
186

SVEIKATOS MOKSLAI / 
HEALTH SCIENCES IN EASTERN EUROPE

ISSN 1392-6373 print / 2335-867X online
2021, 31 tomas, Nr.3, p. 186-187   

DOI: https://doi.org/10.35988/sm-hs.2021.106

Žurnalo tinklalapis: https://sm-hs.eu                                                                  Adresas susirašinėti: Donatas Savičius, el.p. donatassavicius@gmail.com 

APŽVALGA / REVIEW

Raktažodžiai: Marfano sindromas, Marfano sindromo 
klinikiniai požymiai, diagnostika, gydymas.

Santrauka
Marfano sindromas – viena dažniausių paveldimų 
jungiamojo audinio ligų. Marfano sindromą sukelia 
FBN1(fibrilino 1) geno mutacijos, liga paveldima auto-
sominiu dominantiniu keliu. Marfano sindromas kliniš-
kai dažniausiai pasireiškia akių, širdies ir kraujagyslių, 
raumenų ir skeleto sistemų pažeidimais, tačiau gali būti 
paveikti plaučiai, oda ir nugaros smegenys. Ilgalaikio ste-
bėjimo ir gydymo tikslas – komplikacijų, susijusių su Mar-
fano sindromu, ankstyva diagnostika, prevencija ir gydy-
mas. Šio tyrimo tikslas – išanalizuoti bei aptarti įrodymais 
pagrįstą informaciją apie Marfano sindromo klinikinį pa-
sireiškimą, diagnostiką bei gydymą.

Įvadas
Marfano sindromas – viena dažniausių paveldimų jungia-

mojo audinio ligų. Marfano sindromą sukelia FBN1(fibrilino 
1) geno mutacijos, liga paveldima autosominiu dominantiniu 
keliu; 25 proc. šio sindromo atvejų lemia de novo mutacijos. 
Ligos pasireiškimo dažnis – 1 iš 5000 naujagimių. Marfano 
sindromas kliniškai dažniausiai pasireiškia akių, širdies ir 
kraujagyslių, raumenų ir skeleto sistemų pažeidimais, tačiau 
gali būti paveikti plaučiai, oda ir nugaros smegenys. Dažniau-
sia pacientų, sergančių negydomu Marfano sindromu, mirties 
priežastis – aortos šaknies dilatacija ir aortos disekacija [1]. 
Ilgalaikio stebėjimo ir gydymo tikslas – komplikacijų, susi-
jusių su Marfano sindromu, ankstyva diagnostika, prevencija 
ir gydymas.

Tyrimo tikslas – išanalizuoti bei aptarti įrodymais pagrįstą 
informaciją apie Marfano sindromo klinikinį pasireiškimą, 
diagnostiką bei gydymą.

Tyrimo medžiaga ir metodai
Taikyta sisteminė mokslinės literatūros bei dokumentų 

apžvalga ir analizė. Duomenų buvo ieškoma Google Scholar, 
UpToDate, Cochrane bei Medline (PubMed) duomenų bazėse. 

Visateksčiai straipsniai atrinkti, jei jų pavadinimas, santrauka 
ar reikšminiai žodžiai nurodė, kad tyrimas tinkamas įtraukti 
į šią apžvalgą. Pasirinktos tik anglų kalba skelbtos publika-
cijos. Vartoti nurodyti raktažodžiai. Atrinkti, išanalizuoti ir 
apibendrinti 10 straipsnių.

Tyrimo rezultatai
Klinikinis pasireiškimas. Marfano sindromas kliniš-

kai dažniausiai pasireiškia raumenų ir skeleto, akių, širdies 
ir kraujagyslių sistemų pažeidimais, retesniais atvejais gali 
būti paveikti plaučiai, oda ir nugaros smegenys. Dėl skeleto 
ir raumenų sistemos pažeidimų dauguma pacientų pasižymi 
Marfano sindromui būdinga išvaizda – aukštas ūgis, ilgos 
rankos, sąnarių hiperekstenzija, aukštas ir siauras gomurys, 
arachnodaktilija [2]. Aortos šaknies dilatacija ir aortos dise-
kacija yra pagrindinė Marfano sindromu sergančių pacientų 
mirties priežastis. Aortos šaknies dilatacija randama ~50 proc. 
vaikų diagnozės nustatymo metu, laikui bėgant ji progresuoja 
ir apytiksliai 60–80 proc.  suaugusiųjų širdies echoskopijos 
metu nustatoma išsiplėtusi aortos šaknis [3]. Nediagnozavus 
ir nepaskyrus gydymo, didėja aortos disekacijos rizika – Mar-
fano sindromu sergantys pacientai sudaro 50 proc.  pacientų, 
jaunesnių nei 40 metų, hospitalizuojamų dėl aortos disekaci-
jos. Kita dažna komplikacija – mitralinio vožtuvo prolapsas 
ir regurgitacija – pasireiškianti 40 proc.  pacientų [4]. Akių 
pažeidimai dažniausiai pasireiškia akies lęšiuko ektopija, re-
čiau tinklainės atšoka, glaukoma ar ankstyva katarakta. Daliai 
pacientų gali išsivystyti plaučių emfizema, ypač viršutinėse 
skiltyse, todėl Marfano sindromu sergantiems pacientams 
dažnai pasireiškia spontaninis pneumotoraksas [5]. 

Diagnostika. Marfano sindromo diagnostika remiasi 
fizinio ištyrimo duomenimis, vaizdiniais aortos tyrimais, 
šeimine anamneze ir FBN1 geno mutacijos nustatymu 
– Ghent diagnostinais kriterijais [6]. Klinikinių požy-
mių vertinimo skalėje SS (angl. Systemic score), skirtin-
giems klinikiniams požymiams priskiriamos skirtingos 
taškų vertės; ≥7 taškų suma leidžia įtarti Marfano sin-
dromą. Didiesiems kriterijams priklauso nustatyta aortos 
dilatacija, disekacija, ar išsiplėtusi aortos šaknis (Z>2); 
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akies lęšiuko ektopija ir šeiminė anamnezė bei SS ≥7 [2].
Gydymas. Pagrindinė Marfano sindromo gydymo taktika 

– ilgalaikis stebėjimas, komplikacijų, susijusių su Marfano 
sindromu, prevencija ir gydymas. Ligos prognozė ir išgyvena-
mumas žymiai pagerėjo pradėjus taikyti neinvazinius tyrimus 
aortos šaknies dydžio nustatymui ir stebėjimui, chirurginį 
aortos dilatacijos ar disekacijos bei mitralinio vožtuvo pro-
lapso gydymą, skiriant beta–adrenoblokatorių ar angiotenzino 
receptorių blokatorių grupės medikamentus [7]. Aortos šaknies 
dydžio nustatymui atliekama širdies echoskopija, šį tyrimą 
rekomenduojama atlikti diagnozės nustatymo metu ir pakartoti 
po 6 mėnesių, vėliau – kasmet, įvertinant aortos šaknies dia-
metrą ir pokytį. Jei aortos šaknis >45 mm arba matoma staigi 
progresija – indikuotinas operacinis gydymas, protezuojant 
aortos šaknį [8]. Aortos šaknies dilatacijos prevencijai siūloma 
skirti beta–adrenoblokatorių grupės vaistą propranololį arba 
angiotenzino receptorių blokatorių – losartaną [9,10]. Dėl lę-
šiuko ektopijos rekomenduojama kasmet kartoti oftalmologinį 
ištyrimą; mitralinio vožtuvo protezavimas indikuotinas esant 
didelio laipsnio regurgitacijai ir kairiojo skilvelelio dilatacijai, 
o pasikartojantį pneumotoroksą galima gydyti chirurgiškai [7].

Išvados
1. Aortos šaknies dilatacija, aortos disekacija, mitralinio 

vožtuvo prolapsas ir spontaninis pneumotoraksas yra inten-
syvaus gydymo reikalaujančios Marfano sindromo kompli-
kacijos.

2. Marfano sindromo diagnostika remiasi Ghent diagnos-
tinais kriterijais.

3. Pagrindinė Marfano sindromo gydymo taktika – ilgalai-
kis stebėjimas, komplikacijų, susijusių su Marfano sindromu, 
prevencija ir gydymas.
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Summary
 Marfan syndrome is one of the most common connective tissue 

diseases. Marfan syndrome is inherited in an autosomal dominant 
manner, involving mutations of the gene (FBN1) encoding the con-
nective tissue protein fibrillin-1. The disease may manifest with a 
range of symptoms and pathologic changes in ocular, cardiovascu-
lar and musculoskeletal systems, although lung, skin, and central 
nervous system may also be affected. Management of Marfan syn-
drome includes prevention and treatment of Marfan syndrome-as-
sociated complications. The aim of this study was to evaluate, sys-
tematize and analyze the data presented in the scientific literature 
on clinical features, diagnosis and treatment of Marfan syndrome.

Conclusions. 1. Complications of Marfan syndrome, such as 
aortic root dilatation, aortic dissection, mitral valve prolapse and 
spontaneous pneumothrorax require intensive treatment. 2. Mar-
fan syndrome is most commonly diagnosed using the Ghent Cri-
teria. 3. Main objective of Marfan syndrome treatment – long term 
monitoring, prevention and treatment of Marfan syndrome-asso-
ciated complications.
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