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Streszczenie

Abstract

Zespot Marfana wynika z wady tkanki facznej (fibryliny, elastyny). Choroba najczesciej przenoszona jest w sposéb autosomalny
dominujacy, zwigzany z defektem chromosomu 15 kodujacego biatko fibryling-1. Cecha charakterystyczna zespotu jest
réznorodna ekspresja zaburzen tkanki tacznej. Mutacja w genie kodujacym tkanke taczna moze objawic si¢ we wszystkich
narzadach, niezaleznie od wieku pacjenta. Zaburzenie to cechuje sie mnogo$cia objaw6w, manifestujacych si¢ gtéwnie w ukladzie
krazenia i kostno-stawowym, a takze w narzadzie wzroku. Powszechnie przyjetymi kryteriami rozpoznawania zespolu Marfana
sa kryteria Ghenta. Ocenie powinny zosta¢ poddane takze objawy kliniczne zgtaszane przez pacjenta. Osoby zglaszajace si¢ do
lekarza pierwszego kontaktu z symptomatologia zespoléw marfanopodobnych powinny przej$¢ dokladny wywiad medyczny
pod katem choréb sercowo-naczyniowych wystepujacych w rodzinie. Lekarz rodzinny powinien zbada¢ pacjenta, zwracajac
szczeg6lng uwage na narzady najczesciej dotknigte zaburzeniem kodowania tkanki facznej (klatka piersiowa, jama ustna, ogélna
budowa ciala). Rodziny pacjentéw z zespotem Marfana nalezy skierowa¢ do poradni genetycznej w celu przeprowadzenia testu
na obecno$¢ mutacji. Diagnostyka noworodkéw jest skomplikowana, z uwagi na fakt, ze nie wszystkie symptomy zespotu
Marfana demonstruj si¢ klinicznie. U pacjentek ze stwierdzonym zespolem Marfana cigza jest przeciwwskazana, gdy wymiar
aorty przekracza 50 mm. W innych przypadkach pacjentke nalezy poinformowac¢ o istniejacym ryzyku oraz monitorowaé
zmiany w szerokoéci aorty. Przed planowang cigza wykonuje si¢ czasami zabieg profilaktycznej wymiany aorty na caltym
przebiegu. Nieodzowna jest stala kontrola echokardiograficzna (co 4-7 tygodni) oraz wspéipraca lekarza ginekologa i kardiologa.
Lekarz pierwszego kontaktu powinien wyjasni¢ rodzinie chorego stany nagle mogace wystapi¢ w przebiegu zespolu Marfana
(rozwarstwienie aorty) oraz wytlumaczy¢ algorytmy postepowania (natychmiastowe wezwanie pogotowia).

Stowa kluczowe: zesp6t Marfana, symptomatologia, lekarz rodzinny, diagnostyka

Marfan syndrome is a disorder of the connective tissue (fibrillins and elastins). It is an autosomal dominant disease associated
with a defect of chromosome 15 which encodes fibrillin-1. The syndrome is characterised by a varying extent of connective
tissue disorders. A mutation in the gene encoding connective tissue can be manifested in all organs irrespective of the patient’s
age. This disorder is characterised by multiple symptoms manifested mainly in the cardiovascular and skeletal systems as well
as in the organ of vision. Ghent criteria are commonly recognised in the diagnosis of Marfan syndrome. Moreover, clinical
symptoms reported by patients should also be considered. Patients presenting at the office of a general practitioner with
symptoms resembling Marfan-like syndromes should undergo a detailed medical interview for the presence of cardiovascular
diseases in the family. A general practitioner should examine the patient, drawing particular attention to organs that are
frequently affected by disorders of connective tissue encoding (chest, oral cavity and general body stature). The family
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of a patient with Marfan syndrome should be referred to a genetic clinic to conduct tests for the presence of gene mutation.
The diagnosis of Marfan syndrome in neonates is complex since not all symptoms of the syndrome are clinically manifested.

In female patients with Marfan syndrome, pregnancy is contraindicated if the size of the aorta exceeds 50 mm. In other cases,
women must be informed about possible risks and monitored for a change in the width of the aorta. Sometimes, procedures

of prophylactic aortic replacement on its entire course are conducted prior to a planned pregnancy. Regular echocardiographic

check-ups (every 4-7 weeks) as well as cooperation of a gynaecologist and cardiologist are necessary. A general practitioner
should inform the patient’s family about any sudden conditions that can develop in the course of Marfan syndrome (aortic
dissection) and explain to them the algorithms of management (immediate call for an ambulance).

Key words: Marfan syndrome, symptoms, general practitioner, diagnosis

WPROWADZENIE

esp6l Marfana (ZM) jest wadg tkanki lacznej

(fibryliny, elastyny). Po raz pierwszy zostal opisany

w roku 1876 przez okuliste, a w roku 1896 przez pe-
diatre Antoine’a Bernarda Jeana Marfana, od ktdrego nazwi-
ska powstata nazwa zespotu. Czesto$¢ wystepowania ZM
szacuje si¢ na okoto 5 przypadkéw na 100 000 urodzen®.
Choroba najczesciej jest przenoszona w sposéb autosomal-
ny dominujacy, zwiazany z defektem chromosomu 15 ko-
dujacego biatko fibryline-1. Fibrylina wraz z elastyng stano-
wig gtowny komponent widkien elastycznych, ktore tworza
tkanke faczng budujacg Sciane tetnic, pluca oraz skore®.
Cechg charakterystyczng zespolu jest réznorodna ekspresja
zaburzen tkanki lacznej. Mutacja w genie kodujgcym tkanke
taczng moze objawic si¢ we wszystkich narzadach, niezalez-
nie od wieku pacjenta. Zaburzenie to cechuje si¢ mnogoscia
objawow, manifestujacych sie gtéwnie w uktadzie krazenia,
kostno-stawowym, a takze w narzadzie wzroku. Zaliczamy
do nich m.in. wypadanie ptatka zastawki dwudzielnej (mi-
tralnej), nieprawidlowe wysklepienie klatki piersiowej (ku-
rza, lejkowata klatka piersiowa), zgryz otwarty, podniebienie
gotyckie, asymetrie w dlugosci i proporcji konczyn, skrzy-
wienie kregostupa oraz plaskostopie, arachnodaktylie, nad-
mierng ruchomo$¢ w stawach czy tez wypadanie gatki oczne;.
Najgrozniejsze dla pacjenta jest powstanie tetniaka, tworzace-
go sie wskutek uszkodzenia $ciany tetnicy. Niebezpieczne dla
zycia tetniaki w przebiegu ZM tworzg sie na catym przebie-
gu aorty (najczesciej aorta wstepujaca oraz brzuszna)®. Moga
takze wystepowad m.in. w tetnicy ptucnej®.
Wypadanie platka zastawki mitralnej (mitral valve prolapse,
MVP) wystepuje u 91% chorych dotknietych mutacja kodo-
wania fibryliny-1. Objawy ZM wcze$nie ujawniajg si¢ w narza-
dzie wzroku. Blisko 60% chorych cierpi na przemieszczenie so-
czewki (ectopia lentis)®. W tej grupie osob wzrasta takze ryzyko
odwarstwienia siatkowki i wezesnej za¢my oraz jaskry. Diagno-
styka ZM jest procesem wieloetapowym, zaleznym tez od wie-
ku pacjenta. Choroba ta dotyka w réwnym stopniu obie plcie.
Wystepuje u przedstawicieli wszystkich ras i grup etnicznych®.

DZIEDZICZENIE ZESPOLU MARFANA

Zespot Marfana jest przenoszony w sposob autosomalny
dominujacy®. W sytuacji, gdy jedno z rodzicéw choruje na
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INTRODUCTION

arfan syndrome (MFS) is a disorder of the con-
Mnective tissue (fibrillins and elastins). It was

first described in 1876 by an ophthalmolo-
gist and then in 1896 by a paediatrician - Antoine Ber-
nard Jean Marfan for whom it was named”. The preva-
lence of MFS is estimated at 5 cases per 100,000 births®.
It is an autosomal dominant disease associated with a de-
fect of chromosome 15 which encodes fibrillin-1. Fibril-
lin and elastin are the main components of elastic fibres
that form the connective tissue which builds arterial walls,
the lungs and skin®®.
The syndrome is characterised by a varying expansion
of connective tissue disorders. A mutation in the gene en-
coding connective tissue can be manifested in all organs
irrespective of the patient’s age. This disorder is character-
ised by multiple symptoms manifested mainly in the cardio-
vascular and skeletal systems as well as in the organ of vi-
sion. They include: mitral valve prolapse, deformed chest
(pectus excavatum, carinatum), open bite, high-arched pal-
ate, asymmetrical limbs in terms of length and proportions,
abnormal curvature of the spine, flat feet, arachnodacty-
ly, abnormal joint flexibility or eyeball prolapse. The most
severe condition is an aneurysm than can form as a re-
sult of damage to the arterial wall. Life-threatening aneu-
rysms in MFS patients can develop in the entire aorta (usu-
ally in its ascending and abdominal parts)®. They can also
form in the pulmonary artery®.
Mitral valve prolapse (MVP) is observed in 91% of patents
with fibrillin-1 coding mutation. MFS symptoms are man-
ifested early in the organ of vision. Nearly 60% of patients
present with ectopia lentis®. Moreover, this group of pa-
tients is at risk of retinal detachment and early cataract and
glaucoma. The diagnosis of MES is a multistage process that
depends on the patient’s age. The disease develops in both
males and females equally and is present is the representa-
tives of all races and ethnic groups®”.

INHERITANCE OF MARFAN SYNDROME

Marfan syndrome is inherited via the autosomal dom-
inant pattern®. If one parent has MFS, the risk of the
mutation in a child is 50%. To date, over 600 mutations
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ZM, ryzyko ujawnienia si¢ mutacji u potomka wynosi 50%.
Obecnie zidentyfikowano ponad 600 mutacji genu FBN1,
odpowiadajgcego za to zaburzenie. Mutacje obecne s3 na
chromosomie 15q21-1. W grupie pacjentéw dotknietych
ZM mutacja genu FBN1 wykrywana jest w 57-90% przy-
padkow. Tak duza réznica w czulo$ci oraz swoisto$ci wykry-
wania mutacji FBNI wynika ze stosowania zréznicowanych
metod diagnostycznych. Okolo 25% o0séb z ZM nie odzie-
dziczylo mutacji po rodzicu - powstala ona u nich sponta-
nicznie. Obraz histopatologiczny pacjentéw z tym zespo-
tem ukazuje ubytki w blonie srodkowej tetnic wypelnione
mukopolisacharydami z dodatkowg fragmentacjg wiokien
sprezystych, gromadzeniem kolagenu i ogniskowg aplazja
jader elementéw komérkowych®. Skutkiem $luzakowatych
zmian zwyrodnieniowych wiékien sprezystych budujacych
$ciane tetnicy sg patologiczne poszerzenia $ciany naczynia
zwane tetniakami®'?.

METODY DIAGNOSTYCZNE
STOSOWANE W ROZPOZNAWANIU
ZESPOLU MARFANA U DZIECI

Wazny aspekt stanowi wczesna diagnostyka prenatalna (ul-
trasonografia, USG) — mozliwe jest wykonanie biopsji ko-
smowki w 13. tygodniu ciazy. Biopsja jest metoda inwazyj-
ng, powodujacy 1-procentowe ryzyko poronienia. Metoda
mniej inwazyjng jest USG genetyczne, pozwalajace oceni¢
anomalie genetyczne u rozwijajacego si¢ ptodu. Dzigki oce-
nie wielu parametréw ultrasonograficznych oraz oprogra-
mowaniu komputerowemu mozliwe jest postawienie traf-
nej diagnozy. W badaniu USG ocenie podlega wielkos¢
plodu (dtugos¢ ciemieniowo-siedzeniowa) i ogdlna budo-
wa anatomiczna: gtowy, klatki piersiowej, jamy brzusznej
(ciagtos¢ powtok brzusznych), kregostupa oraz konczyn.
W 13. tygodniu cigzy mozliwa jest juz ocena zoladka, pe-
cherza moczowego oraz budowy serca i czaszki. Ponad-
to wazna jest ocena widma przeplywu krwi przez zastaw-
ki i przewod zylny. Wykrycie wad ptodu jest wskazaniem
do badan genetycznych (diagnostyka molekularna oparta
na analizie sprzezen) w okresie zaréwno prenatalnym, jak
i postnatalnym®'?.

Diagnostyka ZM u noworodkow jest skomplikowana. Wy-
nika to z faktu, ze nie wszystkie symptomy zespotu Marfa-
na demonstrujg si¢ klinicznie. U chorych dzieci czgsto wy-
stepuja anomalie w obrebie ukladu nerwowego. Az u 40%
pacjentéw w okresie dziecinstwa wystepuje rozdecie opon
mozgowych. Opisywane s3 takze anomalie budowy istoty
biatej oraz epilepsja?. Vasu i wsp.'® w swojej pracy suge-
ruja, ze poszerzony zbiornik wielki moze by¢ waznym ob-
jawem w diagnostyce ZM. U matych dzieci, u ktorych nie
dokonal si¢ jeszcze proces kostnienia ko$ci czaszki, diagno-
styke o$rodkowego ukladu nerwowego (OUN) mozna prze-
prowadzi¢ za pomocg przezciemigczkowego badania ul-
trasonograficznego. W grupie starszych dzieci wariantem
diagnostycznym pozostaje badanie OUN metodg rezonan-
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of the FBN1 gene, which are responsible for the disor-
der, have been identified. The mutations are located on
chromosome 15q21-1. In MFS patients, FBNI gene mu-
tation is detected in 57-90% of cases. Such a considerable
difference in the sensitivity and specificity of detecting
FBNI mutation results from the use of various diagnos-
tic methods. Approximately 25% of patients with MFS do
not inherit the mutation but develop it spontaneously.
The histopathological picture of patients with this syn-
drome reveals defects in the tunica media of arteries filled
with mucopolysaccharides with additional fragmentation
of elastic fibres, collagen accumulation and focal aplasia
of nuclei of cellular elements®. As a result of myxoma-
tous degeneration of elastic fibres that form the arterial
wall, pathological wall dilatations, called aneurysms, de-
velop®19,

DIAGNOSTIC METHODS
USED FOR THE DIAGNOSIS OF MARFAN
SYNDROME IN CHILDREN

Early prenatal diagnosis (ultrasound, US) is an im-
portant aspect — chorion biopsy can be conducted in
the 13" week of pregnancy. This is an invasive meth-
od, with 1% risk of miscarriage. A genetic US examina-
tion is a less invasive technique. It enables assessment
of genetic anomalies in a developing fetus. Thanks to
the assessment of numerous ultrasound parameters and
the aid of computer system, a correct diagnosis can be
established. In a US examination, the following should
be assessed: the size of the fetus (crown-rump length)
and general anatomy of the head, chest, abdomen (integ-
rity of the abdominal integuments), spine and extrem-
ities. The stomach, urinary bladder, heart and cranium
can be assessed in the 13% week of pregnancy. Further-
more, it is important to assess blood flow in the valves
and ductus venosus. The detection of fetal defects is an
indication for further genetic tests (molecular diagno-
sis based on a linkage analysis) conducted both pre- and
postnatally12),

The diagnosis of MFS in neonates is complex. This results
from the fact that not all symptoms of MFS are clinically
manifested. Paediatric patients often present with anoma-
lies within the nervous system. As many as 40% of patients
have dilated meninges in their childhood. Moreover, anom-
alies of the white matter and epilepsy have also been re-
ported®. Vasu et al.!"®) suggest that dilated cisterna mag-
na may be an important diagnostic sign of MFS. Young
children, in whom the cranial ossification process is not
yet complete, the assessment of the central nervous sys-
tem (CNS) can be conducted with the use of transfonta-
nelle ultrasound examination. In the group of older chil-
dren, CNS can be assessed in magnetic resonance imaging.
Symptoms of the skeletal system are progressive and man-
ifested as children grow. Signs of arachnodactyly are visi-
ble in a 5-year-old child*.
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postepuja i manifestuja si¢ wraz ze wzrostem dziecka.
Dziecko 5-letnie przedstawia juz widoczne oznaki arach-
nodaktylii®®.

METODY DIAGNOSTYCZNE
STOSOWANE W ROZPOZNAWANIU
ZESPOLU MARFANA U OSOB DOROSLYCH

Kryteria rozpoznania ZM

Powszechnie przyjetymi kryteriami rozpoznania ZM sg kry-
teria Ghenta"®. Zostaly one przedstawione w tab. 1. Pro-
ces diagnostyczny osob dorostych przebiega odmiennie niz
u dzieci. Pacjenci zglaszajacy sie do lekarza pierwszego kon-
taktu z symptomatologia zespotéw marfanopodobnych po-
winni przejs¢ doktadny wywiad medyczny pod katem choréb
sercowo-naczyniowych wystepujacych w rodzinie. Nieod-
taczny aspekt stanowi badanie przedmiotowe. Dokfadne i sta-
ranne badanie fizykalne powinno poprzedzi¢ zaawansowane
metody obrazowania (tab. 2). Lekarz rodzinny powinien zba-
da¢ pacjenta, zwracajac szczegdlng uwage na narzady najcze-
$ciej dotkniete zaburzeniem kodowania tkanki tacznej (klat-
ka piersiowa, jama ustna, budowa ciata). Testy potwierdzajace
arachnodaktylie s fatwe do przeprowadzenia w gabinecie le-
karza rodzinnego (tab. 3). Nie nalezy zapomina¢ o ostuchaniu
serca, pluc oraz ocenie narzgdu wzroku®.

Ocenie powinny zosta¢ poddane takze objawy kliniczne
zglaszane przez pacjenta. Tetniak aorty powoduje objawy
poprzez ucisk sagsiadujgcych struktur anatomicznych (do-
legliwo$ci gastryczne, bole kregostupa). W przypadku za-
torowo$ci obwodowej spowodowanej kawatkiem skrzepli-
ny oderwanej od tetniaka dochodzi do zasinienia palcow
(tzw. zesp6l sinego palucha). Lekarz powinien przeprowa-
dzi¢ wywiad rodzinny w kierunku choréb sercowo-naczy-
niowych, zawierajacy pytania m.in. o niespodziewane zgo-
ny mlodych oséb dorostych w rodzinie i przebyte operacje
korekcji wrodzonych wad serca.

Po przeprowadzonym badaniu przedmiotowym oraz zebra-
niu wywiadu w przypadku stwierdzenia nieprawidtowosci
charakterystycznych dla wad genetycznych tkanki facznej
lekarz kieruje pacjenta na dalsze badania diagnostyczne:
kardiologiczne i genetyczne”.

Obecnie w Polsce testy genetyczne na obecno$¢ mutacji
charakterystycznych dla ZM s3 wykonywane jedynie od-
platnie. W celu pelnego zdiagnozowania zespotu nalezy wy-
kona¢ analize sekwencji egzondw 23.-31. genu FBN1 w kie-
runku obecnosci najczestszych mutacji. Kolejne badanie
polega na analizie sekwencji egzonéw 1.-22. genu FBNI.
Jest to diagnostyka uzupelniajaca po procedurze FBN1-1.
Badanie wykonuje si¢ z probki §liny oraz krwi zylnej. Oba
badania sg bardzo kosztowne, dlatego powinny by¢ wyko-
nywane tylko po stwierdzeniu nieprawidtowos$ci w badaniu
fizykalnym i obciazajacym wywiadzie rodzinnym®.
Badanie echokardiograficzne pozwala oceni¢ wielkosé¢,
ksztalt oraz objetos¢ wszystkich czterech jam serca i sasia-
dujacych naczyn krwionoénych. Mozliwa jest ocena funkcji
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DIAGNOSTIC METHODS USED
FORTHE DIAGNOSIS OF MARFAN
SYNDROME IN ADULTS

MFS diagnostic criteria

Ghent criteria are commonly recognised for the diagnosis
of MFSU). They are presented in Tab. 1. The diagnostic pro-
cess in adults is different to that in children. Patients pre-
senting at the office of a general practitioner with symptoms
resembling Marfan-like syndromes should undergo a de-
tailed medical interview for the presence of cardiovascular
diseases in the family. The physical examination is essential.
A thorough and detailed physical evaluation should precede
advanced imaging methods (Tab. 2). A general practitioner
should examine the patient, drawing particular attention to
organs that are frequently affected by disorders of connec-
tive tissue encoding (chest, oral cavity and body stature).
Tests that confirm arachnodactyly are easy to perform in
the office of a general practitioner (Tab. 3). One must not
forget about auscultation of the heart and lungs or about
the assessment of the organ of vision'®.

Moreover, clinical symptoms reported by patients should
also be considered. Aortic aneurysms cause symptoms by
compressing adjacent anatomical structures (gastric symp-
toms, backache). In the case of peripheral embolism, caused
by a fragment of a thrombus that separated from an aneu-
rysm, we observe cyanosis of toes (so-called blue toe syn-
drome). A physician should take family history to assess
the presence of cardiovascular diseases. Patients should be
asked about sudden deaths of young adults in the family
and underwent surgeries of congenital cardiac defects.

If the physical examination and medical history reveal ab-
normalities typical of genetic disorders of the connective
tissue, a physician should refer the patient for further diag-
nostic examinations (cardiac and genetic tests)”.
Currently in Poland, genetic tests for mutations charac-
teristic of MFS are not refunded. In order to fully diag-
nose the syndrome, one must conduct a sequence analysis
of exons 23-31 of the FBN1I gene to detect the most com-
mon mutations. Another test consists in a sequence analy-
sis of exons 1-22 of the FBNI gene. This is a supplementary
diagnostic process to the FBN1-1 procedure. The test is con-
ducted from saliva or venous blood. Both examinations are
expensive and should be conducted only when anomalies
have been identified in the physical examination and when
the family history is significant®.

Echocardiography enables to assess the size, shape and vol-
ume of all four cardiac chambers and neighbouring blood
vessels. It is possible to assess cardiac valve function for
a possible insufficiency (based on the measurement of the
regurgitation jet). Another echocardiographic examination
in a patient diagnosed with MFS should be conducted after
6 months. If the calibre of the aorta is not pathological-
ly dilated, further check-up imaging examinations should
be conducted regularly once a year(V. If the size of the aorta
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Narzad/uktad
Organ/system

Gtowne kryteria
Major criteria

Kryteria wiaczenia
Involvement criteria

Potwierdzenie rozpoznania wymaga spetnienia co najmniej dwaoch gtéwnych kryteriéw w dwach réznych narzadach przy uczestnictwie trzeciego systemu.
Confirmation of the diagnosis requires the presence of at least two major criteria in two different organs and involvement of a third system.
Czynnik genetyczny w wywiadzie rodzinnym jest liczony jako system organowy.
The genetic factor is counted as an organ system.

Uktad kostny

Skeletal system

Badanie kliniczne, tomografia
komputerowa klatki piersiowej,
kregostupa, panewki gtowy kosci udowej
(linical investigation, CT scan of the chest and
acetabulum

Obecnos$¢ czterech z o$miu objawdw:
Presence of four out of the eight manifestations listed:
« kurza klatka piersiowa
pectus carinatum
- klatka piersiowa szewska wymagajaca interwencji
chirurgicznej
pectus excavatum requiring surgery
stosunek segmentu gérnego do dolnego
zredukowany do 0,85 albo ramie o rozpietosci
powyzej 1,5
reduced upper to lower segment ratio <0.85 or arm span
greater than 1.5
« objaw nadgarstka i kciuka
wrist and thumb sign
« skolioza powyzej 20° lub kregozmyk
scoliosis of >20° or spondylolisthesis
- zredukowane prostowanie tokcia
reduced extension at the elbows
« Srodkowe przemieszczenie kostki przysrodkowej
medial displacement of the medial malleolus
« protruzja panewki gtowy kosci udowej
acetabular protrusion

Obecnos¢ dwdch z o$miu kryteriéw z kolumny po stronie lewej lub jeden
objaw plus dwa mniejsze kryteria:
Presence of two out of eight criteria listed in the left column or one manifestation
plus two minor criteria:
- klatka piersiowa szewska
pectus excavatum
« nadmierna ruchomos¢ w stawach
joint hypermobility
+ bardzo fukowate podniebienie z ttoczeniem sie zeb6w; wyglad twarzy
(jarzmowy niedorozwdj, zapadniecie gatki ocznej, retrognatyzm,
przekrecenie szpary powiekowej)
highly arched palate with crowding of teeth; facial appearance (malar
hypoplasia, enophthalmos, retrognathia, down-slanting palpebral fissures)

Oczy

Eyes

Badanie za pomoca latarki, keratometria
i ultrasonografia

Slit lamp investigation, keratometry

and ultrasound

Podwichniecie soczewki
Ectopia lentis

Wystepuja dwa z nizej wymienionych kryteriéw:

Presence of two of the criteria listed:

- patologicznie ptaska rogéwka (<41,5 dioptrii)
abnormally flat comea (<41.5 dioptres)

- wzrost wymiaru osiowego gatki ocznej (>23,5 mm)
increased axial length of the ocular globe (>23.5 mm)

« hipoplastyczna teczéwka lub ciato rzeskowe
hypaplastic iris or ciliary body

Uktad sercowo-naczyniowy
Cardiovascular system

Echokardiografia, rezonans magnetyczny
aorty piersiowej (jesli rezonans
magnetyczny jest mozliwy do
wykonania), tomografia komputerowa
aorty piersiowej

Echocardiography, magnetic resonance
imaging of the thoracic aorta (if MRI

s possible), CT of the thoracic aorta

« Poszerzenie aorty wstepujacej z rozwarstwieniem
aorty lub bez
Dilatation of the ascending aorta with or without aortic
dissection

« Rozwarstwienie aorty wstepujacej
Dissection of the ascending aorta

(o najmniej jedno kryterium:

At least one of the following criteria:

« wypadanie ptatka zastawki mitralnej z niedomykalnoscia lub bez
mitral valve prolapse with or without mitral valve requrgitation

« poszerzenie gtownej tetnicy ptucnej przy nieobecnosci zastawkowej
lub obwodowej stenozy ptucnej albo jakikolwiek inny objaw
przed 40. rokiem zycia
dilatation of the main pulmonary artery in the absence of valvular or peripheral
pulmonary stenosis or any other obvious cause below the age of 40

« zwapnienia na pierscieniu mitralnym przed 40. rokiem Zycia
calcifications of the mitral annulus before the age of 40

- poszerzenie i dyssekcja aorty zstepujacej, piersiowej i brzusznej
przed 50. rokiem zycia
dilatation or dissection of the descending thoracic or abdominal aorta
below the age of 50

Pluca Brak Obecnos¢ jednego kryterium:

Lungs None Presence of one criterion:

Historia choroby, tomografia « spontaniczna odma optucnowa

komputerowa klatki piersiowej spontaneous pneumothorax

History, CT scan of the thoracic cage - szczytowe pecherzyki (widoczne w CT)
apical blebs (visible on a (T scan)

Skora Brak Obecnos$¢ co najmniej jednego kryterium:

Skin None Presence of at least one criterion:

Historia pacjenta, badanie przedmiotowe
History, physical examination

- nadmierne naciagniecie powtok skéry
extensive stretching of skin layers

« blados¢ powtok skérnych
paleness of the skin

Tab. 1. Kryteria Ghenta rozpoznawania zespotu Marfana
Tab. 1. Ghent criteria for the diagnosis of Marfan syndrome
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Mutacja FBNT
FBN1 mutation criteria listed above

« Obecnos¢ mutagji w genie FBNT

gene in the family

Narzad/uktad Gtéwne kryteria Kryteria wiaczenia
Organ/system Major criteria Involvement criteria
Opona twarda mézgowia Wypuklenie krazka migdzykregowego do Swiatta Brak
Dura mater rdzenia kregowego w odcinku ledzwiowo-krzyzowym | None
Rezonans magnetyczny lub tomografia | Bulging of a disk to the lumen of the spinal cord
komputerowa odcinka ledZwiowo- in the lumbosacral spine
-krzyzowego kregostupa
Magnetic resonance imaging or computed
tomography of the lumbosacral spine
Wywiad rodzinny/genetyka « Rodzice, dziedi, kuzyni, u ktdrych wystapity Brak
Family/genetic history ww. kryteria None

Having a parent, child or cousin who meets the diagnostic

Presence of @ mutation in the FBN1 gene
« Obecnos¢ syndromdw defektu genu FBNT w rodzinie
Presence of defect syndromes associated with the FBN1

Tab. 1. Kryteria Ghenta rozpoznawania zespotu Marfana (cd.)

Tab. 1. Ghent criteria for the diagnosis of Marfan syndrome (cont.)

zastawek serca pod katem ewentualnej niedomykalnosci
(na podstawie pomiaru istotnoéci fali zwrotnej). Kolejne
badanie echokardiograficzne pacjent ze $wiezo zdiagnozo-
wanym ZM powinien wykona¢ po uptywie 6 miesiecy. Je-
zeli $rednica aorty nie ulega patologicznemu poszerzeniu,
kolejne kontrole obrazowe nalezy przeprowadza¢ regular-
nie w odstepach rocznych”. W przypadku powigkszania sie
wymiardw aorty, tworzenia sie tetniakow oraz ich poszerza-
nia badanie to trzeba wykonywac czesciej (tab. 4)!9.

Bardziej zaawansowane w ocenie serca i naczyn krwiono-
$nych jest badanie metodg rezonansu magnetycznego (RM).

is greater or if aneurysms form and enlarge, the examina-
tions must be conducted more frequently (Tab. 4)(9).

Magnetic resonance imaging (MRI) is a more advanced
method in the assessment of the cardiac muscle and blood
vessels. The image of organs and tissues is created with
the use of sound waves and magnetic field. Moreover,
computed tomography (CT) of the heart and blood ves-
sels is also indicated in the diagnosis of MFS. In patients
older than 30, aortic aneurysms are frequently observed.
The chance for surviving rupture of an aneurysm in persons
who are not under specialist care is very low. It is estimated

Badany narzad Ocena

Organ investigated Evaluation

Dtonie Dtugie, szczupte palce (pajakowate) o duzej ruchomosci w stawach

Hands Long, slim fingers (spider fingers) with high mobility at the joints

Jama brzuszna Wyczucie tetniaka aorty brzusznej pomiedzy wyrostkiem mieczykowatym a pepkiem (u 0s6b szczuptych)

Abdominal cavity

Identification of aortic aneurysm between the xiphoid process and umbilicus (in slim individuals)

Widoczne wypetnienie zyt szyjnych
Jugular veins visibly filled

Duze ci$nienie zylne — tetniak aorty wstepujacej
High venous pressure — aneurysm of the ascending aorta

Tetnice « Szmery skurczowe nad tetnicami szyjnymi i udowymi wspdtistnieja z istotng niedomykalnoscia zastawki aorty
Arteries Systolic murmurs above the carotid and femoral arteries coexist with significant aortic requrgitation
« Tetnienie na tetnicach szyjnych koreluje z tetnieniem aorty
Pulsations on the carotid arteries correlates with aortic pulsation
Klatka piersiowa « Zaburzenia budowy — kurza, lejkowata — 53 czesto Zrddtem szmerdw serca
Chest Structural defects (pectus carinatum or excavatum) usually cause heart murmurs

« Inieksztatcenie gdrnej potowy klatki piersiowej moze by¢ wynikiem tetniaka aorty
Deformity of the upper part of the chest can result from an aortic aneurysm

Ostuchiwanie serca
Heart sounds

« Cichy | ton — niedomykalno$¢ zastawki mitralnej
Quiet first sound — mitral requrgitation
« Gfosna sktadowa aortalna Il tonu — tetniak aorty wstepujacej
Loud aortic component of the second sound — aneurysm of the ascending aorta
« Tony dodatkowe:
Extra sounds:
— klik wezesnoskurczowy — poszerzenie aorty wstepujacej
early systolic murmur — dilatation of the ascending aorta
— klik péznoskurczowy — wypadanie pfatka zastawki mitralnej
late systolic murmur — mitral valve prolapse

Glowa i szyja
Head and neck

Podwichniecie soczewki
Ectopia lentis

Tab. 2. Badanie pacjentéw z symptomatologig zespotéw marfanopodobnych
Tab. 2. Examining patients with symptoms of Marfan-like syndromes
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Nazwa testu Kryterium uznania wyniku za dodatni

Name of test (riterion for a positive result

Test Steinberga Kciuk pozostaje zamkniety w zacisnietej piesci i wystaje poza brzeg ktebu palca piatego reki
Steinberq sign The thumb held across the closed palm projects beyond the hypothenar eminence

Test Walkera—Murdocha
Walker—Murdoch sign

Dochodzi do naktadania sie kciuka na piaty palec, gdy obejmuja one przeciwlegty nadgarstek
The thumb and the little finger overlap when they grasp the contralateral wrist

Indeks srodrecza

Metacarpal index wynosi od 8,4 do 10,4

Srednia warto$¢ dtugosci podzielonej przez szerokos¢ mierzong w punkcie $rodkowym dtugosci drugiej, trzeciej i czwartej kosi érodrecza

The mean length divided by width measured at the centre of the second, third and fourth metacarpal bones ranges from 8.4 to 10.4

Tab. 3. Testy potwierdzajqce arachnodaktylie mozliwe do wykonania w gabinecie lekarza rodzinnego
Tab. 3. Tests that confirm arachnodactyly easy to perform in the office of a general practitioner

Obraz narzadéw i tkanek tworzy sie za pomoca fal dzwie-
kowych oraz pola magnetycznego. W procesie diagnostyki
pacjentéw z ZM stosowne jest wykonanie tomografii kom-
puterowej (TK) serca i naczyn krwionoénych. U chorych
po 30. roku zycia obserwuje si¢ czeste wystepowanie tet-
niakéw aorty. Osoby nieobjete specjalistyczng opieka maja
matle szanse na przezycie w momencie pekniecia tetniaka.
Szacuje sie, ze przyczyng 1-2% zgondéw w populacji zachod-
niej jest pekniecie tetniaka aorty brzusznej'?. Rozwarstwie-
nie aorty u pacjentéw z ZM wystepuje w mlodym wieku,
juz przy $rednicy tetniaka wynoszacej 45-50 mm"). Zabiegi
profilaktycznej wymiany zmienionej chorobowo aorty nie
wykluczajg pojawienia si¢ tetniaka i w konsekwencji roz-
warstwienia aorty w odcinku niepodlegajacym wczesniej-
szemu protezowaniu. W zwigzku z powyzszym pacjenci
z ZM powinni by¢ poddawani systematycznej, specjalistycz-
nej kontroli stanu aorty przez cale zycie (tab. 5).

Badaniem pozwalajacym precyzyjnie zobrazowac tetnia-
ki aorty jest dwuzrédlowa tomografia komputerowa (du-
al-source computer tomography, DSCT)®. DSCT wyko-
rzystuje promieniowanie jonizujace. Postawienie trafnej
diagnozy i rozpoczecie specjalistycznego leczenia przewyz-
sza potencjalne skutki wynikajace z narazenia radiacyjnego
pacjenta. Mozliwo$¢ wykonywania wieloplaszczyznowych
rekonstrukcji obrazu pozwala precyzyjniej interpretowac
badanie. Badanie RM serca jest alternatywa dla TK - prze-
prowadza si¢ je u mtodych oséb cierpigcych na ZM, u kto-
rych nalezy wykonywa¢ kontrolne badania obrazowe aorty
co 1-3 lata. Stosunkowo dlugi czas badania RM wymusza
wybor pacjentéw ze stabilnymi parametrami zyciowymi,
ktorzy nie wykazuja objawow klaustrofobii oraz nie maja
wszczepionych implantéw lub rozrusznikéw serca®®b.

W zwigzku z obecnoécig u pacjentéow z ZM wad narzg-
du wzroku, takich jak odklejenie siatkowki, za¢ma czy
tez zwichniecie soczewki, w procesie diagnostycznym nie

Echo podczas rozpoznania i po uptywie 6 miesiecy

Echocardiography during diagnosis and after 6 months

Kontrolne badania raz na 12 miesiecy, o ile wymiar aorty jest stabilny (<45 mm)
Check-ups every 12 months if the size of the aorta is stable (<45 mm)

Kontrolne badania cze$ciej niz raz na 12 miesiecy, gdy w kolejnych badaniach
$rednica aorty ulega powiekszeniu

Check-ups conducted more frequently than once every 12 months if subsequent scans
show enlargement of the aorta

Tab. 4. Echokardiograficzne zalecenia diagnostyczne dla os6b z ZM
Tab. 4. Echocardiographic recommendations for MFS patients

that 1-2% of deaths in the western population is rupture
of an aneurysm of the abdominal aorta®. Aortic dissection
in MFS patients is observed at a young age when the size
of an aneurysm is 45-50 mm®. Procedures of prophylac-
tic replacement of pathologically altered aorta do not ex-
clude the formation of an aneurysm and aortic dissection
in a fragment that was not treated. Therefore, MFS patients
should be subject to systematic, specialist control of the
condition of the aorta for the rest of their lives (Tab. 5).

A method thanks to which aortic aneurysms can be pre-
cisely visualised is dual-source computed tomography
(DSCT)®, which uses ionising radiation. The benefits of es-
tablishing a correct diagnosis and initiating specialist treat-
ment are greater than potential harmful effects of ionising
radiation. The possibility of using multidimensional image
processing enables the image to be interpreted accurate-
ly. Cardiac MRI is an alternative to CT. It is conducted in
young persons with MFS, who should undergo check-up
imaging examinations of the aorta every 1-3 years. A rela-
tively long duration of an MRI examination forces the se-
lection of patients with stable vital signs, no claustrophobia
and without implants or pacemaker®".

Due to the presence of eye defects in MFS patients, such as
retinal detachment, cataract or ectopia lentis, an ophthal-
mologic examination should be also conducted as a part
of the diagnostic process®?. With the use of a slit lamp cou-
pled with a corneal microscope, an ophthalmologist assess-
es the structures of the anterior segment of the eye: the eye-
lid, sclera, conjunctiva, iris, lens and retina.

Moreover, MFS patients also present with dural ectasia®.
An examination characterised by the greatest sensitivity
in the diagnosis of spinal cord disorders is MRI?*. The best
method to identify scoliosis is the classical X-ray examina-
tion. X-ray enables the visualisation of the activity of the
entire spine during effort, i.e. while maintaining immobile
standing position during exposure.

Differential diagnosis

The differential diagnosis should be made in the office
of a general practitioner by means of an accurate and detailed
physical examination and interview. By auscultation of the
heart, assessment of the spinal curvature, length and propor-
tion of the limps, chest structure as well as basic ophthalmo-
logic examination, a general practitioner can either confirm
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Badanie
Examination

Ocena
Evaluation

Elektrokardiografia (EKG)
Flectrocardiography (£(G)

Przerost lewej komory, zaburzenia rytmu
Left ventricular hypertrophy, arthythmia

Radiogram klatki piersiowej
Chest X-ray

Przerost migsnia sercowego (wskaznik sercowo-ptucny), uwypuklenie fuku aorty,
poszerzenie $rodpiersia

Cardiac hypertrophy (cardiopulmonary index), bulging of the aortic arch, widening

of the mediastinum

Echokardiogram

Echocardiography

« przezklatkowy
transthoracic

« przezprzetykowy
transoesophageal

Niedomykalno$¢ zastawek (mitralna, tréjdzielna), ocena jam serca
Rozwarstwienie odcinka piersiowego aorty zstepujacej

Valve insufficiency (mitral, tricuspid), assessment of the cardiac chambers
Dissection of the thoracic fragment of the descending aorta

Rezonans magnetyczny serca z kontrastem gadolinium
Magnetic resonance imaging of the heart with gadolinum

Lasieg rozwarstwienia
Range of dissection

Tomografia komputerowa serca z kontrastem (aparat dwuzrddtowy, min. 64 rzedy
detektoréw, badanie bramkowane zapisem EKG, grubo$¢ warstwy min. 3 mm)
(ontrast-enhanced computed tomography of the heart (dual-source scanner,

Szerokos¢ aorty, odgatezienia aorty, zasieg rozwarstwienia, stan tetnic plucnych

i wiericowych, zmiany $rédscienne (krwiak, wrzéd drazacy, skrzepliny i blaszki miazdzycowe)
Width of the aorta, aortic branches, range of dissection, condition of the pulmonary and coronary
arteries, intramural lesions (haematoma, ulcer, clots and atherosclerotic plaques)

min. 64 detector rows, ECG gated scan, layer thickness of min. 3 mm)

Tab. 5. Badania obrazowe przydatne w ocenie progresji zmian kardiologicznych u pacjentéw z ZM
Tab. 5. Imaging examinations useful in assessing the progression of cardiac changes in MFS patients

powinno zabrakng¢ badania okulistycznego®?. Okulista
za pomocg lampy szczelinowej polaczonej z mikroskopem
rogowkowym ocenia struktury oka przedniego: powieke,
twarddéwke, spojowke, teczowke, soczewke, a takze rogowke.
W przebiegu ZM wystepuje takze rozdecie opon rdzenia
kregowego (dural ectasia)®). Badaniem cechujacym si¢ naj-
wiekszg czulosciag w diagnostyce schorzen rdzenia kregowe-
go jest RM@%, Skrzywienia kregostupa najlepiej sa obrazo-
wane za pomocg rentgenodiagnostyki klasycznej. Badanie
RTG umozliwia zobrazowanie pracy calego kregostupa
podczas wysitku, jakim jest utrzymanie nieruchomej pozy-
cji stojacej w trakcie ekspozycji.

Rozpoznanie ré6znicowe

Rozpoznanie réznicowe powinno by¢ ustalane w gabine-
cie lekarza rodzinnego za pomocg dokladnego i staran-
nego badania przedmiotowego i podmiotowego pacjenta.
Poprzez ostuchanie serca, ocene skrzywien kregostupa, dtu-
gosci i proporcji konczyn, budowy klatki piersiowej, a tak-
ze przeprowadzenie podstawowego badania okulistycznego
lekarz rodzinny moze potwierdzi¢ lub wykluczy¢ chorobe.
Zaréwno po potwierdzeniu ZM, jak i w przypadkach wat-
pliwych pacjenci powinni by¢ kierowani do specjalistycznej
poradni genetycznej, kardiologicznej i okulistycznej w celu
postawienia ostatecznej diagnozy.

PROFILAKTYKA ORAZ LECZENIE
ZESPOLU MARFANA

Do kompetencji lekarza rodzinnego nalezy poinformo-
wanie chorego o koniecznosci systematycznego zazywa-
nia lekéw oraz zaznajomienie pacjenta z umiejetnoscia
wlasciwego pomiaru ciénienia tetniczego krwi i jego sta-
tego kontrolowania. Lekarz powinien zacheci¢ do prowa-
dzenia dzienniczka monitoringu ciénienia tetniczego krwi.
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or rule out MFS. In situations when the MES is confirmed and
in doubtful cases, patients should be referred to a specialist ge-
netic, cardiac and ophthalmologic clinic for a final diagnosis.

PREVENTION AND TREATMENT
OF MARFAN SYNDROME

A general practitioner’s responsibility is to inform the pa-
tient about the necessity to take medications regularly and
instruct them how to take their own blood pressure and
monitor it systematically. A physician should encourage
the patient to keep a journal with their own blood pressure
values. The physical activity of patients with MFS should
exclude intense activities, such as chopping wood, extreme
sports, sports that require great physical effort, diving and
staying at high altitudes. Aerobic exercises, however, are in-
dicated since they help stabilise blood pressure and nor-
malise lipid levels in the blood. Isometric exercises raise
blood pressure even to 300 mm Hg. They increase patho-
logical burden of the altered aortic wall and can contribute
to the formation of aneurysms and dissection®.

In female patients with MFS, pregnancy is contraindicated
if the size of the aorta exceeds 50 mm. In other cases, wom-
en must be informed about possible risks and monitored for
a change in the width of the aorta. Sometimes, procedures
of prophylactic aortic replacement on its entire course are
conducted prior to a planned pregnancy®¥. Regular echo-
cardiographic check-ups (every 4-7 weeks) as well as co-
operation of a gynaecologist and cardiologist are necessary.
Aneurysms usually rupture in the 3" trimester of gestation
as well as during labour and in the postpartum period (up
to a month after delivery)2),

A general practitioner should inform the patient’s family
about any sudden conditions that can develop in the course
of MEFS (aortic dissection) and explain to them the algo-
rithms of management (immediate call for an ambulance)®.
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Aktywno$¢ fizyczna osob z ZM powinna sie opiera¢ na
eliminacji intensywnego wysitku fizycznego, np. rabania
drewna, uprawiania sportdw ekstremalnych i wysitkowych,
nurkowania oraz przebywania na duzych wysokosciach.
Wskazany jest natomiast wysitek aerobowy, pomagajacy
ustabilizowa¢ parametry ci$nienia tetniczego oraz znorma-
lizowa¢ stezenie lipidow we krwi. Izometryczne ¢wiczenia
fizyczne powoduja wzrost ci$nienia krwi nawet do wartoéci
300 mm Hg. Zwiekszajg obcigzenie patologicznie zmienio-
nych $cian aorty i moga przyczynic si¢ do powstawania tet-
niakéw oraz rozwarstwien ).
U pacjentek ze stwierdzonym ZM cigza jest przeciwwska-
zana, gdy wymiar aorty przekracza 50 mm. W innych przy-
padkach pacjentke nalezy poinformowac o istniejacym ry-
zyku oraz monitorowa¢ zmiany w szerokosci aorty. Przed
planowang cigza wykonuje si¢ czasami zabieg profilaktycz-
nej wymiany aorty na catym przebiegu®?. Nieodzowna jest
stala kontrola echokardiograficzna (co 4-7 tygodni) oraz
wspolpraca lekarza ginekologa i kardiologa. Do peknie¢ tet-
niakéw w cigzy dochodzi najczesciej w 3. trymestrze oraz
w okresie porodu i potogu (do miesigca po porodzie)2),
Lekarz pierwszego kontaktu powinien wyjasni¢ rodzinie
chorego stany nagte mogace wystapi¢ w przebiegu ZM (roz-
warstwienie aorty) oraz wytlumaczy¢ algorytmy postepo-
wania (natychmiastowe wezwanie pogotowia)?”.
Rozwarstwienie aorty jest stanem naglym, wymagajacym
pilnej i trafnej diagnostyki. Do priorytetowych celéw nale-
zy takze doktadna lokalizacja Zrédta oraz okreslenie zasie-
gu rozwarstwienia. Ocena dodatkowych czynnikéw ryzy-
ka pacjentdw z rozwarstwieniem aorty, takich jak obecnos¢
krwi w worku osierdziowym czy jamie oplucnej, réwniez
nalezy do waznych elementéw postepowania przedopera-
cyjnego®.
Zalecenia dotyczace dzialan ograniczajacych ryzyko roz-
warstwienia aorty u pacjentéw z ZM:
« regularne przyjmowanie -adrenolitykow;
« monitoring i kontrola ci$nienia tetniczego krwi;
« systematyczne kontrolne badania obrazowe aorty;
« aktywno$¢ fizyczna dostosowana do ograniczen wynika-
jacych z choroby.
Osoby z ZM na co dzie zmagajg sie m.in. z chorobami ser-
ca, pluc czy tez problemem skoliozy. Idiopatyczna skolio-
za mlodziencza (adolescent idiopathic scoliosis, AIS) przeja-
wia si¢ w deformacji kregostupa u 5% dzieci®. Na poczatku
rozwoju skoliozy zaleca si¢ obserwacje oraz specjalistycz-
na rehabilitacje w celu zminimalizowania bolu oraz zatrzy-
mania progresji choroby®®. Najwazniejsza jest wczesna
diagnostyka skoliozy, mozliwa dzigki programom skrinin-
gowym w szkotach®V. Chorzy na ZM dodatkowo zmaga-
ja si¢ z problemem zeza i krotkowzrocznodci, a takze nawra-
cajacych choréb serca i ptuc.
Stosowanie P-adrenolitykow jest wskazane w celu obnizenia
ci$nienia tetniczego krwi. U pacjentdw ze wspotistniejacymi
chorobami ptuc, tj. astma, nalezy zastosowac B-adrenolityki
IT generacji, niepowodujace blokowania receptoréw [, znaj-
dujacych sie w oskrzelach®V.

Aortic dissection is an emergency condition that requires
urgent and accurate diagnosis. A precise localisation of the
source and determining the range of dissection are prior-
ities. The assessment of additional risk factors in patients
with aortic dissection, such as blood in the pericardium
or pleural cavity, is also a significant element of preopera-
tive management®®.
Recommendations concerning actions to reduce the risk
of aortic dissection in patients with MFS include:
« regular use of B-adrenolytics;
« monitoring and control of arterial pressure;
« systematic check-up imaging of the aorta;
« physical activity adjusted to the limitations resulting from
the disease.
Patients with MFS struggle with cardiac conditions, pulmo-
nary diseases or scoliosis on a daily basis. Adolescent idio-
pathic scoliosis (AIS) is manifested as spine deformation in
5% of children®. At the initial stage of scoliosis, it is rec-
ommended to monitor and start specialist rehabilitation to
reduce pain and prevent disease progression®”. Early diag-
nosis of scoliosis, possible thanks to screening programmes
at schools, is very important®. Additionally, MFS patients
have strabismus and myopia as well as recurring cardiac
and pulmonary diseases.
The use of B-adrenolytics is indicated in order to low-
er arterial pressure. Patients with concomitant pulmo-
nary diseases, such as asthma, must use second generation
B-adrenolytics that do not block B, receptors localised in
the bronchi®V.
Families of patients should be referred to a genetic clinic to
conduct tests for the presence of MFS. Moreover, families
should be instructed how to react in life-threatening situa-
tions, such as aortic dissection. Suspicions should be raised
by strange behaviour of the patient, paleness of the face, ac-
celerated heartbeat, malaise and piercing pain in the chest
and abdomen. In such situations, the family should call for
an ambulance immediately©.

CONCLUSION

The diagnosis of MFS requires detailed assessment of the
body build, concomitant diseases and, above all, genetic his-
tory of the patient. General practitioners are responsible for
patients reporting with symptoms typical of MFS or for al-
ready diagnosed patients. In Poland, primary care physi-
cians cannot offer to their MFS patients many genetic ex-
aminations that are free-of-charge. Patients themselves have
to incur costs of genetic tests that would confirm the pres-
ence of a defect on chromosome 15 encoding fibrillin-1.
Therefore, the physical examination and interview are so
significant and play a crucial role in planning the further
diagnostic algorithm of the patient. Despite their high sen-
sitivity and specificity in detecting the slightest anoma-
lies in the body, modern imaging techniques should not
replace the physical examination and medical interview.
Connective tissue mutations can develop at any time, and
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Pacjent z zespotem Marfana w gabinecie lekarza rodzinnego / A patient with Marfan syndrome in a general practitioner’s office

Rodziny pacjentéw nalezy skierowaé do poradni gene-
tycznej w celu wykonania badania najblizszych krewnych
w kierunku ZM. Rodziny pacjentéw z zespotem Marfana
powinno sie¢ przeszkoli¢ pod katem umiejetno$ci reagowa-
nia w sytuacjach zagrazajacych zyciu chorego, tj. rozwar-
stwienia aorty. Zaniepokojenie powinny wzbudzi¢ dziwne
zachowanie pacjenta, blado$¢ twarzy, przyspieszone bicie
serca, zle samopoczucie oraz rozdzierajacy bdl w okolicy
klatki piersiowej i jamy brzusznej. Rodzina chorego powin-
na w takim wypadku natychmiast wezwa¢ zesp6l ratunko-
wy pogotowial'®).

PODSUMOWANIE

Diagnostyka ZM wymaga wnikliwej analizy budowy cia-
ta, schorzen wspdtwystepujacych, a przede wszystkim rodo-
wodu genetycznego pacjenta. W rekach lekarzy rodzinnych
lezy wielka odpowiedzialnoé¢ za pacjenta zglaszajacego si¢
z objawami charakterystycznymi dla ZM czy tez pacjenta
juz zdiagnozowanego. Lekarze pierwszego kontaktu w Pol-
sce nie dysponuja szerokim wachlarzem bezplatnych ba-
dan genetycznych, ktére moga zaproponowa¢ chorym na
zespot Marfana. Pacjenci s zobowigzani do ponoszenia we
wlasnym zakresie kosztow badan genetycznych potwierdza-
jacych obecno$¢ defektu chromosomu 15 kodujacego biat-
ko fibryline-1. Dlatego tez wazny aspekt stanowi badanie
przedmiotowe i podmiotowe, ktére w tym przypadku od-
grywa kluczowa role w planowaniu dalszego algorytmu dia-
gnostycznego pacjenta. Nowoczesne techniki obrazowania,
mimo wysokiej czulosci i specyficznosci wykrywania naj-
mniejszych nieprawidtowosci w organizmie cztowieka, nie
powinny zastepowaé podstawowego badania przedmioto-
wego oraz podmiotowego pacjenta. Mutacje tkanki facznej
mogg sie tworzy¢ caly czas, a istniejace juz defekty pogte-
bia¢. Lekarze rodzinni powinni by¢ bardzo czujni podczas
badania pacjentéw z podejrzeniem ZM oraz badan okreso-
wych juz zdiagnozowanych chorych.
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