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Marfan-szindréma alatt a szervezet egészét érint, autoszomadlis domindns médon 6r6kl6dé kotdszoveti el-
véltozdst értiink, amely elsésorban a csontok, az iziiletek, a szem, a sziv- és érrendszer rendellenességét okozza,
de a bdr, a tiid8, a vdzizomzat valamint a kdzponti idegrendszer érintettségével is jarhat. Generalizalt betegség
1évén a klinikai kép igen valtozatos lehet, a tiinetek megjelenhetnek enyhe és stlyos formdban is. A betegség
prevalencidja 1/10 000, nemt6l és etnikumtdl fuggetleniil, tehdt jelenleg Magyarorszagon hozzdvetdlegesen ezer

Marfan-szindrémds beteg él.

A betegség Antoine Bernard-Jean Marfan (1858—
1942) francia gyermekgydgydszrdl kapta a nevée, aki
1896-ban els6ként ismertette egy 6téves kisldny, Gab-
rielle P esetét. A gyermek arachnoid, tehdt pdkszerd,
ardnytalanul hosszii végragokkal rendelkezett, melyek
mir sziiletésekor is felt(inéek voltak. Fiatalon bekovet-
kezett haldldért feltételezhetéen az eldrehaladott csont-
rendszeri rendellenességek okolhatdk. Jéllehet a kdrkép
Marfan nevét viseli, nem 6 volt az els6, aki hasonlé klini-
kai tiinetekre lett figyelmes. Marfan esetleirdsa elStt husz
évvel, 1876-ban mér E. Williams amerikai szemorvos is
vizsgilt egy testvérpdrt, akiknél a kérképre jellemz6 ma-
gas, vékony testalkatot, tdlzottan laza iziileteket, valamint
a szemlencse rendellenes elhelyezkedését (ectopia lentis)
tapasztalta, mely a leggyakoribb szemet érinté elviltozds
Marfan-szindrémds betegeknél. A Marfan-szindréma
kifejezést elséként Henricus Jacobus Marie Weve (1888—
1962) holland szemorvos hasznalta 1931-ben.

KOROKTAN

Viszonylag ritka, kevéssé ismert kérképrdl van szé,
melynek hdtterében a 15-6s kromoszéma egyik génjé-
nek (FBN-1) mutdcidja 4ll. Ez a gén kdédolja a fibrillin 1
elnevezésti kotdszoveti rostot alkotd glikoprotein terme-
lését. A géndefekeus kovetkeztében kdrosoddst szenved
a fehérje képzése, szekrécidja és a kotdszoveti rostokba
torténd beépiilése. Ez az oka a szervezet egészét érintd
kotbszoveti gyengeségnek.

A kérkép jelentSségét az adja, hogy az aorta faldban
kialakult kotészoveti elvdltozds miatt a betegek 80%-
dban aortagyok-dilatdcié alakul ki, ezdltal a Marfan-
szindrémds betegek fokozottan hajlamossd vélnak bi-
zonyos sziv- és érrendszeri szovédmények kialakuldsdra,
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kiilonosen aortaaneurysmdra, aortadissectiéra, illetve
aortarupturdra. A korai, hirtelen haldlozisért, igy a var-
haté élettartam jelentds megrovidiiléséére tehdt els6sor-
ban a cardiovascularis manifeszticiék tehet8k felelssé.

TUNETEK, DIAGNOZIS

A betegség felismerését megneheziti a rendkiviil szi-
nes klinikai kép. Egyes betegeknél stilyos formdban, mig
midsoknal egy-két eltérésben jelentkeznek a tiinetek, és
van, akinél felnéttkorig egyéltalin nem mutatkoznak a
kotbszoveti rendellenesség jelei. Ha a csalddorvos a kér-
képre jellemzd tipusos csontrendszeri elvéltozdsokkal
taldlkozik, illetve az egyén csalddjaban ismert Marfan-
szindrémds beteg, gy a betegség lehetdségére gondolni
kell. A Marfan-szindréméban szenvedd személyekre jel-
lemz8 a magas, vékony testalkat, az ardnytalanul hosz-
szi végtagok, a gerincferdiilés, a szegycsont deformitdsa.
Nagy jelentéséggel bir az ezen szokvanyostdl eltérd kiilsé
karakter id6ben torténé felismerése és a tobblépcsds ki-
vizsgalds miel6bbi megkezdése, ugyanis korai beavatko-
zéssal a betegek virhat6 élettartama meghosszabbithaté.

A Marfan-szindréma diagnézisa komplikdlt lehet,
hiszen annak ellenére, hogy ismert a betegség biokémiai
hdttere, nem 4ll rendelkezésiinkre olyan laboratériumi
teszt, amivel egyértelmien igazolni lehetne az elvélto-
zést. A korisme feldllitdsa t6bb kiilondllé vizsgdlat ered-
ményén alapszik:

e részletes csalddi anamnézis,

o teljes fizikdlis vizsgalat,

*  szemészeti vizsgdlat, mely magiban foglalja a szem
réslampds vizsgilatdt is,

*  echokardiografia,

*  bizonyos esetekben genetikai vizsglat.
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A Marfan-szindréma kivizsgdldsdndl és diagnosztizd-
lasdnal elkeriilhetetlen a csalddorvos, szemész, kardio-
l6gus, ortopéd orvos 6sszehangolt munkdja, és javasolt
Marfan-szindréma problémdjdban jdrtas orvos vélemé-
nyét is kikérni. Kérdéses esetben a Magyar Marfan Ala-
pitvdny szakemberei tudnak segitséggel szolgdlni.

A diagnosztizélds az 1996-ban meghatdrozott Ghent-
[féle kritériumrendszeren alapul, melynek lényege a kii-
16nb6z6 szervrendszereket érintd tiinetek major, illetve
minor kritériumokra t6rténd felosztdsa. A Magyar Mar-
fan Alapitviny 2006-os ajdnldsa szerint amennyiben a
vizsgdlt személy elséfokd rokonsigiban nem ismert
Marfan-szindrémds beteg, Gigy egy major kritérium és
tovabbi két major vagy minor kritérium sziikséges a
kérismézéshez, ha pedig az elséfokd rokonsdgban jelen
van a betegség, akkor egy major kritérium és egy mdso-
dik szervrendszerben egy major vagy minor elvéltozds
jelenléte elegendd a diagnézis feldllitisdhoz.

A tiinetek ismertetésénél a major kritériumokat délt
betd jelzi.

CSONTRENDSZER

A Marfan-szindrémdban szenvedd személy szokvid-
nyosndl hosszabb, vékonyabb végtagjai, hosszi, pdk-
ldbszer(i ujjai (arachnodactylia), szegycsont-deformitdsai
(pectus carinatum, pectus excavatum) jellegzetes Marfan-
szindrémds kiilsét eredményeznek a betegnek. A fiatal-
korban jelentkezd gerincferdiilés (kyphoscoliosis) miatt
testtartdsuk gyakran rossz, véllaik elrelégnak, hasuk
kidomborodik. Arcuk 4ltaldban vékony, hosszikds,

szajpadldsuk magasan fvelt, sokszor egymasra torlddott
Jp g gy

1. dbra — Marfan-szindrémds csaldd
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fogakkal, dllkapcsuk eléreugrd. Jellemzd tovdbba az izii-
letek lazasdga, hipermobilitdsa, a lidralp (pes planus),
valamint a protrusio acetabulae.

A piéciens fizikélis vizsgdlata sordn javasolt hdrom,
Marfan-szindrémdra jellemzd tiinet megfigyelése. Az
elsé jellegzetesség, hogy a karok fesztdvolsdga nagyobb,
mint a testmagassag: kartdvolsdg (cm) / testmagassdg (cm)
> 1,05. A masodik tipusos tiinet, hogy 6kodlbe szoritdskor
a hiivelykujj distalis phalanxa teljes egészében talnydlik
a tenyér ulnaris szélén (Steinberg-hiivelykujjtiinet). Vé-
giil pedig a hiivelykujj és a kisujj fedik egymadst a csuklo
korbefogasakor (Walker—Murdoch-csuklotiinet).

ool S
2. dbra — Arachnodactylia: (a) Steinberg-hiivelyk-
ujjtiinet, (b) Walker—Murdoch-csuklotiinet

SzEM

A Marfan-szindrémds betegek t6bb mint felénél je-
len van a szemlencse helyzetvdltoztatdsa (dislocatio lentis),
illetve rendellenes elhelyezkedése (ectopia lentis), melyek
kovetkeztében ldtdszavar, uveitis, szembelnyomds-emel-
kedés johet létre. Kordn kialakulhat glaucoma és cata-
racta is. Sokukra jellemz$ a myopia. Az egyik legna-
gyobb veszélyt azonban a retinalevdlds jelenti.

SZIv- ES ERRENDSZER

A betegek 80%-dban megtaldlhaté a foverdér kdros rd-
gulata (aortadilatdcid) az aortagyokon és az aorta ascen-
densen. A tdgulat gyakran madr sziiletéskor jelen van, de
csak felndttkorban okoz panaszokat. Echokardiografids
felmérések kimutattdk, hogy Marfan-szindrémds bete-
geknél az aortagyok az életkor elérehaladtdval folyamato-
san tégul, egyénenként valtozé méreékben. A tégult aorta
hosszanti irdnyban, lap szerint szakadhat (aortadissectio),
ritkdbban spontdn rupturdja kovetkezhet be, tehit a komp-
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likdcidk a beteg életét veszélyeztetik. Noha az esetek don-
t6 tobbségében a Marfan-szindrémds beteget az aorta
proximalis szakaszdn kialakult szovédmények sodorjak
életveszélyes dllapotba, a distalis szakaszokon létrejott
aortadilatdcié vagy -dissectio jelentSsége sem elhanya-
golhat6. Az aorta thoracalis és abdominalis szakaszdn je-
lenlévd kronikus dissectio gyakran progredidl, igy djabb
dissectio- és rupturaveszélyt jelenthet a beteg szdmdra.

Az aorta kezdeti szakaszdnak tdgulata kovetkeztében
aortabillenty(i-elégtelenség (inszufficiencia) is 1étrejo-
het, mely miatt a vér visszafelé dramolhat a bal kamrdba
(aortaregurgitdcid), igy szivelégtelenséghez, majd a beteg
haldldhoz vezethet.

A Marfan-szindromds betegek kb. 68%-dra jellemzd
a mitralis billenty(i bal pitvarba t6rténd beboltosuldsa
(prolapsusa), melynek az esetek nagyobbik részében
hemodinamikai szempontbdl nincs jelentésége, viszont
a betegek kb. egynegyedénél az életkor elérehaladtdval
fokozatosan rosszabbodik. Kovetkeztében a billen-
tyl elégtelensége (inszufficiencidja), ezdltal mitralis
regurgitdcié jon létre. A komplikdcié a billentyt szerke-
zeti hibdjdnak talajdn alakul ki. A kotészoveti defektus a
mitralis anulus tdgulatdhoz, elmeszesedéséhez, valamint
a chorddk megnyuldsihoz, szakaddsdhoz vezet, igy okoz-
vén a regurgitdcié mértékének folyamatos ndvekedését.

Kevésbé gyakori Marfan-szindrémdban a tricuspidalis
billenty prolapsusa és inszufficiencidja. A kéros sziv-
billentytikon infektiv endocarditis alakulhat ki. Inger-
képzési és ingeriiletvezetési zavarok jelenléte sem ritka.

KO6zPONTI IDEGRENDSZER

A gerincesatorndt bélels kemény agybdrtya Marfan-
szindrdmdban szenvedd egyéneknél az életkor elérehalad-
tdval gyengiil, kitdgul, ezdltal nyomdst gyakorol az dgyéki
és/vagy keresztesonti csigolydkra (dura ectasia). Nemzetko-
zi irodalmi adatok szerint a Marfan-szindrémds betegek
92%-4t érinti az elvaltozds. A lumbosacralis dura ectasia
lehet tiinetmentes, okozhat enyhe diszkomfort-érzést,
de jarhat er6s, hasba sugdrzé fajdalommal is, valamint a
14b gyengeségével, zsibbaddsdval.

A beteg viselkedésében is tapasztalhatok rendelle-
nességek: a hiperaktivits, a dekoncentricié, a tanuldsi
nehézség mind megerdsitheti a csalddorvos gyanujdt. A
Marfan-szindréma a beteg intelligencidjét nem érinti.

Bor
A Marfan-szindrémds betegek bérén stridk (striae
atrophicae) jelenhetnek meg fliggetleniil szignifikdns
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teststlyvéltozdstdl, illetve terhességtdl. A stridk az egész-
ségre drtalmatlanok, kezelést nem igényelnek.

Esztétikai problémit jelenthet a talp és a tenyér bé-
rének hidmldsa a szaruréteg talburjinzdsa miatt (hyper-
keratosis plantaris és palmaris).

Marfan-szindréméban szenvedd betegeknél a hasfali
és lagyéksérvek kialakuldsinak kockdzata fokozott.

Eléfordulhat a rectusizomzat kézépvonalban torténd
szétvéldsa (rectus diastasis). Tunete, hogy feliiléskor a
has kézépvonalban nagymértékben elédomborodik.

A Marfan-szindrémds betegeknek jellemzden keve-
sebb bér alatti zsirszovetitk van, mint egy egészséges
embernek. Megjelenésiik asthenids.

Tupo

A tiidében kialakult sz6v6dmények nem gyakoriak,
de igen veszélyesek. Spontdn pneumothorax, valamint
korai emphysema johet létre dohdnyzastdl fliggetlendil.
Alvéssal kapcsolatos 1égzési problémdk is megnehezit-
hetik a beteg pihenését, pl. horkolds, alvédsi apnoe. Mar-
fan-szindrémdban mindezek akkor is jelen lehetnek, ha
a paciens nem tulsulyos.

Vizizomzar

Meghigyelhetd a beteg izomzatdnak fejletlensége,
hypotonidja, valamint a lapockdk szdrnyakra emlékez-
tetd elhelyezkedése (scapulae alatae).

KEZELES £S NYOMONKOVETES

A kotdszovet elvédltozdsait helyredllitani nem lehet,
ily médon a Marfan-szindréma nem gydgyithaté. A
kezelés célja megeldzni, illetve minimdlisra csdkkenteni
a szovédmények kialakuldsdnak esélyét. Alapvetd fon-
tossdg tehdt a betegség felismerése a szovédmények je-
lentkezése elbtt. A diagnosztizdlds mellett a kezelésre és
a nyomonkovetésre is a multidiszciplindris megkozelités
érvényes, azaz tobb orvos dsszehangolt munkdja révén
lehet hosszt tdvi sikerekre szdmitani. Minden Mar-
fan-szindrémdban szenvedd személy mds és mds jegyeit
hordozza a kérképnek, ezért kiilondsen fontos minden
beteg szdmdra egyéni kezelési terv kidolgozdsa, lehetd-
leg ebben jértas orvos kozremiikodésével.

CSONTRENDSZER

Evente t6rténd ortopédiai feliilvizsglat javasolt a ge-
rinc és a mellkas alakjdban t6rténd esetleges véltozdsok
felismerésére. Egy stlyos deformitds ugyanis nemcsak
esztétikai hdtrdnyt jelenthet, hanem a sziv és a tiidé he-
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lyes funkcidjdt is akaddlyozhatja. Féleg gyermekeknél
okoz nehézlégzést, firadékonysdgot, visszatérd felsd lég-
ati megbetegedéseket a sternum és a hozz4 kapcsolédé
borddk nagyfoku besiippedése. Sebészeti beavatkozdsra
romlé pulmonalis és kardidlis funkcidk esetén, illetve
kozmetikai okokbdl keriilhet sor.

Progressziv scoliosis esetén f(iz8 viselése johet sz6ba,
melyrél ortopéd szakorvos dont.

A dura ectasia okozta hdtfdjdalom, ldbzsibbadds kon-
zervativ kezelést igényel. Az elsédleges cél a fijdalom
enyhitése.

SzZEM

A Marfan-szindrémdra jellemz8 szemproblémak 4l-
taldban szemiiveggel, kontaktlencsével korrigélhaték,
miitéti kezelésre ritkdn keriil sor.

Glaucoma jelenléte esetén a kezelés célja a fokozott
intraocularis nyomds csokkentése. A szembelnyomds
rendszeres mérése elengedhetetlen.

Minden szemprobléméval kiizdé Marfan-szindrémds
beteget évente szemész szakorvoshoz kell irdnyitani.

Tip6

A Marfan-szindrémads betegek fokozott kockdzattal
birnak kiil6nb6z4 tiidSt érintd szovédmények kialakuld-
sdra (spontdn pneumothorax, pneumonia, emphysema,
asthma bronchiale, alvasi apnoe), figgetleniil a dohdny-
z4stdl és az elhizdstdl. A tiid§ helyes funkcidjdt akadi-
lyozhatjék a mdr emlitett mellkasdeformitdsok, tovdbba
ronthat a légzésfunkcion t6bb sz6védmény, pl. az aszt-
ma és az emphysema egylittes jelenléte is. A megfeleld
terdpidrél tid8gydgydsz szakorvos dont.

Amennyiben a beteg hirtelen jelentkezd mellkasi
fijdalomra, légszomjra, szdraz kohogésre panaszkodik,
spontdn pneumothorax gyanudja merdl fel, ezért a lehe-
t6 legrévidebb idén beliil hospitalizalni kell.

SZzIv- ES ERRENDSZER

A Marfan-szindréma legveszélyesebb szovédményei
a nagyereken és a szivben jonnek létre, ezek feleldsek a
hirtelen kialakuld, életet veszélyeztetd dllapotokére, va-
lamint a haldlozdsok 80%-4aért. A betegséget egyeldre
nem lehet gydgyitani, de konzervativ és sebészi kezelés-
sel jelentésen csokkenthetd a cardiovascularis kovetkez-
mények rizikéja.

A konzervativ kezelés legfontosabb tényezdi a rend-
szeres, évente toreénd echokardiografids vizsgélat, vala-

mint a {$-blokkolé kezelés. A 3-blokkolék csokkentik
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az aortdban uralkodé nyomdst, ezdltal az aorta faldnak
fesziilését, igy lassitjdk az aortagydk-dilatdcié progresz-
szidjdt, vagyis kisebb mértékiivé vélik a dissectiok ki-
alakuldsa és a regurgitdcié mértéke. Sebészi beavatkozds
elétt és utdn is nagy hangsulyt kell helyezni a sziszto-
lés vérnyomds csokkentésére — nem haladhatja meg a
120-130 Hgmm-t —, igy a 8-blokkol6k szedésére ezért
is szitkség van. Osszefoglalva tehdt, az aortagyok-dila-
taci6 felismerésekor a $3-blokkold kezelés elkezdése el-
s8dleges fontossdgu. Fontos, hogy a Marfan-szindréma
standard 3-blokkolé terdpidjan tdl 4j kezelési lehetdség-
ként meril fel egy régéta ismert angiotenzin II recep-
tor antagonista gydgyszer, a losartan alkalmazdsa. Ege-
reken végzett nemzetkozi kisérletek kimutattdk, hogy
a losartan csokkenti az aortaaneurysma novekedését,
ezéltal képes megdllitani a Marfan-szindréma progresz-
szidjat, sbt, segithet az aortafal normadlis szoveti struk-
turdjdnak helyredllitdsdban is. Tobb kutatds folyik an-
nak igazoldsdra, hogy a losartan alkalmazisa hatékony
és biztonsdgos médja a Marfan-szindréma gy6gyszeres
kezelésének, és ez mindenképpen bizakoddsra ad okot.

Harminchét évvel ezelétt a Marfan-szindrémds bete-
gek dtlagosan 32 évig éleek, 1997-ben virhatd élettar-
tamuk 44, illetve 47 év volt, mdra megkozeliti az dtlag
populdci6 virhatd életkordt. Az alig négy évtized alatt
bekovetkezett jelentds véltozds hdtterében a cardio-
vascularis szovédmények diagnosztikdjaban, konzerva-
tiv és sebészi kezelésében elért eredmények dllnak. Az
akut és elektiv mitétek mellett el6térbe keriilt profi-
laktikus mttétek kedvezd statisztikdt mutatnak: mutéti
halalozdsuk alacsony és j6 hosszt tévi eredményekkel
kecsegtetnek.

Profilaktikus mitétre a bulbus aortae tdguldsa ese-
tén keriilhet sor. Altalinosan miitéti indikéciét jelent
a sinotubularis junctio 45 mm-t eléré vagy meghaladé
dtmérdje; pozitiv csalddi anamnézis (aortadissectio iga-
zolt eléforduldsa) esetén viszont mar 40—45 mm kozotti
tigulat esetén is indokolt a sebészi beavatkozds. Fiig-
getlenill a sinotubularis junctio dtmérgjétdl, amennyi-
ben képalkoté vizsgalatokkal igazolhatd, hogy a tdgulat
novekedése az elmult fél/egy év alatt elérte/meghaladta
a 0,5 cm-t, az aortagyok rekonstrukciéja indokolttd
vélik. A mitét leggyakrabban az aortabillenty(i és az
aorta tdgult kezdeti és felszallé szakaszdnak helyettesi-
tése mibillentytvel és muérrel, Gn. composit grafttal
(Bentall-DeBono-miitét). Ep billentytik esetén billen-
tylimegtarté mitét is szoba keriilhet, ilyenkor csak az
aorta dilatdlt szakaszdt sziikséges muérrel helyettesite-
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ni (David-miitét). Ezen mitéti tipus elénye, hogy nem
igényel tartés antikoaguldns terdpidt. Hétrdnya, hogy a
megtartott billenty( tartéssdga kérdéses. Az aortaiv td-
gulata esetén a kdrosodott szakasz helyére miiér (graft)
keriil. Tagult leszall6 aorta miitéti megolddsa szintén az
érintett szakasz miérrel torténd helyettesitése.

3. dbra — Bentall-
miitét sordn a kéros
aortabillentyii és a
tdgult felszdllé aorta
helyére billentyiis
érprotézis (composit
graft) keriil, mely-

nek miiér részébe

szdjaztatjdk a coro-

naridkat.

Az aortadissectio mitéti megolddsaként leggyak-
rabban szintén a Bentall-miitét jon széba, esetenként
aortaivcserével  kiegészitve. Azonnali mitétet nem
igényld, krénikus proximalis és distalis dissectio esetén
gondos nyomonkdévetés, kimél§ életméd, £-blokkols
kezelés javasolt, majd pedig az operdcié vilasztott id6-
pontban torténd elvégzése.

Az aortagydk és aorta ascendens tdgulatdnak talajan
kialakult aortainszufficiencia, valamint a kovetkezmé-
nyes regurgitdcio szintén sebészi kezelést igényel. Miité-
ti megolddsa a Bentall-mfitét.

A Marfan-szindrémdban szenvedd betegek kb. két-
harmaddndl jelenlévd mitralis prolapsus 6nmagéban,
ha nem jelent hemodinamikai problémdt, nem igényel
sebészi beavatkozdst, a kovetkeztében kialakulé mitralis
regurgitdcié viszont progressziv jellege miatt mutédi el-
ldtdst tesz sziikségessé. Az esetek 80%-dban a probléma
billentytiplasztikdval megoldhat6, 20%-ban viszont bil-
lentyticserére van szitkség. Ez dltaliban mechanikus md-
billenty(i beiiltetését jelenti. Gyermekvéllaldst tervezd
fiatal nébeteg, valamint gyermek és nagyon id8s pdciens
esetében bioldgiai mibillenty(i beiiltetésére keriil sor.

Fontos roviden 6sszefoglalni a miibillentyt-betiltetés
utdni antikoaguldns kezeléssel, valamint endocarditis-
profilaxissal kapcsolatos csalddorvosi teenddket.

A mechanikus mbillenty(i-beiiltetésen dtesett be-
teget élete végéig antikoaguldns kezelésben kell része-
siteni. Az antikoaguldns kezelés célja a 2,5-3,5 kozotti
INR szint beillitisa. Rizikéfaktor (pl. pitvarfibrilldcid)
fenndlldsa, illetve adekvdr INR szint ellenére fellépd
thromboembolia esetén az antikoaguldns kezelést napi
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100 mg Aspirin addsdval sziikséges kiegésziteni. Kiala-
kult INR szint esetén havonta laboratériumi kontroll
javasolt, nagyfokd ingadozds esetén pedig két-hdrom
hetente sziikséges az alvaddsi paraméterek ellendrzése.

Biol6giai miibillentyti betiltetése esetén, ha mds riziké-
faktor nem mutathaté ki, a mitét utdni elsé hiarom hé-
napban sziikséges csak az ordlis antikoaguldns kezelés (INR
2-3). Rizikéfakror jelenléte esetén a hazai szakmai ajanlds
szerint tartés kumarin-kezelés sziikséges (INR 2-3).

Miibillenty-thrombosison dtesett beteg INR szint-
jét gyakrabban, lehetdleg két-hdrom hetente ajdnlott
ellendrizni.

A mibillentytvel operdlt betegek thrombosis-
prevencidjardl részletesebb leirdst a thromboembolids
szakmai irdnyelvek tartalmaznak.

Az endocarditis-profilaxis lényege, hogy mtibillen-
tyl-betiltetésen dtesett betegnek, valamint mitralis
inszufficiencidval  jdr6 mitralis prolapsusban és
aortaregurgitdciéban szenvedd személynek miitétek,
fogdszati, nyel8csovon végzett, légzdrendszeri, gyo-
mor-bélrendszeri és higy-ivarszervi beavatkozdsok eldtt
szdjon 4t vagy intravéndsan antibiotikumot kell adni a
szivbelhdrtya-gyulladds megeldzése céljdbdl. Fogdsza-
ti beavatkozds eldtt egy ordval 2 g amoxicillin per os
addsa javasolt. Amennyiben a szdjon 4t torténd bevi-
tel nem lehetséges, gy ajanlott 2 g ampicillin iv. adé-
sa 30 perccel a beavatkozds el8tt. Tikrozések, eszkozos
beavatkozdsok elétt egy érdval 2 g ampicillin és 1,5
mg/ttkg gentamycin iv. addsa sziikséges, valamint 1 g
amoxicillin bevétele hat 6réval a beavatkozds utdn. Az
infektiv endocarditis prevencidjival bévebben az erre
vonatkozé szakmai ajanlds foglalkozik.

A csalddorvos teenddi a sziv-és érrendszeri problémdk-
kal kiizd§ Marfan-szindrémds paciens gondozdsa sordn:
*  Miubillentyt-beiiltetésen dtesett betegét havonta

megyvizsgdlja, INR eredményét éreékeli, sziikség
szerint médosit az antikoaguldns kezelésen.

*  Bioldgiai mibillentyi-betiltetésen dtesett betegét
a miitét utdni elsé 5-6 évben évente, majd fél-
évente szivultrahangos vizsgdlatra kiildi a billen-
tyl fokozatos degenerdléddsa miatt. Diszfunkcié
esetén az ellendrzést gyakrabban el kell végezni.

*  Aortamfibillenty- és miiér-beiiltetésen dtesett be-
tegre szintén érvényesek az antikoaguldns kezelés-
nél leirtak, ezen kiviil echokardiogréfids vizsgélat
szitkséges a mitét utdn két héten beliil, majd 3-6
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hénap milva, késébb pedig évente. CT-vizsgélat
kétévente sziikséges.

e Akut dissectio mitétjét kovetden képalkotd
vizsglat (MR, CT, TEE) javasolt az esemény utdn
1, 3, 6, 12 hénappal, majd kétévente az aorta
operalt szakaszdnak nyomon kovetésére és a késéi
sz6védmények (aneurysma, expanzié, redissectio,
anastomosis-leak, -ruptura) kimutatdsa céljabdl.

*  Mutét utdn felmeriil barmilyen probléma esetén
betegét az operdl6 orvoshoz irdnyitja.

e -blokkold kezelést 4llit be, panaszok esetén vdl-
toztat rajta.

¢ Minden sziv- és érrendszeri elviltozdssal kiizd6
Marfan-szindrémads beteget évente teljes kort
kardiolégiai kivizsgaldsra utal, amelybe a szivult-
rahangos vizsgalaton tdl beletartozik egy részletes
laboratériumi vizsgdlat, EKG, mellkasrontgen is.

Fizikar aAkTiviTads

Alapvet8en fontos, hogy a Marfan-szindrémds beteg
egészséges életmébdot folytasson, beleértve a testmoz-
gést is. A sportolds jotékonyan hat a beteg pszichéjé-
re, fokozza kitartdsdt, noveli fizikai erejét, és kedvezd
hatdssal lehet életvitelére is, pl. segitségével leszokhat a
dohdnyzdsrél. Tudni kell azonban, hogy vannak spor-
tok, amelyek kifejezetten veszélyesek a beteg szdmdra, és
ezeket keriilnie kell. Ennek betartisa, illetve betartatisa
kilonosen gyermekeknél, illetve versenyszeriien spor-
tolé pdciensek esetében jelenthet gondot. Ezen a téren
a csalddorvos nélkiilézhetetlen, hiszen a beteg és sziilei
teljes kord tdjékoztatdsdval, tovdbbd a pdciens életvitelé-
nek gondos ellendrzésével megeldzhetdvé vélnak a til-
zésba vitt sportolds nem vdrt kovetkezményei. Az aldbb
felsorolt tandcsokat érdemes megfogadni:

*  Mindazon sportokat, melyeknél titkozésre kertil-
het sor, tehdt a csapatsportokat, labdajdtékokat
keriilni kell. Antikoaguldns kezelésben részesiild
betegekre ez fokozottan érvényes.

*  Nagy testi megerdltetéssel jaré sportok, pl. a
sulyemelés, birkdzds, hegymdszds szintén keriilen-
dék, hiszen ezek novelhetik az aortdban uralkodé
nyomdst, ezdltal nagyobb eséllyel kévetkezik be
aortadissectio, illetve aortaruptura. Ugyanez érvé-
nyes minden nehéz fizikai munkdra is.

*  [-blokkolé kezelésben részesiilé beteg testedzése so-
ran legfeljebb 100/perc szivirekvencia elérése a cél.
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*  Heti hdrom-négy alkalommal t6rténé 20-30
perces, kozepes intenzitdst testmozgds elegendd.

*  Javasolt egyéni sportok végzése, pl. gyalogls,
kocogds, megfelel§ védéfelszerelésben végzett
kerékpdrozds.

*  Fontos tudnival6, hogy amint firadtnak érzi
magdt a beteg, a tevékenységet abba kell hagynia,
pihennie kell.

A felsorolt tandcsok dltaldnosak, az egyes betegre vo-
natkozd sportoldsi lehetdségeket és megszoritdsokat az
dllapotdt jol ismerd orvosnak kell meghatdroznia.

GENETIKAI TANACSADAS

Gyermekvallalds tervezésekor elengedhetetlen a ge-
netikai tandcsadds, hiszen a betegség autoszomalis do-
mindns 6roklédésmenetet mutat. Leggyakrabban egy
egészséges és egy heterozigdta beteg sziilé esetével ta-
lalkozhatunk, igy 50%-os eséllyel lesz a kozos gyermek
is beteg. Gyermekvéllalds eldtt sziikséges a megfeleld
szakemberrel t6rténd konzultdcié, majd a vdrandés
nébeteg fokozott megfigyelése és specidlis elldtdsa, hi-
szen a terhesség egyértelmiien néveli az aortadissectio és
aortaruptura kialakuldsinak esélyét.

OSSZEFOGLALAS

C)sszefoglalva a leirtakat, megéllapithatd, hogy min-
den Marfan-szindrémds beteg tartés gondozist igényel,
melynek sordn a hangsuly a szekunder prevencién van.
A csalddorvos feladata egyfeldl a kérkép tiineteinek
korai felismerése, a diagnosztizdlds és kezelés sokrétii
problémdjdnak egy kézben tartdsa, mdsfeldl a pdciens
teljes kort tdjékoztatdsa, életvitelének és mentdlis egész-
ségének figyelemmel kisérése. Ahhoz, hogy az életet
veszélyeztetd sziv- és érrendszeri szovédmények kivédé-
se hosszt tdvon sikeres legyen, elengedhetetlen, hogy
a Marfan-szindrémds beteg tisztdn ldssa az 6t érintd
kérkép természetét, és tudja, hogy a profilaktikus cél-
bél végzetr mitéteel életkildtdsai jelentdsen novelhetdk,
vérhaté élettartama meghosszabbithaté.

KOSZONETNYILVANITAS

A cikk megirdsihoz nydjtott szakmai segitségért ko-
szonetet mondok dr. Szabolcs Zoltinnak (Semmelweis
Egyetem Er- és Szivsebészeti Klinika).

IRODALOM: 4 szerkeszstdségben
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