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Ulevaade

Marfani siindroom on parilik sidekoehaigus. Sidekude leidub kdikjal organismis ning see annab
kudedele venivuse ja tugevuse. Marfani siindroom madjutab mitut elundkonda, kuid kdige
rohkem slidame- ja veresoonkonda ning silmi. Marfani stindroom vodib pd&hjustada vaga
tosiseid tervise komplikatsioone, naiteks aordi aneuriismi ehk laienemist. Seetdttu on oluline
Marfani siindroomi Gigeaegne diagnoos ja jalgimine. Marfani siindroom tekib fibrilliini
kodeeriva geeni haigusseoselise muutuse tagajarjel.

Esinemissagedus

Esinemissagedus on 1/5000 ja esineb vordselt meestel ja naistel ning etniline paritolu ei mangi
rolli. % juhtudest parib laps haiguse Uhelt vanemalt, Ulejaanud juhud on tekkinud esmase
uustekkelise haigusseoselise muutuse tagajarjel.

Tekkemehhanism

Autosoomne dominantne
Haigus tekib geeni FBN1 (15921) haigusseoselise muutuse parandumisviis

tagajarjel. FBN1 geen on vajalik suure valgu fibrilliin-1
tootmiseks. Fibrilliin-1 liigub rakuvahelisse ruumi, kus Terve vanem s
seostub teiste fibrillin-1 molekulidega ning need
moodustavad niidistikku meenutavaid mikrofibrille.
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Mikrofibrillid moodustavad elastseid kiude, mis annavad "

nahale, ligamentidele ja veresoontele venimisvGime.

silmalaatsedele. Mikrofibrillides hoitakse kasvufaktorit
TGF-B, mis aitab kontrollida raku kasvu ja jagunemist.
Mikrofibrillid aitavad hoida TGF-B inaktiivses vormis. On
leitud Ule 1300 FBN1 geeni haigusseoselise muutuse, mis
pohjustavad Marfani siindroomini. Marfani siindroomi

Mikrofibrillid annavad toe narvidele, lihastele ja /l
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korral toodetakse vigane fibrilliin-1, mis ei toimi
. . . . - Terve laps Haige laps  Haige laps Terve laps
korrektselt. Funktsionaalse fibrilliin-1 vahenemise t&ttu

| Terve
pole piisavalt mikrofibrille. Seetdttu TGF-B kasvufaktorid B Haige
on aktiveeritud ja tekib kudedes ebastabiilsus ja liigkasv,
mis viib 18puks kliiniliste simptomiteni. Joonis 1. Autosoomne dominantne
parandumisviis. Modlifitseeritud.

Harva p&hjustab haigust TGFBR2 geeni haigusseoseline |, ... . Commons, 2023
muutus, mis kodeerib TGF-B retseptorit. Haigus

parandub autosoom-dominantselt (joonis 1), jarglastel on 50% tdendosus haigus parida. Kui
on tuvastatud haigusseoseline muutus haigust pohjustavas geenis, siis saab teostada

siinnieelset diagnostikat.



Kliiniline pilt ja avaldumine

Marfani sindroomi kliinilised simptomid ja nende raskus on varieeruv, mdnel isikul tekivad

Uksikud kliinilised kaebused seevastu monel teisel eluohtlikud komplikatsioonid. Tegemist on

aeglaselt progresseeruva haigusega. Marfani siindroom mojutab mitut organsisteemi,

sealhulgas slidame- ja veresoonkonda, luid, nahka, silmi ja kopse. 9 inimesel 10-st

diagnoositust esinevad kardiovaskulaarsed kaebused. Tabelis 1 on toodud levinumad

simptomid.

Tabel 1. Marfani siindroomi kliinilised tunnused.

Pikad kaed ja jalad

Skolioos

Rinnaku deformatsioonid

Ectopia lentis

Miioopia
Aordi laienemine ja/v6i rebend

Mitraalklapi prolaps

Arahnodaktuilia

Kohn ja pikk kehaehitus

Hiipotoonia

Liigeste hiipermobiilsus

Lampijalad

Selgroo kbverdus kiiljele.

Sagedasem pectus excavatum ehk rinnaku
sissetbmme vOi pectus carinatum ehk
ettevolvuv rinnak.

Silmalddtse dislokatsioon voi paigast
nihkumine.

Lihindgelikkus.

Vasaku vatsakese kontraktsioonil (iiks voi
molemad klapikud vajuvad tagasi vasakusse
kotta. Veri saab liikuda tagasi vasakusse
kotta. Voib pohjustada rinnavalu, ariitmiaid.
Pikad ja peeniksed sémed. Saab hinnata
Steinbergi (joonis 2) ja Walkeri (joonis 2)
tunnuse abil.

Madal lihastoonus, lihaspingutus pole
piisav.



Klinodaktiiilia Sérmede kbverdus.
Kontraktuurid Liigeste jdikus.

Liigeste kulumine

Iseloomulikud naojooned Pikk kitsas kolju, allapoole kaldu jddvad
silmad, mikroretrognaatia (tahapoole jéév
vdike I6ug). Kérge suulagi ja hammaste tihe
paiknemine.

Silmaprobleemid Ebanormaalselt lame  kornea. lirise
alaareng. Reetina lahti tulek silmapodhjas.
Katarakt, glaukoom.

Pneumotooraks Ohkrind.
Venitusarmid llma kaalu kaotamata voi raseduseta.
Songad Elundi véi selle osa viljasopistumine

nahaalustesse kudedesse.

Joonis 2. A — Walkeri tunnus, B — Steinbergi tunnus. Mitate, Eiji & Hayashida, Jun-Nosuke & Toyoshima,
Takeshi & Noguchi, Takeshi & Kitahara, Toru & Takahashi, Ichiro & Ikebe, Tetsuro & Nakamura, Seiji. (2017).
Peripheral facial palsy after set-forward orthognathic surgery: A case report and review of literature. Journal
of Oral and Maxillofacial Surgery, Medicine, and Pathology. 10.1016/j.ajoms.2017.11.002.

Diagnoosimine ja ravi

Marfani slindroomi diagnoositakse kliinilise labivaatluse, pereanamneesi, silmade uurimise,
ehhokardiograafia ja geneetilise testimisega. Geenitestiga saab maarata FNB1 geeni muutusi.
Diagnoosimisel hinnatakse aordi laienemist, silmaprobleeme, liigeste hipermobiilsust,
selgroo ja rinnaku deformatsioone, spetsiifilisi ndojooni, Steinbergi ja Walkeri tunnust,
venitusarme, puusliigese paiknemist ja spinaalnarvikanalite laienemist.

Ravi on simptomaatiline ja ennetav. Patsient peaks kdima regulaarselt kontrollis ning iga aasta
ehhokardiograafias. Soovitatav on valtida kontaktsporti, raskuste tdstmist ja sidamele raskeid
harjutusi. Kardiovaskulaarsete probleemide raviks kasutatakse tihti beetablokaatoreid.
Vajadusel tehakse kirurgiline aordi voi mitraaklapi korrektsioon. Skolioosi ja
rinnakudeformatsioone ravitakse vajadusel kirurgiliselt. Ladtse dislokatsiooni parandatakse ka
kirurgiliselt.



Prognoos

Prognoos on varieeruv ja soltub haiguse raskusest. Regulaarselt kontrollis kdies ning
adekvaatse ennetusega on eluiga Idhedal tildpopulatsiooni keskmisele. Viimase 30 aastaga on
keskmine eluiga tousnud 30 aastat.
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