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A Magyar Marfan Alapitvany kéri Mindazok segitségét, akik gy gondoljak,
hogy személyi jovedelemaddjuk 1%-anak felajdnlasaval tamogathatjak az
Alapitvanyt, az alapito6 okiratban foglalt célok megvaldsitasaban!

Az Alapitvany neve: Magyar Marfan Alapitvany
Adészama: 182-483-71-1-43
Technikai kéd: 0403 8686465618
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Bekoszonto

Kedves Olvaséink!

A Magyar Marfan Alapitvany (MMA) els6 ,Hirlevelében” 1év6 ,Fészerkesztd
kerestetik” felhivasra jelentkeztem. Orommel értesiiltem, a kuratérium bizalmat
szavazott nekem. Vagytam erre a feladatra és megtiszteltetésnek érzem. Az MMA beteg-
érdekvédelmi munkatarsaként tevékenykedem. F6 feladatomnak, célomnak tekintem,
hogy segitsek a Marfan-szindromasoknak elfogadni a szamukra kijeldlt, olykor rogos
utat. Ugy gondolom, meg kell és meg is lehet baratkozni ezzel a kis problémaval és
hitelességemet bizonyitja, hogy én is ,marfanos” vagyok. Boldognak érzem magam
a béromben és azt hiszem, ez a kulcsa mindennek, vagyis 6nmagunk elfogadasa! Szamos
otlet korvonalazodott bennem a Hirlevéllel kapcsolatban. Természetesen magamtol
kérdeztem legel6szor, én mirdl olvasnék szivesen? Melyek azok a kérdések, amik
foglalkoztattak és foglalkoztatnak? Igyekszem ezekre meglelni a valaszokat, és igy
tennék a kedves Olvasok kérdéseivel is. Hiszem, ,jol kérdezni annyi, mint sokat tudni”!
Valamennyi rendelkezésemre 4ll6 lehet6séget megragadva Szabolcs Zoltan Tanar Urtdl
nagyon sokat kérdeztem. O mindig tiirelmesen, készségesen Kielégitette a
kivancsisagom. Ne szégyelljék tehat feltenni a kérdéseiket, teljesiiljon be a Hirmondd
célja és kiildetése!

Bizom benne, a Hirmond6é az orvosoknak is tud djat mondani. Betekintést
nyerhetnek a ,betegek” problémaiba, felkésziilhetnek a valaszokkal, a megnyugtato,
kedves szavakkal, ami mindennél tobbet jelent a kiszolgaltatott embernek.

Kérem fogadjak szeretettel a Marfan Hirmondo legfrissebb szamat!

Budapest, 2010. november 15.

Varroé Csilla
FOszerkeszt6, MH

A Magyar Marfan Alapitvany és a Genetikaval Az
Egészségert Egyesiilet egyiittmukodésérol
Dr. Nagy Zsolt genetikai szakértdvel beszéltem a genetikai eljards lényegérol.

Varré Csilla: Kivancsian vartam a
talalkozast Doktor Urral, mivel ugy

tud segiteni? A cél a megbeszélésnél a tév-
hitek eloszlatdsa. A mintavétel el6tt nél-

gondolom, a genetika az alfdja és az
omegija a Marfan-szindromanak. A
genetikai vizsgalat hogyan torténik, és
miben nyujt segitséget?

Dr. Nagy Zsolt: Minden esetben konzul-
tacié el6zi meg a genetikai szolgaltatast,
ahol nagy hangsulyt helyeziink az adott
problémakoér atbeszélésére, a fogalmak
tisztazasara. Fontos ismertetni a paciens-
sel, mit jelent a genetikai vizsgalat, hogyan

kiilozhetetlen a vizsgalat 1ényegének elma-
gyarazasa, hogy el tudjak donteni: kérnek
vagy nem kérnek vizsgalatot, ha nem kér-
nek, tudjak pontosan, miért nem? A
diagnézis megerdsitésében és az 6rokls-
dés kérdéseiben segit. Ezutan megtorténik
a mintavétel. Sejtekre van sziikség a
személyen végzett genetikai vizsgalathoz.

V.Cs.: Honnan vehetdk sejtek?
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N.Zs.: Hasznalhatunk erre a célra vért,
kivagott bérdarabot, hajhagymas hajszalat
(5-6 db), szajnyalkahartya mintat, mert
ugyanazt az orokitéanyagot tartalmazzak.
Altalanosan a szajnyalkahartya-mintavé-
telt hasznaljuk.

V.Cs.: Marfan-szindromat is ki
ezekbdl a sejtekbdl mutatni?

lehet

N.Zs.: Igen, meg lehet nézni, hordozza-e a
Marfan-szindromat okozé génhibat vagy
sem. A Marfan-szindroma esetében
génszintli problémardl, gént érint6 hibardél
beszéliink. Ha az emberi 6rokitéanyagot
egy egyenesnek képzeljiik, azon rajta van
az informacié, ami a felépitéshez kell. 23
kiilonb6z6 méretli darabbdl all az emberi
orokitéanyag. 23 par kromoszémank van,
46 darab. 23 darabot kapunk az
édesanyanktél és 23 darabot az
édesapanktdl. Kortlbeliil 26 ezer darab kis
apr6 egységekben vannak kddolva a
tulajdonsagaink gének formajaban, melyek
a Kkromoszéman helyezkednek el. A
Marfan-szindréma tiineteit az FBN1
nevezetl gén hibaja okozza.

V.Cs.: Kizarolag egyetlen gén hibaja?

N.Zs.: A tudomany mai allasa szerint, 2010
novemberében, igen. A géndiagnosztikat a
kutatassal nem szabad Osszetéveszteni! A
diagnosztika eldontott tudast jelent,
amiben a vilagon minden szakember
egyetért. A kutatast igazolni kell. Vannak
hipotézisek, id6re van sziikkség a
kutatasokhoz. Az id6 sziikséges tényezd a
tovabbi kovetkeztetések levonasahoz.

V.Cs.: Tovabborokitésrol mit lehet tudni?

N.Zs.: Eshet6ségek megmondasahoz meg
kell allapitani, egy emberben az FBN1
nevii génbdl hany hibas talalhat6? Ha 1
darab hibas: 50% az esély a szindréma
orokitésére. Ha 2 darab hibas (ritkabb):
100%-o0san az utod is Marfan-szindrémas
lesz. Atlagos genetikai kockazatrél akkor
beszéliink, mikor az ivarsejt (petesejt vagy
himivarsejt) osztéddsa soran hibas
orokitbanyaggal = rendelkezd  ivarsejt
keletkezik.

V.Cs.: Mennyi ennek a valoszinlisége?

N.Zs.: A genetikai hiba kialakuldsanak, 35
év alatt 1% az esélye. Tehat arra, hogy
barhol lesz a génhiba.

V.Cs.: Magzatnal kimutathaté ennek a
génnek a hibaja?

N.Zs.: Magzati genetikai vizsgalattal, ter-
hesség alatt magzatviz vételébdl egyetlen
gén vizsgalata is lehetséges. Amennyiben
ismert és tisztazott a sziil6knél a génhiba,
egyszer(bb a vizsgalat.

V.Cs.: Régen volt egy olyan elmélet, ami
szerint férfiak nem o6rokolhetik a
szindromat!

N.Zs.: A genetikai hattere ennek mara
tisztazédott. Egészen egyszerlien a 23.
kromoszéman  helyezkednek el a
nemiségért felel6s gének dontd tobbsége,
és az FBN1 nem ott lelhet? fel!

V.Cs.: Az egyiittm(ikodés az Alapitvany és
az Egyesiilet k6zott mirdl szol?

N.Zs.: A kutatasi iranyok kidolgozasa lesz
az els6 1épés. A kutatashoz a Marfan
Alapitvany altal végzett beteggondozas
alapvet6 fontossagu. A Marfan-szindromat
nem lehet kizadrolag genetikai eljarassal
megallapitani és kutatni.

V.Cs.: Ha valakiben felmeriil a gyanu, hogy
Marfan-szindromas lehet ilyen olyan
tliinetek  alapjan, majd betér a
genetikushoz, és a mintavételt kovetden az
FBN1 hibaja kimutathato, akkor a gyanu
megero0sitést nyer?

N.Zs.: Logikus a kérdés, de azt on is tudja,
milyen valtozatosak a tlinetek. Jelenleg a
genetika nem adja meg a valaszt, milyen
iranyu tlinetei lesznek kés6bb
kidomborodva. A laboratoriumi adatokat a
klinikummal 6ssze kell vetni. A genetikus a
szakorvossal egyiittmiikddve tud segiteni.
Ezért fontos az Alapitvany szerepe
kiemelked6en az egyiittmiikodésben és
természetesen a betegek elmondasai. A
genetikai moédszerek és a labortechnika
gyors Utemben fejlddik. Félévente nd a
tudasunk. A vizsgdlatot nem Kkell
megismételni, hanem at kell beszélni djra
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és ujra. A lelet évrél-évre tobbet mond a
hozzaértéknek.

V.Cs.: A vizsgalatok technikailag hogyan
fognak torténni?

N.Zs.: A Kkutatasi programban a Marfan
Alapitvany altal regisztralt emberek
vehetnek részt. Etikai engedélyhez kotott.
A tajékoztatas elengedhetetlen feltétel.
Fontos néhany kérdést tisztazni: hol és ki,
milyen célzattal végzi a Kkutatast?

Adatvédelem: ki és hogyan gondoskodik
réla?  Beleegyezé  nyilatkozatot és
tajékoztatdt ki kell toltenie a programban
résztvevoknek. A kutatasi eredményekrdl
jegyz6konyv  készil és  folyamatos
tajékoztatas fog torténni az érintettek felé.
On, mint az Alapitvdny munkatarsa ezt
barmikor megnézheti.

V.Cs.: Készonom szépen Doktor Ur sokakat
érdekl6 tajékoztatasat!

A szem érintettségének kezelése

Marfan-szindromasoknal

A Marfan-szindromaban a myopia (révid-
latas) igen gyakori, és meglehetdsen gyors
progressziot mutatl. A szemészeti rutin
vizsgalatok alkalmaval, de a rovidlato és
kornyezete észrevételei alapjan ez hamar
kideriil. Megoldast hosszabb tavon a
szemiveg, illetve a kontaktlencse nyujt, ez
utobbi kiilsé szemlélé szamara alig észre-
vehetd és kényelmes a viselése.

Azonban nem minden rovidlaté Marfan-
szindromas. Ez az orokletes tiinetegytittes
a szemeszeti elvaltozasokon kivil a
szervezetben mashol is jellegzetes problé-
mat okozhat.

A szemiiveg, kontaktlencse és a szembe
varrt milencse a szemlencsét képes maxi-
malisan helyettesiteni, mikor luxalt szem-
lencsérdl van szo6. Kontaktlencse valaszta-
sat minden esetben szigort szakorvosi
vizsgalatnak kell megel6znie, ahol vizs-
galjak a szemek Aallapotat, szemnyomast,
gorbiiletet. Természetesen a lehet6ségeket
figyelembe véve a minél magasabb viztar-
talmu, lagy lencséket célszerli hasznalni,
mert a legkiméletesebb viselet a szemnek.
Mar magyar cég is allit el6 magas
dioptridju, 30 napos lencséket. Célszeri
minden nap tiszta folyadékba tenni a
kontaktlencséket, bar a hasznalati
utmutatén 2-3 nap az ajanlott. Szines, di-
optrids kontaktlencsék koziil is valasztha-
tunk akar.

A gyartasi technoldgia rohamosan fejlédik.
Az 1 napos kontaktlencse lenne a legjobb,
hiszen ugy a fert6zés veszélyét a mini-
malisra lehetne csokkenteni. Nyaralasnal
is rendkiviil praktikus lenne. Amennyiben
a lencsék felszinén elszinez6dést, lerako-
dast vagy sériilést fedeziink fel, azonnal
keressiink fel szakorvost! Sériilt lencse a
szem gyulladasat okozza!

Szemlencse luxacié (elmozdulas, ficam)
esetén a milencse beliltetését ameddig
lehetséges kertiljiik el! Sokan 6sszekeverik
ezt a szlrke halyog miatti mitéttel, ami
napjainkban, ha szabad ilyet mondani,
Jrutin” eljarasnak szamit. A miilencse belil-
tetés komplikaci6 nélkiili sziirkehalyog
miitét eseteiben altalaban harminc percig
tart. A beavatkozas ,egynapos” sebészeten
elvégezhetd, koriiltekintd, alapos el6készi-
tés utan. A mitét ultrahanggal torténik.
Ezt az eljarast a laikusok lézeres szem-
miitétnek nevezik. A miilencsét egy né-
hany milliméteres nyilason keresztiil he-
lyezik be az elsziirkiilt szemlencse helyére.
Az ultrahang a szemlencsét fellazitja és
elfolyositja. Ezaltal lehet6vé valik, hogy a
korabbi mddszerekkel szemben a sziirke
halyogot kiszivjak a szem belsejébdl.2

A Marfan-szindréma miatt kialakult, rend-
ellenesen elhelyezked6 szemlencsét tokos-
tul tavolitjak el és ujat varrnak be. A be-
avatkozas utan néhany napot kérhazban
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szliikséges tolteni. Ha a miitét elkeriilhe-

tosabb, hogy olyan Marfan-szindromas

tetlen, forduljunk olyan orvoshoz, aki sok betegektdl kérjiink informaciot, akik ezen

ilyen beavatkozast végzett! Ennél még fon-

a lencse bevarrasos mitéten mar atestek.

Ko6szonom Prof. dr. Hatvani Istvan szemsebésznek a cikkhez nyujtott szakmai segitségét!

1 Atdolgozott Gent nozoldgia (6sszedllitotta: Agg Bence, medikus)
http://www.marfan.hu/docs/marfan diagnosis revised.pdf

ZXIIL keriileti Hirnok (2008. januar 15.)

http://www.sprintkiado.hu/files/hirnok200812szam.pdf

A sziilész-nogyogyasz szakvéleménye

Dr. Demendi Csaba sziilész-négyogydsz szakorvos hozzdszoéldsabol sokan valaszt
kaphatnak kérdéseikre. Készonjiik Doktor Ur!

Hormondlis fogamzdsgadtlds:

A hormonalis fogamzasgatlas alapvetéen
nem ellenjavallt Marfan-szindrémaval
él6k szamara. Néhany dolgot azonban
érdemes megfontolni a szedés megkez-
dése el6tt. A kombinadlt hormonalis
fogamzasgatlok régota ismert mellékha-
tdsa a trombdzishajlam enyhe fokozo-
dasa. Ennek mértéke szerencsére elég
alacsony ahhoz, hogy egészséges ndk
szamara lehetdvé tegye a tablettak biz-
tonsagos szedését, viszont ha ezen kiviil
mas trombdziskészséget fokozo kocka-
zati tényez6 is fennall, mar megfon-
toland6 a tabletta szedése. Elhanyagolt
Marfan-szindrdma esetén mar jelen
lehetnek olyan sziv-érrendszeri elvalto-
zasok, melyek fokozott tromboziskész-
séggel jarhatnak. Tabletta felirasa el6tt
ezért minden Marfan-szindrémas sza-
mara kardiologiai vizsgalat javasolt,
mely tisztdzza, fennall-e tromboézishaj-
lamot fokozé haemodinamikai eltérés a
paciensnél. Véralvadasgatlé gyogyszert
szedd Marfanos - akar még miitétre nem
szoruld, vagy mar mibillenty(i beiilte-
tése utan 1évo6 paciensrol van szé - csak
akkor szedhet fogamzasgatlé tablettat,
ha a fokozott tromboézishajlamot jél be-
allitott véralvadasgatlék segitségével
sikertilt jelent6s mértékben csokkenteni.
Fontos tudni, hogy a fogamzasgatlok a

szajon at szedett véralvadasgatlok hata-
sat csokkentik, ezért ezek dozisat ismé-
telten ellendrizni kell, sziikség esetén
pedig emelni. Ha nincs jelen fokozott
trombozishajlam, pl. bioldgiai billentyi
esetén, akkor Marfan-szindroma mellett
nyugodtan szedhetd a tabletta, ha mas
ellenjavallat nem all fenn. A tabletta ki-
valasztasanal szoba jonnek a csak
gesztagént tartalmazé készitmények is,
melyek a kombindlt, 6sztrogént is tar-
talmaz6 tablettakkal szemben alacso-
nyabb trombdzis kockazatot jelentenek.

A terhesség vdllaldsa:

A terhesség kiviselése tobbletterhelést
jelent a sziv-érrendszerre nézve. Terhes-
ség alatt a sziv munkaja akar 40%-kal is
novekedhet nem terhes allapothoz
képest.  Marfan-szindrémaval  él6k
szamara teherbeesés el6tt fontos a sziv-
érrendszer allapotanak felmérése, mely
szintén kardiologiai vizsgalat keretében
torténhet. Ha a kardiol6gus megfelel6-
nek itéli a paciens teherbiré képességét,
a terhességnek nincs akadalya.

Fontos tudni, hogy a Marfan-szindréoma-
sok altal szajon at szedett véralvadas-
gatlé gydgyszerek (pl. Syncumar) fejlé-
dési rendellenességet okozhatnak, ezért
a terhesség felismerésekor javasolt ezek
helyett a subcutan injekci6 formajaban

2010. szeptember - oktéber
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naponta adott kis molekulasulyu
heparin készitményekre (LMWH) at-
allni, melyek terhesség soran biztonsag-
gal adhatoak.

Sziilés:

Marfan-szindrémasok szamara Kkitolasi
szakban a toléfajasok, és a hasprés
kovetkeztében fellépd hastri illetve

szemfenéki nyomasfokoz6das az ismert
kockazatok (aortadisszekcio, illetve

Alapitvanyi hirek

2010. szeptember 20-4&n a Magyar
Marfan Alapitvany egylittmiikodési
szerz6dést kotott a Genetikaval Az
Egészségért Egyesiilettel. Az egyiitt-
miikodés célja, hogy a két alairé fél kol-
csondsen segitse egymast a Marfan-
szindroma alaposabb megismerésében,
kozos ismeretterjeszté cikkek [rasaval,
ismeretterjeszt6 el6adasok szervezésé-
vel, a Marfan-szindrémat segit§ tudo-
manyos kutatasok segitésével.

k%
Uj betegek gondozasba vételével és a
mar régota ellendrzottek adatainak
feldolgozasaval lassan boviil a Nemzeti
Marfan Regiszter. Jelenleg 185 igazoltan
Marfan-szindrdmas adatait tartalmazza
aregiszter.

kk
A MMA célkitlizéseinek megvalositasat
adomanyokkal segitette a Roche
Magyarorszag, a St. Jude Medical és a
Johnson & Johnson Magyarorszag Kft.

Impresszum

retinalevalas) nagyobb esélye miatt nem
elényds, ezért az Ujszilott vilagra
hozataldnak a csaszarmetszés
optimalisabb megoldasa lehet. Ezt
megerdsitheti egy a terhesség alatt be-
szerzett szemészeti és kardiolégiai szak-
vélemény is, mely sokat segithet a beteg-
séget esetleg kevésbé ismero sziilésznek
a dontés meghozatalaban.

)%k

2010. szeptember 10-én eldszor végez-
tlink Magyarorszagon teljes aorta-gyok
rekonstrukciéval (Bentall miitét) egy
tilésben  tolcsér  mellkas  (pectus
excavatum) mitéti kiemelését (Nuss
miitét). A sikeres beavatkozast a Szivse-
bészeti Klinika és az lsz. Gyermek
Klinika sebészei végezték el. Hasonlo
beavatkozast = Kozép- és Kelet-
Eur6paban sem végeztek még.
k%

Korabbi szamunkban jeleztiik, hogy ké-
szillink az [. Orszagos Marfan Talalkozé
(ORMATA) megrendezésére. Szerettiik
volna, erre mar idén oktéberben sor
keriteni, de szervezési nehézségek miatt
a Talalkozo6 idépontjat 2011 marciusara
kellett athelyezniink! A Talalkozé pontos
idépontjat és a sziikséges tudnivalékat
kovetkezd  lapszamunkban  tessziik
kozzé!

F6szerkesztd: Varro Csilla « E-mail: varrocsilla@gmail.com « Telefon: +36 30 384 22 30
Lapigazgato: Dr. Szabolcs Zoltan « Telefon: +36-20 825 80 50 » Fax: +36-26 362 425 « E-mail:

dr.szabzol@gmail.com

Megjelenteti: Magyar Marfan Alapitvany - Hungarian Marfan Foundation e Cim: SE Szivsebészeti
Klinika - 1122 Bp. Varosmajor u. 68. « Ad6szam: 182-483-71-1-43 « Technikai kéd: 0403

8686465618

2010. szeptember - oktober



