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Marfans syndrom
Marfans syndrom ir ett drftlige hilsotillstand (och
riknas som en si kallad sillsynt diagnos). Det ger
symtom frin hjirc-kirlsystemet, skelettet, lederna och
ogonen. Aven lungorna, tinderna och huden kan pi-
verkas. Minga — men inte alla — har lingsmal kropps-
byggnad med linga och smala armar, ben och fotter.
Det finns flera tillstdnd som liknar Marfans

syndrom, till exempel Beals, Loeys-Dietz, Sticklers och
Vaskulir Ehlers-Danlos.

Forekomst

Férekomsten av syndromet uppskattas till en person
per 10 000 invinare, alltsd cirka 1 0oo personer i
Sverige. Dirmed en av de vanligaste #rftliga bindvivs-
sjukdomarna. Syndromet ir lika vanligt bland kvinnor

och min.

Orsak

Syndrom beror pi en mutation i genen FBNI som
finns pd kromosom 15. Genen ir en mall for tillverk-
ningen av proteinet fibrillin 1 som ingdr i kroppens
bindviv.

Bindviven ir en del av kroppens stédjevivnad och
finns i alla vivnader och organ. Den ir en stor
bestdndsdel i till exempel artirer och luftrér, same
bildar skyddande héljen kring muskler, nerver och
blodkirl. Mutationen i FBNTI ger brist pi normalt
fungerande fibrillin 1.

Arftlighet
Syndrom nedirvs autosomalt dominant. Det innebir
att om en av forildrarna har syndromet, ir sannolikhe-
ten for sdvil sdner som déterar att f2 det so procent.
De barn som inte har fitt den muterade genen fir inte
sjukdomen och fér den inte heller vidare

Hos cirka en fjirdedel av dem som har tillstdndet
har den uppkommit som en nymutation, inte genom

arv.

Symtom

De individuella variationerna dr mycket stora. Négra fi
har symtom redan som nyfédda, men vanligen visar
det sig senare under uppvixtiren eller i vuxen alder.
Vid lindriga symtom forblir tillstindet ofta odiagnosti-

serat.

Hjarta och blodkarl

Hjirtbesviren varierar mycket. Det dr mycket viktigt
med regelbundna kontroller av hjirtat och kropps-
pulsddern (aortan).

Aortan innehéller mycket fibrillin 1 och det gor att
kirlviggen kan forsvagas och riskerar att vidgas. En
sddan utvidgning kallas f6r aortadilatation (aortaaneu-
rysm) och ger vanligen inga symtom. Diremot utgor
det en risk for att delar av kirlviggen kan brista
(aortadissektion). Om bristningen gir igenom alla
kirlviggens lager licker blodet ut i kroppen (aortarup-
tur). Aortadissektion och aortaruptur ger svira smirtor
och ir livshotande tillstand.

Hjirtklaffarna innehdller bindviv som har betydelse
for hjirtklaffens funktion. Ibland kan hjirtklaffarna i
vinster hjirthalva (aortaklaffen och mitralisklaffen) ha
en férsimrad funktion si att det uppstér lickage
(aortainsufficiens och mitralisinsufficiens). Detta leder
i vissa fall dill hjirtsvike, som kan yttra sig i form av
forsimrad kondition med andfiddhet och trétthet.

Lungor

Vivnaden i lungorna ir forindrad och ungblésorna
kan bli storre och firre (emfysem), vilket dkar risken
for att de ska brista. Rokning 4r ddrfor mycket
olimplig.

Spontan lungkollaps, pneumotorax, beror oftast pa
att ndgra lungblasor brustit. Lungsicken fylls di med
luft, samtidigt som lungan faller ihop. Detta kan leda
till andndd och brostsmirta och kriver snabbt

omhindertagande p4 sjukhus, men ir inte livshotande.

Skelett och leder
De flesta har en l&ngsmal kroppsbyggnad, med linga

och smala armar, ben, fingrar och fétter. Linga armar
och ben med svaga muskler ger en 6kad pifrestning pa
ledband, benhinnor och muskelfisten, vilket kan leda
till stukningar och virk. Lederna ir ofta 6verrorliga.
Minga har plattfot.

Det ir vanligt med ryggradskrokningar (kyfos,
lordos och skolios). De paverkar héllningen och kan i
enstaka fall ocksa paverka funktionen hos hjirtat och
lungorna. Bréstkorgen kan vara asymmetrisk, och
brostbenet utskjutande eller insjunket (kélbrost respek-
tive trattbrost). Ungefér en fjirdedel har plate rygg,

vilket innebir att man saknar svank i lindryggen.



Tillvaxt

De nyfédda barnen ir ofta 6ver medellingd. Framfor
allt 4r rorbenen i underarmar, underben, f6tter och

hinder lingre. Manga blir linga som vuxna.

Ogon

Det vanligaste dgonsymptomet ir nirsynthet som
beror pd att gat vuxit mer 4n normalt och blivit
lingre. Det kan i sin tur leda till nithinneavlossning.
Cirka 60 procent har linsluxation, vilket innebir att
linsen, som sitter fast med smala tridar av bindviyv, har
rubbats ur sitt lige eller lossnat helt. Ndgot dkad risk
for gré starr (katarakt) och gron starr (glaukom)

foreligger.

Kékar och tander

Det ir vanligt att gommen 4r hdg och smal, s§ att
tinderna sitter tringt. Detta kan dven orsaka snarkning
och okad risk f6r andningsuppehéll under sémnen
(somnapné). Kiklederna ir ofta paverkade, eftersom
kikledernas ledkapslar ibland &r instabila. Detta kan

forsvdra att gapa stort och linge hos tandlikaren.

Ovrigt

Det finns en 6kad tendens att f brack, oftast i
ljumskarna, vilket ger en utbuktning av bukhalan
under ljumskvecket.

Tringa kanaler till bihdlorna ger 6kad risk for
bih&le- och 6roninflammationer.

Duracektasi; en utvidgning av bindvivshinnorna
som omger ryggmirgen och ryggvitskan, kan finnas
utmed hela ryggraden men syns tydligast vid svansko-
torna. Detta kan ge smirtor i rygg och ben samt
huvudvirk.

Strimformiga mirken (striae) kan finnas i huden pd
grund av bristningar i underhuden. Dessa finns oftast
pa hofter, 1&r, rygg och skuldror och ir helt ofarliga.

Manga upplever trétthet och virk i leder och

muskler samt en allmin erotthet och nedsatt uthllig-

het.

Diagnostik

Karakeiristisk, lang kroppsbyggnad i kombination med
skelettavvikelser kan ge misstanke om diagnosen. Hos
en del 4r bilden mycket tydlig, medan den hos andra
kan vara nist intill omgjlig att uppticka vid en vanlig
likarundersskning.

De s4 kallade Gent 2-kriterierna finns for att
diagnostisera Marfans syndrom. De ligger tyngdpunk-
ten pd tvd symtom: aortarotsaneurysm och linsluxa-
tion. Om det inte finns nigon annan i familjen med
syndromet ricker dessa bida for att i diagnos. Ovriga
symtom poingbeddms enligt en skala.

De flesta med syndromet har olika mutationer i

genen FBNI. Genom blodprov och DNA-analys kan
FBNI studeras i detalj, och i ménga familjer gir det d&

att pavisa den specifika mutation.

Behandling/stod

Syndromet kan idag inte botas, men symtomen kan
forebyggas, lindras och behandlas. De flesta behsver
kontakt med olika specialister, till exempel barnlikare,
hjirtlikare, 6gonlikare, ortoped, endokrinolog och
klinisk genetiker.

Fér att minska belastningen pé aorta ir det viktigt
att f3 ner trycket mot dess viggar det vill siga fi ner
blodtrycket. Personer med marfan bér dirfor ta
antingen betablockerare eller ARB, till exempel
medicinen losartan. Studier har visat att losartan,
troligen p4 sikt, kan forhindra allvarliga hindelser si
som aortadissektion. Mdjligen ir en kombination av
betablockerare och losartan férdelaktigt, men det finns
en dnnu s linge betydande osikerhet. De som tycker
att det kiinns tryggt att ta bida sorternas medicin kan

mycket vil gora det.

Graviditet

Fér kvinnor med marfan kan graviditet innebira en
okad péfrestning pa aortan. De bor dirfér i aortans
diameter kontrollerad innan en graviditet planeras.
Om diametern ir mindre in 40 millimeter f6re
graviditeten ir risken liten for vidgning eller bristning.
Ar aortan vidgad kan en frebyggande operation
overvigas. Under graviditeten rekommenderas
medicinering med betablockerare. Diremot ska
medicinering med losartan helst avbrytas redan innan,
eftersom detta kan innebira risk for fosterskador.
Under graviditeten och den nirmaste tiden efter
forlossningen bér kvinnorna kontrolleras pé en
specialistmottagning dir det finns samverkan mellan

gynekolog och kardiolog.

Soka vard

Centrum for sillsynta diagnoser (CSD) finns i varje
sjukvirdsregion vid universitetssjukhuset. Kontakta i
forsta hand dem for att fi vigledning, hinvisning och
information.

Resurser f6r utredning och behandling finns inom
respektive medicinsk specialitet.

Speciellt viktigt 4r regelbundna kontroller pa en

hjirtmottagning ddr man ir specialiserad p personer

med medfédda hjirtfel.

Intresseorganisation

Svenska Marfanféreningen, ordférande Karin Olsson,
telefon: 070—538 55 19, e-post: karin.olsson@marfan.se
eller info@marfan.se.

Hemsida: www.marfan.se.



