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Opis Zespotu Marfanad[zespotéwmarfanopodobnych.
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O
Czestos$¢ wystepowania Zespotu Marfana ocenia sie na okoto 1,5-10/100 000 osdb.
O

O

Az u 70 -85% chorych mozemy stwierdzi¢ tto powstania choroby. W pozostatych przypadkach
wystgpienie tego zespotu jest skutkiem nowej mutacji. W takich sporadycznych przypadkach czynnikiem
sprzyjajacym jest zaawansowany wiek ojca. Diagnostyka ZM opiera sie na obecnosci charakterystycznych
odchylen od stanu prawidtowego stwierdzanych w badaniu klinicznym w obrebie :[J

ood

- uktadu kostnego [

O

- ukfadu naczyniowego, O

O

- narzadu wzroku.[

O

O

Dodatkowym czynnikiem znacznie utatwiajagcym ustalenie rozpoznania jest doktadnie przeprowadzony
wywiad rodzinny. Rozpoznanie Zespotu Marfana, oparte o badanie kliniczne i wywiad rodzinny ustala sie
na podstawie obecnosci typowych objawdw wspotistniejacych w 3 uktadach przy negatywnym wywiadzie
rodzinnym ( gdy w rodzinie nikt nie choruje ) oraz w 2 lub wiecej uktadach przy stwierdzeniu obcigzonego
wywiadu rodzinnego ( gdy kto$ w rodzinie chorowat ) . Objawy charakterystyczne dla tego zespotu mogq
by¢ stwierdzane juz przy urodzeniu.

O

Czasami, wzrost jest prawidtowy, jednakze osoby z ZM s nieco wyzsze i szczuplejsze.U dzieci wzrost
zazwyczaj wynosi powyzej 97 centyla - tylko 3% réwiesnikdw moze by¢ wyzsze. Rozwdj umystowy jest
prawidtowy i stanowi to jedng z cech rdznicujacych ten zespdt miedzy innymi z homocystynuria.

O

O
Do podstawowych objawéw kostno-stawowych Zespotu Marfana nalezy: O

ood

- dolichostenomelia ( wydtuzenie palcow ) O

O

- dolichocefalia ( wydtuzenie czaszki ) (I

O

- znieksztatcenie klatki piersiowej OJ

O

- boczne skrzywienie kregostupa [

O

- arachnodaktylia ( pajgkowato$¢ palcoéw ) oraz wiotkos¢ stawowd
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iorgc pod uwage odchylenia w uktadzie krazenia, nalezy wymieni¢: [

- poszerzenie aorty wstepujacej, prowadzace do powstania tetniaka aorty [
wypadanie ptatkdéw zastawki dwudzielnej O

- komorowe zaburzenia rytmu sercald

O D O.OOooeno

e strony narzadu wzroku stwierdza sie m.in: O

- krétkowzrocznosc¢ O
- podwichniecie soczewki [

odwarstwienie siatkéwkid

D O.0.000NO O

O
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a
Pokrewne chorobowe zespoty genetyczne Ze wzgledu na réznorodnos¢ objawdw klinicznych, stopien ich

zaawansowania oraz okres ich pierwszego wystgpienia, zespdt Marfana nalezy odréznic¢ od innych
zespotéw o podobnym, marfanoidalnym fenotypie. Nalezy do nich miedzy innymi:O

- homocystynuria [
- zespot Beals'a O
zespot Acharda O
zespot Stickler'a O
marfanoidalny zespot wiotkosci stawowej O

typ VI zespotu Ehlers-Danlos.[]
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Homocystynuria nalezy do choréb monogenowych, dziedziczacych sie w sposéb autosomalny recesywny.
Wystepuje z czestoscig 1/100 000 oséb i charakteryzuje sie wysokim poziomem homocystyny w surowicy
krwi i w moczu. Nie leczona doprowadza do wystgpienia odchylen od stanu prawidtowego w postaci
upos$ledzenia rozwoju umystowego, osteoporozy, przykurczow w obrebie stawow czy epizodow zakrzepow
naczyniowych. Podobnie, jak w Zespole Marfana obserwuje sie podwichniecie soczewki.

O
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O

Zespot Beals'a , podobnie jak Zespdt Marfana dziedziczy sie w sposob autosomalny dominujacy. Nie
stwierdza sie podwichniecia soczewki, wystepujg jednak inne wrodzone wady narzadu wzroku. Réwniez
uwaza sie, iz o wiele rzadziej niz w Zespole Marfana wystepujq charakterystyczne dla Zespotu Marfana
objawy ze strony ukfadu krazenia, jednakze czesciej notuje sie wrodzone wady serca. Widoczna jest
réwniez réznica w wygladzie zewnetrznym chorego. Twarz jest zaokraglona, a matzowiny uszne
zazwyczaj prawidlowe w Zespole Marfana, utaj sa przewaznie charakterystycznie pokarbowane.

O

Objawy zespotu Acharda sg najbardziej zauwazalne w obrebie rgk, widoczna jest duza wiotko$¢ w
stawach miedzypaliczkowych. Opisuje sie réwniez tzw. subiektywng arachnodaktylie, spowodowang tym,
ze trzony paliczkdw i kosci Srédrecza sq wezsze ale prawidtowej diugosci.

O

O

Zespdt Stickler'a , uwarunkowany autosomalnie dominujaco, rowniez czasami bywa mylony z Zespotem
Marfana. Charakteryzuje sie objawami dysplazji kregostupowo-nasadowej, zmianami w obrebie narzadu
wzroku oraz cechami dysmorfii twarzy.

O

O

Podobnie jak w ZM, podwichniecie soczewki stwierdza sie réwniez w typie VI zespotu Ehlers-Danlos .
Dodatkowo, oprocz marfanoidalnego fenotypu mozna zauwazy¢ nadmierng wiotkosc i elastycznosc skory.
a

O

Marfanoidalny zespdt nadmiernej wiotkosci stawowej taczy w sobie cechy Zespotu Marfana i zespotu
Ehlers-Danlos. Objawy ze strony ukfadu kostno-stawowego typowe dla Zespotu Marfana wspoétistniejg z
typowymi dla zespotu Ehlers-Danlos w postaci duzego stopnia wiotkosci stawdw oraz nadmiernej
elastycznosci skory. Nie stwierdza sie zmian patologicznych w obrebie narzadu wzroku, jednakze objawy
ze strony uktadu krazenia sg identyczne jak w Zespole Marfana. Dodatkowo, mogg tu rowniez wystgpic
inne cechy zespotu Ehlers-Danlos, takie jak sktonnos¢ do wybroczyn skérnych, trudnosci w gojeniu sie
ran, czy pergaminowa skora.

O

O

Nalezy rowniez zwréci¢ uwage na koniecznos¢ réznicowania w niektorych przypadkach ZM z zespotem
Sotos, czy aberracjami chromosomowymi , takimi jak zespot XYY, czy zespdt Klinefeltera XXY.

O

O

Reasumujac, nalezy zwrdéci¢ uwage na fakt, iz stnieje wiele zespotéw marfanopodobnych. Rozpoznanie
ZM nadal opiera sie tylko i wytgcznie na istnieniu typowych odchylen od stanu prawidtowego
stwierdzanychw badaniu klinicznym , dlatego dokfadne okreslenie cech fenotypowych, odchylen w
badaniu ortopedycznym, radiologicznym, okulistycznym i kardiologicznym pozwala na doktadne ustalenie
rozpoznania oraz udzielenie porady genetycznej.[d
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{moscomment}]
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