Martfani sundroom

Kristina Blitson
0O15-002




®Esinemissagedus on 1: 5000.

®Marfani sindroom on
pohjustatud mutatsioonist
kromosoomi 15 geeni valgu
fibrillin, mille tulemuseks on
hairitud struktuur ja kollageeni
tootmine.

®Geenide "ebadnnestumiste”

pohjused el ole 1opuni
tapsustatud, kuid 50%
toenaosusega voOib ennetada, et
lapsed suinnivad Marfani
siindroomiga.

®Haige inimene voib lapsi saada.

Marfani sindroom (voi arachnodactyly) - parilik haigus, mida iseloomustab rike
sidekudedes. Haigusega kaasnevad patoloogilised muutused sidameveresoonkonnas,
narvisusteemis, luu- ja lihaskonnas ja teistes stisteemides ja elundites.




Diagnoosimine

®Marfani siindroomi diagnoosimine on kergete vormide korral lisna raske,
kuna tikski haiguse siimptom ei ole sellele haigusele spetsiifiline.

®Loote uuring

®Tavaliselt tehakse haige lapse vanematele uuringud silmaarsti juures,
samuti sonokardiograafia.

®Kui kummalgi vanemal ega 0dedel-vendadel ei leita Marfani siindroomi
kriteeriumitele vastavaid stimptomeid, voib haiguse pohjuseks olla
uusmutatsioon ning sel juhul on kordumisrisk tulevastele 6dede-vendade
jaoks vaike.



Haiguse pohilised siimptomid on seotud luustiku ja sidekoega ning silmade ja
vereringestisteemiga.

IS Sﬁmp Otﬂmid ______________________________________________________ _

®Haiged on sageli juba vastsiindinuna pikad ja kasvavad pere tervetest 6dedest
vendadest pikemaks ja jaavad neist kohnemaks. Jisemed on vorreldes keha tiivega
pikad. Eriti pikad ja peened voivad olla sormed ja varbad, see tahendab et haigetel
esineb arahnodaktiiiilia.

®Rinnakorv voib olla deformeerunud ja liilisammas voib kasvades muutuda
vildakselgseks.

Silma haiguslikest muutustest tuleb sagedasti ette miiopaatiat ja laatse nihestust.

Peamised siidamehaired on mitraalklapi puudulikkus ja aorditiive laienemine, mis
voib viia aordiseina rebendini.
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®https://www.yvoutube.com/watch?v=3F ulYKizL.o

®Marfan Syndrome




Rawvi

®Ravikehakultuur on hea seljakoverdumise valtimiseks. Tugevdatakse lihaseid, mis toestavad
selga. Hasti sobivad ka ujumine ja jalgrattasoit.

®Operatiivne ravi voib vajalikuks osutuda siidamerikke korral, et parandada siidameklappide t6od
ja suurendada stidame t00 efektiivsust, sulgedes defektid siidameseinas voi laiendades avausi.

e®Silmahaiguste ravi on sageli operatiivne. Vorkkesta irdumist voib dra hoida laserkinnitusega.

@Juba tekkinud aordi laienemist voib ravida kirurgiliselt, selle profiilaktikaks saab kasutada
beetablokaatoreid.

®Kasvu saab aarmisel juhul peatada hormoonraviga juba enne loomulikku puberteeti.

®Monikord tehakse ilukirurgia aordi ja sidameklappidele.

@ Viiakse labi plaanilist keisriloige. Parast operatsiooni antakse antikoagulante ja antibiootikume.

Haigust ennast ei ole voimalik ravida, piilitakse ennetada tiisistusi.



Enne/Parast operatsiooni




®Pidev meditsiiniline jarelvalve ja regulaarne
diagnostiline testimine.

®Kehalist aktiivsust tuleb vahendada keskmisele voi
madalale tasemele: valistada sporditritusi, kontakt
sporti, sukeldumine.

®FLertiilses eas naistele, kellel on haigus, on vaja labida

meditsiinilist geneetilist noustamist.



®Marfani sindroom (2013)
https://lugedestargemaks.blogspot.com.ee/2013/02/
marfani-sundroom.html

®Marfani siindroom — siimptomid, ravi
http://noillet.bitballoon.com/haiguso/marfani-sndroo
m-sm3271.html




Aitah tahelepanu eest!

Tuntud inimesed Marfani siindroomiga




