowanego osrodka leczniczego, w ktérym chorzy na
Zespdt Marfana mogliby szuka¢ wszechstronnej pomocy i opieki. Luke te probuje wypetnia¢ : Zarzad
Stowarzyszenia Rodzin Chorych na Zesp6t Marfana w Gdyni .00

y na $wiecie istniejg juz takie Stowarzyszenia i dlaczego powstato takie w Polsce ? O

ooooQoO oOooo

W krajach Europy Zachodniej, w Stanach Zjednoczonych istnieje wiele stowarzyszen niosgcych pomoc
osobom dotknietym zespotem Marfana i zespotami marfanopodobnymi. Stowarzysznia te istniejq i
dziatajg juz od wielu lat. Nasze Stowarzysznie powstato w 1996 roku, w jego ramach zarejestrowanych
jest aktualnie (2001 r.) ponad dwiescie rodzin. Faktyczna liczba oséb chorych jest z pewnoscig znacznie
wieksza. O

(@]

warto przeczytac ? O

OoooooOo OOoOoo

- Bartkowska J.: Widzenie w oku niemiarowym i stabowidzacym. "Zeszyty Tyflologiczne" nr 10. Warszawa
1993, Polski Zwigzek Niewidomych.

O

- Boczkowski K. (red. ): Zarys genetyki medycznej. Podrecznik dla studentéw medycyny. Warszawa
1990, Panstwowy Zaktad Wydawnictw Lekarskich.

O

- Mata encyklopedia medycyny; Bogustawski, Warszawa 1987, PWN;.

O

- Connor |. M., Ferguson-Smith M. A.: Podstawy genetyki medycznej. Warszawa 1991, Panstwowy Zaktad
Wydawnictw Lekarskich.

O

- Dega W.: Ortopedia i rehabilitacja. (tom 1). Warszawa 1983, Panstwowy Zaktad Wydawnictw
Lekarskich.

O

- Falkowska Z.: Okulistyka. Podrecznik dla studentéw medycyny. Warszawa 1978, Panstwowy Zaktad
Wydawnictw Lekarskich;
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O

- Guzowska H.: Soczewki zamiast okularéw. (rozmowa z dr nauk med., specjalistg okulistg Ewg
Oleszynska-Prost) "Nasze dzieci", 1996 nr 10.;

O

- Hoffman M., Rydlewska-Sadowska W ., Ruzyto W. : Wady serca. Warszawa 1989, Panstwowy Zaktad
Wydawnictw Lekarskich;

O

- Nowacka-Pyrlik R.: Warto sprébowac. "Nasze dzieci", 1996 nr 10.;

O

- Orfowski W. J. : Encyklopedia objawdw okulistycznych w zespotach uktadowych. Warszawa 1973,
Panstwowy Zaktad Wydawnictw Lekarskich;

O

- Trzcinska - Dabrowska Z. : Okulistyka praktyczna. Warszawa Panstwowy Zaktad Wydawnictw
Lekarskich;

O

- Wojnarska A. : Obraz choroby zezowej i jej konsekwencje psychopedagogiczne. "Przeglad tyflologiczny"
nr 1-2/93. Warszawa 1994, Polski Zwigzek Niewidomych;

O

- Zuk T ., Dziak A., Gusta A. : Podstawy ortopedii i traumatologii. Podrecznik dla studentéw. Warszawa
1977, Panstwowy Zaktad Wydawnictw Lekarskich.[d

{moscomment}O

O
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