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Santrauka

Marfano sindromas — viena dazniausiy paveldimy
jungiamojo audinio ligy. Marfano sindromga sukelia
FBNI(fibrilino 1) geno mutacijos, liga paveldima auto-
sominiu dominantiniu keliu. Marfano sindromas klinis-
kai dazniausiai pasireiskia akiy, Sirdies ir kraujagysliy,
raumeny ir skeleto sistemy pazeidimais, taciau gali biiti
paveikti plaudiai, oda ir nugaros smegenys. Ilgalaikio ste-
béjimo ir gydymo tikslas — komplikacijy, susijusiy su Mar-
fano sindromu, ankstyva diagnostika, prevencija ir gydy-
mas. Sio tyrimo tikslas — i$analizuoti bei aptarti jrodymais
pagrista informacijg apie Marfano sindromo klinikinj pa-
sireiskima, diagnostika bei gydyma.

Ivadas

Marfano sindromas — viena dazniausiy paveldimy jungia-
mojo audinio ligy. Marfano sindroma sukelia FBN1(fibrilino
1) geno mutacijos, liga paveldima autosominiu dominantiniu
keliu; 25 proc. Sio sindromo atvejy lemia de novo mutacijos.
Ligos pasireiskimo daznis — 1 i§ 5000 naujagimiy. Marfano
sindromas kliniskai dazniausiai pasireiskia akiy, Sirdies ir
kraujagysliy, raumeny ir skeleto sistemy pazeidimais, taciau
gali bti paveikti plauciai, oda ir nugaros smegenys. Dazniau-
sia pacienty, sergan¢iy negydomu Marfano sindromu, mirties
priezastis — aortos Saknies dilatacija ir aortos disekacija [1].
Ilgalaikio stebéjimo ir gydymo tikslas — komplikacijy, susi-
jusiy su Marfano sindromu, ankstyva diagnostika, prevencija
ir gydymas.

Tyrimo tikslas — iSanalizuoti bei aptarti jrodymais pagrista
informacija apie Marfano sindromo klinikinj pasireiskima,
diagnostika bei gydyma.

Tyrimo medZiaga ir metodai

Taikyta sisteminé mokslinés literatiiros bei dokumenty
apzvalga ir analizé. Duomeny buvo ieSkoma Google Scholar,
UpToDate, Cochrane bei Medline (PubMed) duomeny bazése.

Visateksciai straipsniai atrinkti, jei jy pavadinimas, santrauka
ar reikSminiai Zodziai nurodé¢, kad tyrimas tinkamas jtraukti
i Sig apzvalga. Pasirinktos tik angly kalba skelbtos publika-
cijos. Vartoti nurodyti raktazodziai. Atrinkti, iSanalizuoti ir
apibendrinti 10 straipsniy.

Tyrimo rezultatai

Klinikinis pasireiSkimas. Marfano sindromas klinis-
kai dazniausiai pasireiSkia raumeny ir skeleto, akiy, Sirdies
ir kraujagysliy sistemy pazeidimais, retesniais atvejais gali
biti paveikti plauéiai, oda ir nugaros smegenys. Dél skeleto
ir raumeny sistemos pazeidimy dauguma pacienty pasizymi
Marfano sindromui biidinga i§vaizda — aukstas Tgis, ilgos
rankos, sgnariy hiperekstenzija, aukstas ir siauras gomurys,
arachnodaktilija [2]. Aortos Saknies dilatacija ir aortos dise-
kacija yra pagrindiné Marfano sindromu serganciy pacienty
mirties priezastis. Aortos Saknies dilatacija randama ~50 proc.
vaiky diagnozés nustatymo metu, laikui bégant ji progresuoja
ir apytiksliai 60—80 proc. suaugusiyjy Sirdies echoskopijos
metu nustatoma i$siplétusi aortos Saknis [3]. Nediagnozavus
ir nepaskyrus gydymo, didéja aortos disekacijos rizika — Mar-
fano sindromu sergantys pacientai sudaro 50 proc. pacienty,
jaunesniy nei 40 mety, hospitalizuojamy dél aortos disekaci-
jos. Kita dazna komplikacija — mitralinio voztuvo prolapsas
ir regurgitacija — pasireiSkianti 40 proc. pacienty [4]. Akiy
pazeidimai dazniausiai pasireiskia akies I¢Siuko ektopija, re-
¢iau tinklainés atSoka, glaukoma ar ankstyva katarakta. Daliai
pacienty gali i$sivystyti plau¢iy emfizema, ypac virSutinése
skiltyse, todél Marfano sindromu sergantiems pacientams
daznai pasireiskia spontaninis pneumotoraksas [5].

Diagnostika. Marfano sindromo diagnostika remiasi
fizinio iStyrimo duomenimis, vaizdiniais aortos tyrimais,
Seimine anamneze ir FBN1 geno mutacijos nustatymu
— Ghent diagnostinais kriterijais [6]. Klinikiniy pozy-
miy vertinimo skaléje SS (angl. Systemic score), skirtin-
giems klinikiniams pozymiams priskiriamos skirtingos
tasky vertés; >7 tasky suma leidzia jtarti Marfano sin-
dromg. Didiesiems kriterijams priklauso nustatyta aortos
dilatacija, disekacija, ar i$siplétusi aortos Saknis (Z>2);
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akies lesiuko ektopija ir Seiminé anamnezé bei SS >7 [2].

Gydymas. Pagrindiné Marfano sindromo gydymo taktika
— ilgalaikis stebéjimas, komplikacijy, susijusiy su Marfano
sindromu, prevencija ir gydymas. Ligos prognoz¢ ir i§gyvena-
mumas Zymiai pageréjo pradéjus taikyti neinvazinius tyrimus
aortos Saknies dydzio nustatymui ir steb¢jimui, chirurginj
aortos dilatacijos ar disekacijos bei mitralinio voztuvo pro-
lapso gydyma, skiriant beta—adrenoblokatoriy ar angiotenzino
receptoriy blokatoriy grupés medikamentus [7]. Aortos Saknies
dydzio nustatymui atliekama Sirdies echoskopija, §j tyrima
rekomenduojama atlikti diagnozés nustatymo metu ir pakartoti
po 6 ménesiy, véliau — kasmet, jvertinant aortos Saknies dia-
metrg ir pokytj. Jei aortos $aknis >45 mm arba matoma staigi
progresija — indikuotinas operacinis gydymas, protezuojant
aortos $aknj [8]. Aortos Saknies dilatacijos prevencijai sitiloma
skirti beta—adrenoblokatoriy grupés vaista propranololj arba
angiotenzino receptoriy blokatoriy — losartang [9,10]. Dél lg-
Siuko ektopijos rekomenduojama kasmet kartoti oftalmologinj
i$tyrima; mitralinio voztuvo protezavimas indikuotinas esant
didelio laipsnio regurgitacijai ir kairiojo skilvelelio dilatacijai,
o pasikartojantj pneumotoroksg galima gydyti chirurgiskai [7].

ISvados

1. Aortos $aknies dilatacija, aortos disekacija, mitralinio
voztuvo prolapsas ir spontaninis pneumotoraksas yra inten-
syvaus gydymo reikalaujancios Marfano sindromo kompli-
kacijos.

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

3. Pagrindiné Marfano sindromo gydymo taktika — ilgalai-
kis stebéjimas, komplikacijy, susijusiy 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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