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Definicio, koroktan, gyakorisag

1896-ban Antoine Marfan (1858-1942) francia gyermekgyodgyasz ismertette eldszor
egy 5 éves kislany esetét, akinek extrém hosszl végtagjai voltak, melyeket arachnoidnak vagy
“pokszerti“-nek nevezett. Rola kapta nevét az idék soran megismert korkép, a Marfan-
syndroma. A betegség szemtiinetére és Orokletességére vonatkozd adatokat azonban mar
Marfan bejelentése el6tt 20 évvel Williams amerikai szemorvos is kozolt. O egy magas és
vékony testvérparnal észlelt ectopia lentist (rendellenes szemlencse elhelyezkedést) irt le.
Stiller Bertalan pedig 31, illetve 10 évvel Marfan el6adasa el6tt irt le egy-egy esetet.

A betegség egy generalizalt (a szervezet egészét érintd) kotdszoveti elvaltozas, mely

csont-, szem- ¢s cardiovascularis (sziv-, érrendszeri) érintettséggel jar.

muticié (valtozas az
orokitdanyagban)

15. kromoszéma: fibrillin 1-et kédolé gén
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csont-, szem- és cardiovascularis (sziv-, érrendszen) elvaltozasok

1. abra: A Marfan-syndroma koroktana

A kotészovet a sejtféleségek szoveti struktirakhoz vald kapcsolodasat, valamint a sejtek
egymassal torténd kolcsonhatdsainak kialakitasat biztositja. Megtalalhat6 ugy a bor alatt, mint
az erek-, a gyomor bélrendszer falaban, szinte minden szerv felépitésében részt vesz. A
tamasztoszovetek, mint a porc-, és csontszovet felépitése bizonyos tekintetben hasonld a
kotdszovetéhez. A kotdszovet sejtekbdl €s sejtkozotti allomanybol (extracellularis matrix)
épiil fel. A sejtkozotti allomany jellegzetes képzédményei a fehérjékbdl felépiild kotdszoveti
rostok, melyek haldzatos Osszekottetést alkotnak a sejtek kozott. Egy ilyen kotdszoveti rost
egyik alkotorésze a fibrillin 1 elnevezésti fehérje, melynek sériilése okozza a Marfan-
syndroma biokémiai hatterét. A fibrillin 1-et kodold gén a 15-6s kromoszoman helyezkedik
el, és tobb mint 100-féle mutacidja (az Orokitdanyagban létrejovoé ugrasszeri valtozasa)

lehetséges, melynek kovekeztében karosodik a fehérje szintézise (képzése), szekrécioja



(kivalasztasa) vagy a kotdszovetbe torténd beépiilése. (1. abra) Ez tobbek kozott az aorta
(féverdér) falaban kialakulo elvaltozashoz, az Gn. cystikus media necrosishoz vezet, melyet
sokaig a Marfan-syndromara jellemzd hisztologiai (szovettani) elvaltozasnak tartottak.

A Marfan-syndroma autoszomalis dominans (Isd. Genetikai tandcsadas cim alatt)
moédon 6roklédé formaja a Marfan-kor, mely teljes penetranciaval adodik at, azaz az 6rokolt
jelleg teljes mértékben jelentkezik, ,lathatova valik” az utdédban.

A betegség elofordulési gyakorisaga 1:10000, tehat hazankban kb. 1000 Marfan-syndromaban

szenvedo beteg él.

Tiinetek

A Marfan-kor kifejez6dése (expresszivitasa) kiilonbozé mértéki lehet, melynek
megfelelden valtozo klinikai képpel talalkozhatunk. A sulyostdl a mindossze egy-két
eltérésbenben megmutatkozo (form-fruste) formaig tobbféle megjelenése lehetséges. Tipusos
csontrendszeri elvaltozasok esetén a betegeknek jellegzetes Marfan-syndromas kinézetiik van:
magasak, vékonyak, karuk fesztavolsiga nagyobb, mint a testmagassaguk, gyakran a
mellkasuk és a gerinciik is deformitast mutat. A 1ab- és kézkozépcsontok, valamint az
ujjpercek (metatarsusok, metacarpusok és a phalanxok) meghosszabbodasa kovetkeztében
hosszll, vékony ujjaik poklabakra emlékeztetnek. Innen szdrmazik a koérkép masik neve, az
arachnodactilia (,,pokujjusag”).

Kiils6 megjelenés alapjan kevésbé egyértelmii esetekben a csalddvizsgalatok és

szlirések megkonnyitésére jol hasznalhatd Varga Béla ,,alkati indexe”. Kiszamitasa:

testsuly (grammokban) _ életkor (években) .

magassag 2 (cm?-ben) 100

Amennyiben az alkati index értéke 1,5 vagy annal kevesebb, és egyéb jelek is
fennallnak, a vizsgalt személy nagy biztonsaggal Marfan-syndromaban szenved. A diagndzis
(korisme) az Gn. major- és minor (nagyobb és kisebb) kritériumok felallitasan alapszik.
Amennyiben a csaladi anamnézis pozitiv az elsé foka rokonsagban (tehat elsé foku rokon
betegsége ismert), 1 major- tovabba egy masik szervrendszerben 1 major- vagy minor
elvaltozas elégséges a korisméhez. Ha a csaladban nem ismert Marfan-syndroméban szenvedd

rokon, a diagnodzis felallitasahoz az 1 major kritérium mellett tovabbi 2 major- vagy minor



elvaltozas jelenléte sziikséges. A betegségre jellemzd elvaltozasokat az 1. tablazat foglalja

Ossze. Beavatkozas nélkiil a betegek atlagos élettartama négy-6t évtizedre teheto.

1. tablazat: A Marfan-syndromaban eldéforduld elvaltozasok. A *-gal jeloltek major

kritériumként szolgélnak a diagnozis felallitdsdban:

Cardiovascularis (sziv-, ér-) rendszer:

Aortagyok-, aorta ascendens dilatatio* (a féveréér kezdeti szakaszanak,
valamint felszallo részének tagulata)*

Aorta dissectio* (a féveréér falanak hosszanti, lap szerinti szakadasa, a fali
rétegek egymastol valo elvalasaval, az ér teljes atlyukadéasa nélkiil)*

Aorta regurgitatio* (a fOver6ér eredésénél elhelyezkedd szivbillentyii
elégtelensége kovetkeztében a vér a billentylin keresztiil visszafelé aramlik)*
Mitralis billenty(i prolapsus* (a bal kamra ¢és bal pitvar kozott elhelyezkedd
billentylinek a pitvar felé torténd beboltosuldsa)*

Mitralis regurgitatio * (a bal kamra és bal pitvar kozott elhelyezkedd
billentylinek elégtelensége kovetkeztében a vér a billentylin  keresztiil
visszafelé aramlik)*

Tricuspidalis billentyli prolapsus (a jobb kamra és jobb pitvar kozott
elhelyezkedd billentylinek a pitvar felé torténd beboltosuldsa)

Dysrythmia (szivritmuszavarok)

Endocarditis (szivbelhartyagyulladas)

Accessoricus arteria coronaria ostiumok a sinus Valsalvaeban (a koszoruerek

tobb szajadékkal torténd eredése)

Csontrendszer:

LS csigolyak erosioja dura ectasia miatt* (az agyéki- és/vagy keresztcsonti
csigolydk felmarddasa a gerinccsatornat béleld6 kemény agyhartya
kiszélesedése kovetkeztében)*

Pectus carinatum/ excavatum (koros mellkasalakok, tyukmellkas: a szegycsont
kiboltosuld, ill tolcsérmellkas: a szegycsont also része bessiippedt)
Dolichostenomelia (hosszu, vékony végtagok)

— karok fesztavolsaga > testmagassag;



als6 szegment > felsé szegment [ symphisis (szeméremdomb
magassagaban) és a talp kozotti tavolsag > fejtetd és a
symphisis kozotti tavolsag |
— a vékony csukl6 korbefogasakor a hiivelyk- és a kisujj atfedik
egymast (csuklo tiinet, Parker-Hare jel)
Arachnodactylia (hosszt, poklabra emlékeztetd ujjak)
— hiivelykujj a keskeny tenyéren keresztiil adducélhaté (6kolbe
szoritaskor a hiivelykujj tulér a tenyér talsé szélén)
(Steinberg-jel)
Scoliosis (oldaliranya gerincferdiilés)
Csokkent thoracalis kyphosis (a gerinc hati szakaszan normalisan meglévé
gorbiilet ellaposodésa)
Magas testalkat
Iziileti hypermobilitas (tulzott mozgathatosag), laza szalagok
Velesziiletett flexios contracturdk (a végtagok hajlitott allapotban valo
rogziilése)
Gotikus szdjpad, fogak egymasra torlodasa
Vékony maxilla (fels6 allcsont), micrognathia (kis allkapocscsont)

Pes planus (ludtalp)

Ectopia lentis* (a szemlencse rendellenes elhelyezkedése)*

subluxatio lentis (a szemlencse részleges ficamja)

dislocatio totalis lentis (a szemlencse teljes mértéki helyzetvaltozasa)

Aphakia (a szemlencse hianya), mikrophakia (kisebb szemlencse),
sphaerophakia (gomb alaku szemlencse), coloboma lentis (hasadék a
szemlencsén)

Cataracta (sziirkehalyog)

Elongalt bulbus (megnyult szemgolyo)

Retina (szem ideghartyaja) levalas

Myopia (rovidlatas)

Lapos cornea (Sszem szaruhartyaja), keratoconus (a szem szaruhartyaja kup

formaj), megalocornea (nagyobb a szem szaruhartyaja), microcornea (kisebb



a szem szaruharty4ja), corneahomaly
e Iridodonesis (szivarvanyhartyarezgés)

o K¢k sclera (szem inhartyaja)

e Stria atrophica (csikok a bdron)

e Hyperkeratosis plantaris és palmaris (talp- és tenyérbOr szarurétegének
tulburjanzasa - fokozott hamlasa)

e Hernidk (sérvek) [mitétek helyén, inguinalis (lagyéknal), umbilicalis
(koldoknél)]

e Rectus diastasis (hasizmok kdzépvonalban torténd szétvalasa - feliiléskor a has

a kdzépvonalban kiboltosodik )

Vazizomzat:
e Izmok fejletlensége, foként a végtagokon
e Izmok hypotonidja (fesziilésének csokkentsége)

e Scapulae alatae (szarnyszertien elallo lapockacsontok)

Tudo:
e Spontan pneumothorax (légmell: levegé felhalmozodasa a melliiregben)

e Tiiddcsucsi bulla (holyag)

Kozponti idegrendszer:
e Anterior pelvicalis meningocele* (A gerinccsatornat béleld lagy agyhartya
eliils6 részének a medencébe torténd kiboltosulasa, sérve)*
e Dura ectasia* (A gerinccsatornat bélelé kemény agyhartya kitagulasa)*
e Hyperaktivitas

e Figyelemhiany, tanulasi elégtelenség

Gastrointestinalis rendszer:
e Ptotikus (lesiillyedt), hypotonusos (csokkent fesziilésii), elhtizodo {irtilési
gyomor

e Dilataciok (tagulatok), pangasok



A Marfan-syndroma szivsebészeti kezelést igénylé elvaltozasai
Aorta aneurysma (Foveroér tagulata)

Az aorta aneurysma (ejtsd: aneurizma) kifejezés alatt a foverdér koros tagulatat értjiik.
Kialakulhat elsddlegesen, valamint masodlagosan, dissectio (a foverdér falanak hosszanti, lap
szerinti szakadasa, Isd. lent) utan. Marfan syndromasok 80 %-aban megtalalhato az elvaltozas.
(2. abra)

‘ ‘ - Aorfa i\l\\

Aorta
(féverd-
ér) gy
felszallé

része
Aorta

“ (féveré-

€ér)

2. abra: Aortoanulectasia (foverdér kezdeti szakaszanak tagulata)

Az aorta kezdeti szakasza (a koszorterek eredésénél - Valsalva sinusok) gyakran mar
sziiletéskor tagultak. A progresszio (elérehaladas) mértéke kiilonboz6 fokt lehet, és fligg a
kezdeti mérett6l. Szovodményeként dissectio (a foverdér falanak hosszanti szakadasa, Isd.
lent) és/vagy regurgitacio (a billentyl elégtelensége kovetkeztében a vér visszaaramlasa, Isd.
lent) 1éphet fel, melynek megjelenése erdsen korrelal (6sszefiigg) az aorta atmérdjével. Ezért
szilkség van a progresszio ultrahang vizsgalattal torténé kovetésére. A regurgitacio
(vérvisszaaramlas) gyakran megjelenik 5 cm atmérénél, de eléfordulhat, hogy 6 cm felett sem

jelentkezik. A dissectio el6fordulasi gyakorisaga szintén né a mérettel.



A betegek tiinetei igen eltéré mértékiiek lehetnek. Elofordulhat, hogy egyaltalan nem
jelentkeznek tiinetek, csupan mas okbol készitett mellkasrontgenen keriil felfedezésre
véletlenszertien, vagy a Marfan-syndroma gyantja esetén torténd kivizsgalads soran
diagnosztizaljak. Lehetséges, hogy az aorta regurgitacio kialakulasa utan, annak
fonendoszkoppal hallhaté zoreje keriil felfedezésre, ugyanakkor jelentkezhetnek a
masodlagosan kialakulo szivelégtelenség tiinetei is, mint nehézlégzés (Isd. Aorta regurgitacio
cim alatt) vagy laboedema (vizenyd, melynek kovetkeztében a labak megdagadnak).
Megjelenhet tovabba a 1égcsé nyomasa, eltolasa kovetkeztében kialakuld nehézlégzés,
kohogés, igen ritkan vérkopés, esetleg visszatérd tiidégyulladas formajaban, a nyeldcsé
nyomasa miatt megjelené nyelési nehézség egy, az aortat megkeriilé ideg (nervus laryngeus
recurrens) nyomasa esetén rekedtség, tovabba mellkasi fajdalom és hatfajdalom, valamint az
aneurysmaval érintkezd csontok erosidja (felmarddasa) képében.

A Marfan-syndroma kovetkeztében 1étrejott aorta aneurysma
differencidldiagnézisaban  (elkiilonité  korisméjében) mas  kotdszoveti  betegség,
atherosclerosis (érelmeszesedés), szifilisz, infekcids (fert6zéses) eredet, Orias sejtes arteritis
(autoimmun betegség), aorta trauma, valamint dissectio johet szoba.

A diagnosis felallitasat segitheti a mellkasrontgen felvétel, melyen lathatova valhat az
aortagomb kiszélesedése, valamint a 1égcsé eltoltsaga. Ugyanakkor a kis aneurysmakat nem
mutatja ki a vizsgalat, a negativ lelet tehat nem zarja ki jelenlétiiket. A transthoracalis- és a
transoesophagealis echocardiographia (mellkasfalon- és a nyel6csovon keresztiil torténd
szivultrahang) j6l mutatja az aneurysma méretét. Fontos szerepe van a diagnosztikaban és a
nyomonkovetésben, mitéti tervezéshez azonban nem elégséges. A mitét eldtti kivizsgalasban
sokaig az aortografia (aorta kontrasztanyogos feltoltése) volt a standard kivizsgalasi mod. Fali
thrombus jelenléte esetén azonban alulbecsiilheté az aneurysma mérete. Mind a CT, mind az
MR angiografia jol mutatja az aneurysma alakjat, kiterjedését €s méretét.

Az aorta aneurysma sebészileg kezelhetd. 5,5 cm atmérdjli aneurysma altaldnosan
mitéti indikaciot (javaslatot) jelent. Marfan-syndroma egyértelmt jelenléte, pozitiv csaladi
anamnézis (a beteg rokonsagaban eléfordult) Marfan-syndromaban bekdvetkezd dissectiora,
gyorsan novekvd aorta tdgulat, valamint gyermekvallalast tervezd ndbetegek esetén mar
kisebb, 4,5 cm-es atmérd esetén elvégzendod a beavatkozas. Miitéti megoldasként a Bentall- és
a David-miitét jon szoba (Isd. lent).

Fontos szerepet kap tovabba a gyogyszeres megeldzés is. A -blokkolok csokkentik az
aneurysmak novekedését (csokkentve az érfali fesziilést), szedésiik mellett kisebb a dissectio

eléfordulasa valamint a regurgitacio megjelenése.



Aorta dissectio

Az aorta dissectio (ejtsd: disszekcid) a fOverGér falanak hosszanti, lap szerinti
szakadasa, (az ér teljes atlyukadasa nélkiil) melynek soran az ér falanak kozépsé rétege
kettévalt. A rétegek kozott ily modon 1étrejott csatornaban vér talalhato. Az aorta dissectio
kialakulasara kétféle elmélet is elfogadott. A régebben kidolgozott, elterjedtebb és
elfogadottabb elmélet szerint az aorta bels6 rétegének (intima) repedésén keresztiil aramlik a
vér a karosodott kozépsé rétegbe (tunica mediaba), melyben el6re halado, ritkabban visszafelé
haladé aramlassal csatornat (allument) képez. Az tjabb elképzelés a kozépsé réteg
bevérzésének szerepét tartja elsédlegesnek, melyet az aortat ellatdo Kis ereknek szakadasai
(rupturai) okoznak, és a bels6 réteg berepedését csak ennek kovetkeztében kialakulo,
masodlagos jelenségként kezeli.

Az aorta dissectioknak tobbféle felosztasa is elterjedt a klinikumban. DeBakey szerint

megkiilonboztetiink 1., 1. és I11. tipust. (3. abra)

Aorta iv £ Aorta belsd

rétegének
szakadasa

Felszallé aorta

Allumen
(képzddatt
csatorna)

T.eszall$ aorta

3. abra: Az aorta dissectiok DeBakey szerinti felosztasa

Az l-es tipus esetén a dissectio a felszallo aortan (aorta ascendensen) kezdédik és
kiterjed legalabb az ivre, de gyakran a leszallo aortara (aorta descendensre) is. DeBakey II.
tipus esetén a dissectio a felszall aortara korlatozodik. DeBakey III. tipus esetén pedig a
leszallo aortan, tobbnyire az iv-leszallo aorta hataron kezdddik, és innen terjed elérefelé vagy
ritkdbban visszafel¢, az ivre ¢és a felszallo aortdra. A Stanford/Daily felosztas szerint
megkiilonboztetiink A és B tipust, ez megegyezik a szintén elterjedt proximalis (szivhez

kozelebbi) és distalis (szivt6l tavolabbi) leirassal. A tipusunak neveziink minden dissectiot,
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ami magaba foglalja a felszallo aortat, és B tipusinak az Osszes dissectiot, ami szabadon
hagyja azt.

Az aorta dissectiok 5-9%-a Marfan-syndroma kovetkeztében alakul ki. Ebben az
esetben altalaban Stanford/Daily A-, azaz DeBakey | vagy DeBakey II tipusu, avagy
proximalis dissectio alakul ki, 10%-ban azonban Stanford/Daily B-, DeBakey III tipusu,
avagy distalis dissectioval is taldlkozhatunk.

Tlnetként erds, tépo, hatba sugarzé mellkasi fajdalom 1ép fel. Ugyanakkor eléfordul,
hogy a betegség tiinetszegényen zajlik, minddssze bizonytalan nyaki- és mellkasi fajdalmak
jelentkeznek, de teljes tiinetmentesség is lehetséges.

Az aorta dissectiok kétharmada akut (heveny), azaz két héten beliil keletkezett,
egyharmada pedig kronikus (idiilt), azaz tobb, mint két hete fennall a diagnosis felallitdsakor.

Diagnosztikajaban az aneurysmanal leirt képalkoto eljarasok jatszanak szerepet. (4. abra)

'6 Leszallé aorta Allumen
(képzodott

Aorta iv i i _— % esatorna)
N xﬂ',/ Dissectio ' . :. -

w / kezdete
Felszallo __ :

aorta

Leszallé

4. abra: DeBakey III. tipusu aorta dissectio MR Angiografias és CT felvétele

Miitéti beavatkozas javasolt akut dissectio esetén, valamint kronikus dissectio esetén,
amennyiben az érelzarodas kovetkeztében életfontossagi szerv €rintettséggel, rupturaval (az
ér teljes atszakadasaval, kilyukadasaval) vagy fenyegetd rupturaval, visszafelé, a felszallo
aortara torténd kiterjedéssel, annak 5 cm feletti tagulata, az aorta billentyii kovetkezményes
insuffitentidja (zarasképtelensége) esetén. Mitét utan, valamint a miitétet nem igényld
kronikus dissectio esetén fontos szerepet kap a rendszeres kontroll vizsgalat €s a systolés
(szivosszehtizodas alatti) vérnyomas csokkentése, melyben a B-blokkolok kapnak elsédleges

szerepet. Alkalmazott miitétként a Bentall-miitét (5. abra), sziikség esetén aortaiveserével, és a



teljes ércsere jon szoba (Isd. lent).

Aorta iv '

Leszallé

Felszallé aorta

aorta Leszallé

aorta

Beliltetet
composit

graft
muér
része

Beliltetett
composit graft
mbillentyd
része

5. abra: DeBakey . tipust dissectio aortografias (DSA) felvétele

Bentall-mutét el6tt és utan

Aorta regurgitacio

Az aorta regurgitacié alatt a sziv elernyedése (diastole) soran, az aorta billentylin
keresztiil az aortadbol a kamraba torténd vérvisszadramlast értjiikk, melynek oka a billentyll
elégtelensége (insufficienciaja, ejtsd: inszuficienciaja). (Normalis esetben a vér a bal
kamrabol az aortaba aramlik, és az aorta billenty(i nem engedi, hogy onnan visszafolyjon. 6.
abra) A regurgitacié masodlagos modon alakul ki, az aorta dilatacio (tagulat) vagy dissectio (a
fover6ér falanak hosszanti, lap szerinti szakadasa, Isd. fent) kovetkeztében.

Az aorta regurgitaci6 sulyossaga szerint lehet: 1. foku: egy szivosszehtizodas (systole)
kitiriti a bal kamraba visszafolyt tobbletet, II. foku: egy szivosszehtizodas nem iiriti ki a bal
kamraba visszafolyt tobbletet, de nem fokozddik a telddés, III. foku: a bal kamra fokozatosan
teljesen feltelodik, és tobb cikluson keresztiil ugy marad, valamint IV. foka: egy
szivelernyedés (diastole) alatt teljesen feltelddik a bal kamra.

A bal kamraba visszaaramld vér egy tobblet térfogattal terheli a kamrat (volumen
terhelés), ennek kovetkeztében a bal kamra kitagul és megnagyobbodik (dilatacid és
excentrikus hypertrophia), ezutdan a kamra mar nem tud olyan hatékonysaggal pumpalni
(funkciocsokkenés), a benne 1évé vérnek csak kisebb hanyadat tudja a szervezet felé

tovabbitani (ejekcids frakcid csokkenés).
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6. abra: A sziv sémas rajza. Feketével jelolt a jobb szivfél, pirossal jelolt a bal szivfél. A zold
¢és a kék nyilak a normalis keringési iranyt mutatjak. A lila nyilak jelolik a keringés iranyat

aorta ill. a mitralis regurgitacio esetén.

Az aorta regurgitacid jelentkezhet tiinetmentesen, ¢és megjelenhet heves
szivdobogasérzés (palpitacid), faradékonysag, szoritdé mellkasi fajdalom (angina pectoris)
formajaban, valamint a késéi stadiumban a szivelégtelenség tiineteiként. A
szivelégtelenségnek sulyossagatol fliggden kiilonbozo stadiumjai 1éteznek, ezek az tin. NYHA
stddiumok: I. stddium: panaszmentesség, normalis fizikai terhelhetdség, II. stddium: nehéz
fizikai terhelésnél jelentkezd nehézlégzés III. stadium: mar konnyll fizikai terhelésnél is
fellépd nehézlégzes, IV. stadium: nyugalomban is eléforduld nehézlégzés.

A beteg megtekintésekor az alabbi jelek utalhatnak a regurgitacié jelenlétére: a fej
sziviitésekkel szinkron bologatasa (Musset-jel), a nyelvcsap (uvula) szivosszehtuzodasokkal
szinkron (systolés) pulzalasa (Miiller-jel), kapillaris pulzacioé: a koromagy pulzalasa
atvilagitaskor vagy az ajkak pulzalasa raszoritott {iveglap alatt (Quincke-jel).
Betegvizsgalatkor a tapintas soran a szivcstcslokést Ki- és lehelyezettnek, valamint emel6
jellegiinek talaljuk, ezentul gyors és peckelé pulzust (celer et altus = Corrigan-pulzus)
¢észlelink. A sziv feletti hallgatdzasndl a sziv elernyedésének korai szakaszaban
(protodiastolés) zorej hallhato, mely magas frekvencidji, halkuld (decrescendo) jellegii és
legerésebben a szegycsont mellett a bal 3-4. bordakézben hallhaté (punctum maximuma a bps

I11-1VV-ben) vagy gyakran az aorta tagulat miatt inkabb a szegycsont kdzepén esetleg jobb
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sz€lén talalhatd, és a csucs felé vezetddik. Mellkasrontgen felvételen lathatova valhat a bal
kamra megnagyobbodas, szivelégtelenség vagy bal kamrai szivelernyedés végi (végdistolés)
nyomasemelkedés esetén pedig a bal pitvar tagulat, és a visszeres (vénas) pangas a tiidoben.
Az EKG-¢n is talalhatoak elvaltozasok. Echocardiografiaval (szivultrahang) lathatova tehet6 a
aorta kezdeti szakaszanak (aortagyok) tagulata €és az aorta billentyiin keresztiil torténd
vérvisszaaramlas.

Kezelése  sebészi. Mitéti  indikaciot  (javaslatot)  jelent  HI-IV.  foka
billentyiiclégtelenség (insufficiencia) esetén a NYHA II-IV. stddium, valamint jelentés bal
kamra tagulat (dilatatio) vagy funkcidézavar. Miitéti kezelésénél nem elégséges pusztan az
aorta billentyl cseréje. Tobbnyire a teljes aorta-gyokot kell rekonstrudlni (Bentall-DeBono
miitét). Ezental fontos a fertdzéses szivbelhartyagyulladas (infectios endocarditis)

megeldzése.

Mitralis billentyii prolapsus és mitralis regurgitacio

A mitralis (ejtsd: mitralis) billentyi a bal szivfélben a pitvar és a kamra kozott
helyezkedik el, szerepe, hogy nem engedi a vért a kamrabol visszaaramlani a pitvarba.

Bar a mitralis billenty(i prolapsus (ejtsd: prolapszus) 6nmagaban nem tartozik a mitéti
kezelést igényld elvaltozasok kozé, az itt torténd targyaldsat a kovetkeztében kialakuld
mitralis regurgitacié indokolja. A mitralis billentyli szerkezeti elvaltozasai Marfan-
syndromaban a billentyli ,keretének” tagulata (anulus dilatacid), elmeszesedése (anulus
kalcifikacio), a billentyli és az azt rogzitdé inharok (chordae tendineae) rostos elemeket
tartalmazd kocsonyas (fibromixomatosus) elvaltozasa, a billentylit rogzitd inhtrok
megnyulasa és elszakadasa (chorda elongécio €s ruptura), valamint billentyll atlyukadasa

(fenestratio) lehetnek.

» Mitralis billentyii prolapsus

Mitralis billentyli prolapsus alatt a szivosszehtuzodas (systole) sordn a mitralis
billenty( bal pitvarba torténd beboltosulasat értjikk. A Marfan-syndromas betegek kb. 68%-
aban fordul eld, és Ya-e progressziv (romlo) jelleget mutat. A prolapsus és a bal kamra mérete
kozott forditott aranyossag all fenn. A nyalé inharok- és esetleges elszakaddsuk hozzajarul a

regurgitacio (Isd. lent) kialakulasahoz.
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A Dbetegek tobbnyire panaszmentesek, de megjelenhet atipusos mellkasi fajdalom,
heves szivdobogasérzés (palpitacio) és ajulas (syncope) is. A sziv felett torténd hallgatdézaskor
szivosszehuzodas kozepén vagy végén ,klikk”-et (mezosystolés vagy késdsystolés clicket)
hallhatunk, tovabba a szivosszehtizodas végén (késésystolés) zorej is hallhatova valhat. Az
EKG vizsgalat kisebb eltéréseket mutathat, ritmuszavarok és a szivben ingeriiletvezetési
zavarok léphetnek fel. Az echocardiographia (szivultrahang) lathatova teszi a billenty pitvar

felé boltosulasat.

» Mitralis regurgitacio

Mitralis regurgitacié alatt a szivosszehuzodas (systole) soran, a mitralis billentyiin
keresztiil a pitvarba torténd vérvisszaaramlast értjiik, melynek oka a billentyli elégtelensége
(insufficienciaja, ejtsd: inszuficienciaja). Marfan-syndromaban a mitralis billentyii prolapsusa
(pitvarba torténé beboltosulasa) talajan alakul ki. A visszaaramld és ingazo vér egy tobblet
térfogattal terheli bal pitvart és a bal kamrat (volumenterhelés), melynek kovetkeztében bal
pitvar ¢és bal kamra tagulat alakul ki, valamint a tiidében megndvekedett vérnyomashoz
(pulmonalis hyperténidhoz) vezet. Marfan-syndromaban a mitralis regurgitacio a vezet6 oka a
csecsemd- €s kisgyermekkori megbetegedésnek és haladlozasnak.

A betegek faradékonysagra panaszkodnak. Tapintassal le- és kihelyezett, emeld
szivesucslokést taldlunk. A sziv felett torténd hallgat6zas sordn a szivosszehtizddas teljes
ideje / enyhébb esetben csak a kés6éi szakasza alatt (holosystolés / késGsystolés) zorejt
észlelhetiink, mely legjobban a szivcstcson hallhato és a honalj felé vezetddik.

A mellkasi rontgen felvételen a bal kamra €s pitvar megnagyobbodasat lathatjuk. Az
EKG is elvaltozasokat mutat. Az echocardiographia (szivultrahang) lathatova teszi a tag bal
kamrat, a tag bal pitvart, valamint a kés6i stadiumban a tag jobb szivfelet. Ezentul alkalmas az
aramlas kiterjedése alapjan a fokozat megallapitasara.

Kezelése sebészileg lehetséges. Mitéti indikaciot (javaslatot) jelent a NYHA [I-1V
stadium (Isd. Aorta regurgitacio cim alatt) valamint a NYHA | stadium is rossz bal kamra
funkcié vagy megnovekedett tiidévérnyomas (pulmonalis hypertonia) esetén. Ezentul
progressziv (rosszabodd) jellege miatt az elsddlegesen mas okbol szivmiitéten atesd
betegeknél egyiilésben a mitralis regurgitacié is megoldando. Ilyen esetekben masod- vagy
nagyobb fokt mitralis regurgitacio esetén indikalt (javallt) a billentyli megjavitasa. Erre a

szivmutéten atesdé betegek kb. 22%-aban lehet sziikség. A mutéti ellatds lehetOségei a
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billentyiicsere és a billentyiiplasztika (Isd. lent). Az esetek 80 %-aban kivitelezhetd a
plasztika, 20%-ban viszont billentylicsere indikalt. Miitét utan az 5 éves mitralis

regurgitaciomentesség 88% koriil van.

Marfan-syndromaban alkalmazott miitéti eljarasok

Bentall-DeBono miitét

Hugh Bentall és Antony DeBono 1968-ban kozolt miitétje elsddleges kezelési
modjava valt az aorta kezdeti szakaszan kialakult tagulatnak (aorto—anulectasianak), a
felszallo aorta tagulatanak (aorta ascendens aneurysmanak), valamint a felszallo aortara is
raterjed6 dissectionak (hosszanti, lapszerinti szakadas).

A mitét altatdsban zajlik, a szegycsont hosszanti atvagasaval kezddédik (median
sternotomia). Az un. kaniilalas soran az aortaba és a test fel6l érkezé visszerekbe (venae
cavae) miianyag csoveket (kaniiloket) helyeznek, amelyek a szivmotorhoz kapcsolodnak. A
test feldl érkez6 vér a visszerekbdl a szivmotorba jut, ahol oxigénnel disul, majd az aortaban
1évo kaniilon keresztiil visszajut a szervezetbe, ezéltal potolt a sziv pumpafunkcidja €s a tiido
gazcsere funkcidja. Ez az un. extracorporalis keringés (ejtsd: extrakorporalis, ,,testen kiviili”

keringés, ECC, cardiopulmonalis bypass). (7. abra)

Vénak Kak
b =

SZIVMOTOR
L =

7.abra: Extracorporalis keringés
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Emellett a szervezet oxigénigényének csokkentése céljabol a szivmotor segitségével
lehiitik a beteg testét (hypothermia). A szivet hideg, un. kardioplégias (,,szivizombénito™)
oldat segitségével megallitjdk. Az aorta billenty(it és a kitagult felszallo aorta szakaszt
kivagjak, majd annak helyére egy un. composit graftot varrnak. A composit graft egy

mibillentyiibdl és egy miiérbdl all. (8. abra)

Billenty(

8. abra: Composit graft

Ebbe bevarrjak a koszoruerek (szivet ellatd erek, coronaridk) kezdetét (szdjadékat). Ezutan
beteg testét felmelegitik. A sziv Gjrainduldsa, vagy defibrillatorral torténd jrainditasa utan a
kaniiloket eltavolitjak. A sziv elé és mogé (egyes esetekben a melliiregbe is) milanyag
csoveket (draineket / dréneket) helyeznek, amelyeken keresztiil a miitét utan kivezetik a
mitéti teriiletbdl szivargd vért. A szegycsontot Osszedrotozzdk (gyermekeknél és egyes
esetekben fonallal varrjak), majd a sebet dsszevarrjak.

A kaniilalas torténhet még az als6 végtag lagyéki hajlatanal (femoralis), vagy a kar és
a mellkas taldlkozdsandl (axillaris). Bizonyos esetekben alkalmazzak az un. teljes arrestet,
amikor a beteg testének 16°C koriili hémérsékletre hiitése mellett a keringést teljesen
leallitjak, ilyenkor a sziv sem €s a szivmotor sem pumpalja a vért.

A miitéti haldlozas a valasztott idOpontban elvégzett miitéti beavatkozasok esetén 2-

3% -ra tehetd. A siirgdsségi (akut, vitdlis) miitéti beavatkozasok esetén a mitéti kockazat

15



természetesen sokkal magasabb, elérve akar a 20-40%-ot is. A valasztott iddpontban
(elektiven) végzett Bentall mitétek szerény mitéti kockéazata hangsulyosan iranyitja a
figyelmet arra, hogy torekedni kell az idejében elvégzett, az életet kozvetleniil fenyegetd ér-
katasztrofak (dissectiok) megel6zését célzo profilaktikus, preventiv, tehat a bajt megel6zo
miitétek idoben torténd elvégzésére.

Amennyiben az aorta iv is karosodott, azt is kivagjak és a helyére egy miieret (graftot)
varrnak. Ebbe bevarrjak a nyaki ereket tartalmazo értappancsot. (8.4bra)

Amennyiben a leszallo aorta is karosodott, és annak is tervezik késobbi miitéti
megoldasat, a késébbi mitét megkonnyitése céljabol az un. elefant-trunk modszert
alkalmazzak. Ennek soran az iv helyére varrt miér (graft) végét hosszabbra hagyjak és azt a
leszallo aortaba logatjak. (9. abra) A késObbi miitét soran ehhez varrjak a leszalld aortat

helyettesité miieret.

Nyaki ereket tartal-
maz6 tappancs

Leszalld aortaba

Miér a felszallo l6gatott miiérrész

aortan

' «— Lesz4lld aorta

9. 3bra: Elafant trunk

Billentyiimegtarté miitétek

Az esetek egy részében a billentylik megkiméltek az elvaltozastol, csak az aorta
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kezdeti és a felszalld szakaszanak tagulata (aneurizmaja) all fent. Ezekben az esetekben a
billentyi megtartasaval végezhetd a miitét. Ilyen billentyiimegtartdé mitét pl. a Senning-, a
Sarsam-Yacoub- és a David-miitét. Ezek a miitétek a Bentall-DeBono-miitéttel azonos modon
zajlanak, azzal a kiilonbséggel, hogy a billentyli nem keriil kicserélésre, csak az aorta tagult

szakaszat potoljak egy muiérrel. (10. abra)

) .Q" & & | Nyaki erek

Aorta iv

e S8 U Leszallo aorta

Muérrel pétolt
felszallé aorta

' Tiido felé mend
«——— artérias torzs
(Truncus pulmonalis)

N
P }Y Muérbe szajadz-
s tatott koszoruér
. Bal pitvar
<= Bal kamra

= ? Jobb kamra

Jobb pitvar

10. abra: Billentylimegtartdo mitét

A mitralis billentyt cseréje

A mitralis regurgitacio esetén valaszthatdé miitéti megoldasként a billentylicsere, ami
szintén altatisban végzett beavatkozas. A szegycsont hosszanti atvagasan (median
sternotomia) vagy a IV. bordakdzben ejtett metszésen (thoracotomia) keresztiil, és a
szegycsont melletti (jobb parasternalis) megkdzelitésbdl is végezhetd a beavatkozas. Szintén
extracorporalis (,,testen kiviili”, lsd. Bentall-DeBono-miitét cim alatt) keringés és hiités
védelme mellett. A mitralis billenty(i kivagasra keriil, majd a helyére miibillentyiit varrnak.
Altalaban mechanikus billentyii keriil beiiltetésre, ami egy miianyagbol késziilt szerkezet. (11.
abra)
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11. 4dbra: Mechanikus mubillentyti

Ez esetben amennyiben nincs stlyos meszesedés, vagy inharrévidiilés, azokat esetleg
nem tavolitjak el, csak bevarrnak egy miibillentyiit is. A mitétet kovetden élethosszig tartd
véralvadasgatld (anticoagulans) kezelésre, valamint a szivbelhartyagyulladas megel6zésére
(endocarditis profilaxis, Isd. lent) van sziikség.

Amennyiben a beteg terhességet tervez, esetleg a véralvadasgatlok alkalmazasanak
kockazata nem vallalhato, valamint gyermekeknél és nagyon idds betegeknél bioldgiai
billentyli keriil beiiltetésre. A biologiai billentyti lehet allatb6l vagy masik emberbdl
szarmaz6. Beiiltetését kovetéen minddssze a mitétet kovetdé 3 honapban sziikséges a
véralvadasgatlo szedése, ezutan elhagyhato. Az elsd 5-6 évben évenkénti, ezt kdvetden pedig
fél évente echocardiographias (szivultrahang) ellenérzésre van sziikség a fokozatosan

kialakul6 billentyli degeneralodas miatt.

Anuloplasztika, billentyiiplasztika

A Marfan-syndromaban megjelené mitralis billentyli elégtelenség (insufficiencia)
kezelésében is egyre elterjedtebbek a billentylimegtartd miitétek. Az anuloplasztika soran a
mitralis billentyi szajadékara (,,keretére”) korkordsen ravarrnak egy gytrit (ring), ezaltal
meger6sitik és sziikitik azt.

Emellett a billentyiit is plasztikazhatjak. A beboltosuld (prolabalodo) billentyiibol

kimetszve egy darabot és az 0j széleket egymashoz varrva rekonstrualjak az ép allapotot.
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Szivmiitétek szovodményei

A Kkorai postoperativ (mitét utani) halalozas vezetd okai a szivinfarctus, a
szivelégtelenség, a gutaiités (stroke), veseelégtelenség, vérzés, 1égzési elégtelenség, valamint
sepsis (a szervezet altalanos fertézése) lehetnek. Rizikofaktorként a magas életkor, a
slirgdsségi miitét, a hosszu aorta lefogasi id6, miitét alatti alacsony vérnyomas, valamint aorta
aneurysma (tagulat) miitét esetén a nagy méretli aorta és a tiinetek jelenléte jatszanak szerepet.

Kés6i szovodményként foként a szivbelhartyagyulladas (endocarditis) és a koszoruér
(coronaria) elzarddas jon szoba.

Biologiai billentyli beiiltetésénél az mibillentyli degeneralodasa és/vagy meszesedése
kovetkeztében egyes betegek mar a negyedik-6todik postoperativ (miitét utani) évben ujabb

operacion esnek at. A tizedik évben aranyuk mar 30%, mig a tizenotddik évben 60%-ra nd.

Szivbelhartyagyulladas megel6zése (Endocarditis profilaxis)

Miibillentyli beiiltetése utan, valamint billentylielégtelenséggel jaré mitralis billentyli
prolapsusban és aorta regurgitacioban (Isd. fent) szenvedd betegeknek miitétek és fogaszati
beavatkozas el6tt antibiotikus kezelésben kell részesiilniik a szivbelhartyagyulladas
(endocarditis) megel6zése céljabol. Tehat fogaszati-, szajliregi-, nyelécsovon végzett-,
légzbérendszeri-, gyomor-bélrendszeri- ¢€s hugy-ivarszervi beavatkozasok esetén, a
beavatkozas jellegétdl fiiggben szdjon at vagy intravéndsan adott antibiotikum adasa

sziikséges.

Genetikai tanacsadas

Mialtal a betegség autoszomalis dominans oOroklédésmenetet mutat, a Marfan-
syndromaban szenvedd beteg gyermekvallaldsakor fontos szerepet kap a genetikai tanacsadas.
Autoszomalis 6roklédés alatt azt értjiik, hogy a betegség testi kromoszémahoz kotott modon
oroklodik, ez Marfan-syndroma esetén a 15. kromoszoma. Minden kromoszémankbol 2 van
(egy par), egy anyatol és egy apatol 6roklott. A dominans 6roklodés azt jelenti, hogy ha csak
az egyik kromoszdma beteg, akkor is megjelenik a beteg jelleg az utddban. (Természetesen,
ha mindkét 15-6s kromoszoma beteg, akkor is beteg lesz az utdéd, ha mindkettd egészséges,

akkor egészséges lesz az utdd.) Heterozigdtanak nevezziikk azt az allapotot, ha a
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kromoszoémapar egyik tagja egészséges, a masik viszont beteg, tehat a két kromoszéma nem
egyforma. Homozigotanak nevezziik, ha mindketté beteg, vagy mindkettd egészséges, tehat a
két kromoszoma egyforma. A sziilok genotipusa (génekben hordozott informécioja) alapjan a
sziiletend6 gyermek az alabbi esélyekkel lesz szintén beteg: 1 beteg heterozigota sziil6 esetén

50%, 1 beteg homozigodta sziilé esetén 100%. (12. abra)

B=beteg kromoszoma, E=egészsé ges kromoszéma

Sziil6 1 (beteg, heterozigéta) Sziil6 2 (egészséges)

B E E E genotipus
B E B E EE EE genotlpus]_‘ Utéd
beteg beteg egészséges egészeéges fenotipus

Sziil6 1 (beteg, homozigdta) Sziil6 2 (egészséges)

B B E E genotipus
BE BE BE B E genotipus .
beteg beteg beteg beteg fenotipus]_' U

12. abra: A Marfan-syndroma atérokitésének esélyei 1 beteg heterozigéta sziilé esetén, illetve

1 beteg homozigo6ta sziild esetén

2 beteg heterozigdta sziild esetén 75%, 1 beteg heterozigota sziilé + 1 beteg
homozigota sziil6 vagy 2 beteg homozigéta sziilé esetén 100%. (13. abra)

Mivel leggyakoribb az egy heterozigdta beteg és egy egészséges sziild esete, igy
gyermekvallalaskor 50%-os eséllyel kell szamolnunk. A betegség sulyossagaban azonban
még mindig nagy eltérések lehetnek a valtozo kifejez6dés (expresszivitas) miatt.

A friss mutacio (hirtelen bekovetkezd valtozas az orokitdanyagban) valoszinlisége az
apa ¢letkoranak novekedésével egyiitt n6. A Marfan-syndromas beteg ¢desapja atlagosan 7-10

¢évvel idésebb, mint az atlag apai életkor az egészséges népességben.
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B=beteg kromoszéma, E=egészséges kromoszéma

Sziil6 1 (beteg, heterozigota)  Sziilé 2 (beteg, heterozigéta)

B E B E genotipus

B B B E E B EE genotipus
o | uted

beteg beteg beteg egészséges fenotipus

Sziilé 1 (beteg, homozigo6ta) Sziil6 2 (beteg, heterozigéta)

B B B E genotipus
B B B E B B BE genotipuS]_' ,
beteg beteg beteg beteg fenotipus Utéd

13. dbra: A Marfan-syndroma atorokitésének esélyei 2 beteg heterozigota sziilo, illetve 1

beteg homozigota sziil6 + 1 beteg heterozigéta sziilé esetén
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