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Autori uvadéji prehled o kardiovaskularnich priznacich Marfanova syndromu, jejich diagnostice a lécbé. Ve druhé éasti

¢lanku je uvedena kazuistika onemocnéni.
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SURVEY OF THE CARDIOVASCULAR MANIFESTATION OF MARFAN SYNDROME AND THE CASE

DESCRIPTION FROM OUR WORKPLACE

The author gives a survey of cardiovascular symptoms of Marfan syndrome, their diagnostics and treatment. The case report

of this disease is described in the second part of the article.
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Uvod

Marfaniv syndrom, respektive jeho fenotypové vyjadre-
ni bylo poprvé popsano v roce 1896 francouzskym pedia-
trem Marfanem u Sestiletého dévcatka (1, 14). Patofyzio-
logicky se jedna o vrozenou ménécennost pojivové tkané,
projevujici se abnormitami kardiovaskularni soustavy, o¢i
a kostry (5, 10).

Smrtelné komplikace jsou z 95% kardiovaskularni
a vét§in€ z nich lze zabranit v€asnou diagnostikou a pecli-
vym sledovanim s vhodnym nac¢asovanim kardiochirurgic-
kého zakroku. Predkladame struény piehled kardiovasku-
larnich manifestaci Marfanova syndromu, jejich diagnosti-
ky a 1é¢by a uvadime kazuistiku onemocnéni.

Etiologie, patofyziologie

Jedna se o autozomalné dominantné€ dédicné onemoc-
néni s uvadénou prevalenci vyskytu 1:10000 (2, 5, 14).
Patofyziologickou podstatou je mutace genu pro fibrilin 1
(FBN-1), lokalizovaného na chromozomu 15 (2, 4). Fibri-
lin 1 je glykoprotein, tvofici hlavni strukturalni komponen-
tu mikrofibril v extracelularni matrix, které jsou zakladem
elastickych vlaken (11, 12). Kone¢nym disledkem je frag-
mentace a dezorganizace téchto vlaken, tedy méné€cennost
pojivové tkané (kardiovaskularni systém, skelet, oCi).

Hlavni patologické nalezy na kardiovaskularnim ustroji

1. Dilatace aorty z dlivodu ménécennosti elastickych vla-
ken v medii aorty, tzv. cysticka nekr6za medie (obra-
zek 1), byva vé€tS§inou omezena na ascendentni aortu
s maximem Vv oblasti Valsalvovych sinti. K dilataci mu-
Ze dojit v jakémkoliv vé€ku a Casto k ni dochazi jiz v dét-
stvi nebo dospivani. MozZnym nasledkem je vznik aor-
talni regurgitace s pozdéjsi dilataci a selhavanim levé
komory srdecni. Nejvazn€jsi komplikaci je akutni di-
sekce aorty, ktera je ve vétSiné pripada lokalizovana na
oblast aortalniho kofene a vzestupnou aortu.

2. Prolaps cipti mitralni chlopné je pfitomen v 60-80 %, z to-
ho asi u % vznika vyznamna mitralni regurgitace (2).

3. Supraventrikularni a komorové arytmie. U pacientd
s komorovymi arytmiemi je velka prevalence dilatova-

né levé komory a prolapsu mitralni chlopné (13). Tato
skupina nemocnych je nejvice ohroZena nahlou smrti
na podklad€ maligni arytmie (13).

Typicka je velka klinicka variabilita onemocnéni, které
neni ¢asto diagnostikovano v pribéhu Zivota a prvni ma-
nifestaci je az levostranné srde¢ni selhavani pfi vyznamné
aortalni regurgitaci, nebo smrtici komplikace typu aortal-
ni disekce ¢i maligni arytmie (2).

Vysetirovaci metody

V soucasné dobé€ jsou k diagnostice Marfanova syndro-
mu pouzivana Ghentova kritéria, zahrnujici jak rodinnou
anamnézu, genetické vySetfeni, tak symptomatologicka
kritéria z kardiovaskularniho, pohybového, kozniho, o¢ni-
ho a plicniho systému.

K zakladnim vySetifovacim metodam kardiovasku-
larnich symptoma pfi Marfanové syndromu patfi trans-
torakalni echokardiografie (moznost zhodnoceni levé ko-
mory s chlopinovym aparatem, kofene aorty, Casti ascen-
dentni aorty, event. oblouku) a jicnova echokardiografie (na-
vic zobrazeni hrudni descendentni aorty, oblouku, cca 95 %
specifita a senzitivita v diagnostice aortalni disekce) (9). Pfi
prvnim Kkontaktu je vhodné vySetieni celé hrudni a bfisSni
aorty pocitacovou tomografii ¢i magnetickou rezonanci. Je-
likoz riziko nejvaznéjsi komplikace - disekce aorty - stoupa
umeérné s velikosti aortalniho kofene a zfidka k ni dochazi
pri diametru mensim nez 55 mm a v nékterych studiich ne-
presahuje progrese dilatace kofene aorty 2mm/rok, lze pfi
pravidelnych kontrolach vhodné nacasovat elektivni operaci
(2, 7). Pravidelné echokardiografické kontroly by mély byt
u rozméru korene aorty 40-45 mm 1 x ro¢né, pfi vétsich roz-
mérech minimalné 2% ro¢né (3, 7). U pacientt s dilatova-
nou levou komorou, jako nezavislym prediktorem komoro-
vych arytmii, je vhodna 24hodinova Holterova monitorace
EKG pfi zavedené 1€Cbé beta-blokatorem.

Lécha
1. ReZimovd omezeni - vyloucCeni tézké fyzické namahy,
kontaktnich sportt.

364 www.solen.cz

Interni medicina pro praxi 2003 / 7




PREHLEDNE CLAN

KY

Obrazek 1. Prlfez sténou aorty — defekty a vypady vlaken v tunica media pfi
cystické nekrdze medie u Marfanova syndromu

Obrazek 4. Dilatovana ascendentni aorta

Obrazek 5. Nahrada kofene a ¢asti ascendentni aorty protézou

. Farmakologicka lécha - k zakladni medikaci patfi beta-
lytika, ktera pfi dlouhodobém podavani snizuji progre-
si dilatace aortalniho kofene a tim i riziko event. disek-
ce (3). Casné podavani inhibitori ACE mtiZe sniZit po-
tfebu chirurgického zakroku na mitralni chlopni (14).

U nalezu potencionaln€ malignich arytmii pfi 24hodi-
nové Holterové monitoraci EKG (frekventni ¢asna ko-
morova extrasystolie, béhy nesetrvalé komorové tachy-
kardie) nasazeni dalSi antiarytmické terapie, zejména
pri soucasné dilatované levé komore a prolapsu mitral-
ni chlopné.

3. Chirurgickad lé¢ba - pfi dilataci kofene aorty se nahra-
zuje kofen a ¢ast ascendentni aorty konduitem s aor-
talni chlopni (Bentallova operace). Pfi morfologicky
intaktni chlopni 1ze nahradit pouze ascendentni aor-
tu se zachovanim ptvodni chlopné (operace dle Davi-
da). Indikaci k elektivni operaci byva velikost kofene
aorty 50-55 mm. Pfi vyznamné insuficienci mitralni
chlopné se soucasn€ provadi jeji plastika. Perioperac-
ni mortalita elektivnich vykont je méné nez 5 %, sou-
Casna operace na mitralni chlopni nezvysuje jeji rizi-
ko (1, 6, 8).

Popis pripadu

Jedna se o 52letou pacientku s podezienim na Marfa-
ntv syndrom od Ctyr let (dle dokumentace), ktera nebyla
v minulosti dale podrobné vysetfena, ackoliv podstoupila
nékolik operaci v celkové anestezii.
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Pro nahle vzniklé kruté bolesti mezi lopatkami s propa-
gaci na predni plochu hrudniku byla pacientka odeslana na
interni vySetfeni. Pfi vySetfeni byl TK 140/90, P 90/min,
bez deficitu pulzaci na koncetinach. Dychani sklipkové Cis-
té bilateralné, poslechové na srdci systolicky Selest I11/6
nad hrotem, systolicko-diastolicky Selest IV/6 s maximem
ve II. mezizebii parasternalné vpravo, jinak normalni fyzi-
kalni nalez, na EKG sinusovy rytmus s RBBB.

Urgentné ji byla provedena CT angiografie aorty s na-
lezem akutni disekce typu B (od odstupu levé a. subklavia
distalné), disekce sledovatelna v pribéhu celé¢ hrudni aor-
ty, prechazejici na bfisni aortu a presahujici do spole¢né le-
vé ilické arterie (prava renalni tepna zasobena z pravého lu-
men, leva z faleSného lumen). Pacientka byla preloZena na
nasi kliniku, kde byla provedena transtorakalni a transe-
zofagealni echokardiografie potvrzujici typ disekce, dilata-
ci kofene aorty na 67 mm (obrazek 2), intaktni cipy aortal-
ni chlopné, aortalni regurgitaci I11. stupné€ (obrazek 3), dob-
rou funkci dilatované levé komory (65/45 mm), cipy mitral-
ni chlopné€ bez signifikantniho prolapsu, nevyznamnou mi-
tralni regurgitaci.

Vzhledem k typu disekce, ktera nezasahovala ascen-
dentni aortu, dobfe tolerované aortalni insuficienci, kterou
jsme vzhledem k dilataci levé komory a dobré toleranci ne-
mocné hodnotili jako chronickou, bylo dale pokracovano
ve farmakologické 1€cbé. Po 17 dnech byla pacientka pro-
pusténa s nasazenou kombinovanou antihypertenzni me-
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dikaci (beta-lytikum, ACE inhibitor, diuretikum, blokator
Ca++). Ambulantné byly provadény pravidelné echokardi-
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Zavér
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taktni aortalni chlopen a vyhnout se rizikim nasledné an-
tikoagulacni terapie.
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