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Template:Infobox - genetickd choroba Marfaniv syndrom (dolichostenomelie) zahrnuje $irokou skupinu pfiznak(,
pfi Gplném vyjadreni byvéa postizen systém kostni, o¢ni a kardiovaskularni. Zakladni kritéria jsou:

vysoka postava

dlouhé tenké koncetiny

dlouhé tenké prsty (arachnodaktylie)

dislokace o¢ni ¢olky (ectopia lentis)

anomadlie srdce a cév (prolaps mitralni chlopné, aneuryzma aorty postihujici i Valsalvovy siny ¢i aortaini
regurgitace, dilatace plicnice)

UhwNH

Jde o AD dédi¢né onemocnéni, avSak spontanni mutace Casté, ¢etnost priblizné 1:10 000. Syndromem trpél
napriklad houslista Niccold Paganini.

Castou pfi¢inou Umrti v nizéim véku byva ruptura aneuryzmatu, disekce aorty nebo srde¢ni selhani v disledku
vzniklé aortdIni regurgitace (ev. mitralni regurgitace).

Etiopatogeneze

= dédi¢nd porucha mezenchymu (mutace v genu pro fibrilin 1 (FBN1; 15921.1) - Uzce spojeny s elastinem,
nalezeny i mutace genu prokolagenu I)
= charakteristické jsou poruchy metabolismu mukopolysacharidd

nahled|vpravo|Myxomatdzni degenerace aortalni chlopné u Marfanova syndromu nahled|vpravo|Dislokace c¢ocky u
Marfanova syndromu

Klinicky obraz

= gracilni skelet s vyrazné protazenym trupem a napadné do délky protazenymi prsty rukou i nohou,
dolichocefalie

=, priznak palce” (palec presahujici ulndrni okraj ruky pfri prstech sevienych v pést)

=, priznak zapésti“ (pfi obejmuti zdpésti palec presahuje ukazovak)

hypotonické svalstvo, zmékly vazivovy aparat (laxicita vazi) — skoliéza, kyféza, deformity hrudniku (pectus

excavatum / carinatum)

hypermobilni klouby, scapulae alatae, genua valga, genua recurvata, pedes planovalgi

habitudIni subluxace az luxace kloubni

flexni kontraktury PIP, nékdy i loketnich a kolennich kloub@

ocni vady (ectopia lentis, oplostéla rohovka)

aneuryzma ascendentni aorty (Erdheimova cystickd medionekréza)

anomalie chrupu, gotické patro

riziko spontdnniho pneumotoraxu, apikalni plicni bublina

na k@zi striae atrophicae a rekurentni hernie

hydroxyprolin v moci

SkIN
+ STRETCH MARKS
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Video v anglicting, definice, patogeneze, pfiznaky, komplikace, |écba.

Rentgenovy obraz

= rozsifeni dreflové dutiny na Ukor kompakty
= metakarpy, metatarzy i zédkladni falangy protazeny x stfedni a distalni falangy byvaji kratsi

Terapie
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= prevence kontraktur cvi¢enim

= vyjimecné symptomaticka operacni [éCba (IéCeni skolidzy a spondylolistézy, reverzni panevni osteotomie pri
protruzi acetabula)

= sledovani kardiovaskularniho a plicniho postizeni, ev. intervence (Zivot ohrozujici aneuryzma aorty, spontanni
pneumotorax)

Progndza

= nepfrizniva (zejm. diky postizeni kardiovaskuldrniho systému):

ruptura aneuryzmatu

disekce aorty

srde¢ni selhéni v dlsledku aortalni regurgitace
arytmie pfi prolapsu mitralis

= povazovan za kontraindikaci k téhotenstvi (resp. indikaci k interrupci)
= pfi pokracujicim téhotenstvi: pravidelné kontroly nemocné a zakaz vétsi fyzické aktivity, B-blokatory, porod
vétsinou veden cisarskym rezem

Odkazy
Souvisejici clanky

Achondroplazie

Tanatoforicky dwarfismus
Diastroficka dysplazie
Spondyloepifyzarni dyspldzie
Larsen(v syndrom

Vrozené mnohocetné exostézy
Fibrézni kostni dysplazie
Dysostosis cleidocranialis

Morbus Albers-Schénberg
Osteopoikiléza

Arthrogryposis multiplex congenita
Mukopolysacharidézy

Hereditarni osteoonychodysplazie (nail-patella syndrom)

Externi odkazy

= eMedicine: Marfan syndrome (https://emedicine.medscape.com/article/946315-overview)
= Marfanlv syndrom - video (https://www.youtube.com/watch?v=p4EvOKEyw78)
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