Ar det Marfan eller Loeys-Dietz?
Vi laser pa den amerikanska Marfanféreningens webbsida om skillnaden mellan
Marfans syndrom (MFS) och Loeys-Dietz syndrom (LDS). Har ar den artikeln

oversatt.

Lakare som vet mycket om Loeys-Dietz syndrom tror att det finns manga personer
som diagnostiserats med Marfans syndrom eller "atypiska" Marfans syndrom (alltsa
som har manga men inte alla kdnnetecken) som faktiskt har Loeys-Dietz syndrom.
Eftersom behandlingen ar olika for de bada tillstanden, ar det viktigt att ha ratt
diagnos.

Har gar vi igenom nagra fakta som hjalper dig att avgéra om du behdéver prata med

din lakare om LDS.

Likheter mellan Loeys-Dietz och Marfans syndrom

LDS och MFS ar bade genetiska sjukdomar som paverkar bindvaven. Det finns
manga likheter;

 Langa, smala fingrar

* Delar av brostkorgen buktar antingen utat (kolbrést) eller inat (trattbrost).
* Sned rygg (skolios)

« Overrorliga leder

* Plattfothet

* Bristningar i huden som inte kan forklaras av graviditet eller viktokning

* Forstorad eller utbuktande aortarot

* Bristningar i aortavaggens lager (aortadissektion)

« Uttanjd mitralisklaff (mitralisklaffprolaps)

« Svullnad eller utbuktande av hinnan som omger ryggmargen (duraektasi)

Skillnader Loeys-Dietz och Marfan
Personer med LDS har vanligtvis inte de langa armar och ben som sa ofta ses hos
personer med MFS. Dessutom har de med LDS inte linsdislokation (lind som glidit at

sidan) i 6gat, medan ungefar sex av tio personer med MFS har det.

Det finns flera tecken hos LDS som inte finns hos Marfan, namligen:



* Artarer som ar vridna

» Aneurysmer och dissektioner i andra delar av aortan an just vid roten eller i artarer
« Hjartfel vid fodseln till exempel formaksseptumdefekt och patent ductus arteriosus
* Brett mellan 6gonen (hypertelorism)

« Ogonvitan skiftar i blatt

* Forstorad eller delad gomspene (uvula palatina)

» Gomspalt

* Klumpfot (nar foten vrids inat och uppat vid fédseln)

* FOr tidig sammanvaxning av skallbenet (kraniosynostos)

» Missbildningar eller instabilitet i ryggraden i nacken

» Ansamling av vatska i hjarnan (hydrocefalus)

* En del av hjarnan (cerebellum) har en annorlunda form

* Andra hudférandringar an hudbristningar. Latt att fa blamarken, svara arr och
genomskinlig hud som gor att venerna syns under huden

» Mag- och tarmbesvar sasom éverkanslighet mot viss mat och kronisk diarré (eller
att den kommer och gar men gar aldrig riktigt bort), buksmarta och/eller inflammation
« Allergier bade mot mat och saker i miljén

« Omtaliga organ som kan orsaka bristning av mjélten eller tarmen och bristning av
livmodern under graviditeten

« Dalig mineralisering av skelettet (osteoporos) som kan goéra skelettet mer benaget

att bryta s

Vem bor kontrolleras for Loeys-Dietz syndrom?

Manniskor som ar i nagon grupp som anges nedan bor tala med sin lakare om
mojligheten av LDS.

* De med en diagnos av MFS eller "atypisk" MFS som ocksa har nagot tecken pa
LDS (nagot fran listan ovan).

* De som har flera tecken pa MFS men ingen klar diagnos, och som har nagot eller
nagra av LDS-tecknen.

* De med MFS som har familjemedlemmar som har LDS-tecken.

Hur Loeys-Dietz syndrom diagnostiseras
Eftersom LDS bara identifierades och namngavs 2005 sa ar det annu sa lange inte

sa manga lakare som exakt vet hur man skiljer LDS fran MFS.



De som med storre sannolikhet kan k&nna igen och diagnostisera LDS ar genetiker
(lakare som specialiserat sig pa genetiska sjukdomar). Genetiska tester ar det
sakraste sattet att ta reda pa om en person har LDS. | det testet letar man efter
mutationer i nagon av de tva generna som “berattar” fér kroppen hur man bygger
proteiner som kallas transformerande tillvaxtfaktorer receptor-beta 1 (TGFBR1) och
transformerande tillvaxtfaktorer beta receptor 2 (TGFBR2.) Detta test ar mest
givande nar det anvands som del av en fullstandig bedomning som innefattar:

* sjukdomshistoria av personen och hans eller hennes familj

« fysiska tester

« sarskilda rontgenundersokningar inklusive studier av huvud, skelett och blodkarl

Varfor ar det viktigt att ha en korrekt diagnos?

Den medicinska behandlingen LDS ar inte samma som for MFS. Den viktigaste
skillnaden ar undersdkning och bedémning av aorta och andra blodkarl. Varden ar
annorlunda eftersom livshotande aneurysm och bristningar ar vanligare vid en
mindre diameter av aorta vid LDS an vid MFS

Av detta skal gors operation for att reparera aneurysm ofta tidigare vid LDS. Det finns
vid LDS ocksé storre anledning att rontgenundersoka blodkarlen i hela kroppen med
CT eller MR.

Det finns flera medicinska problem vid LDS som inte finns vid MFS som behdver
sarskild vard. Dessa ar instabilitet i halsryggen (glidning av den 6évre delen av
ryggraden), medfédda hjartproblem, allergier, kroniska gastrointestinala problem,
bristning av mjalte och tarm, och bristningar i livmodern under graviditeten.

Manga av de medicinska problemen vid LDS kan behandlas, men patienten behdver

en korrekt diagnos for att fa ratt sjukvard och radgivning.

Mer information om Loeys-Dietz syndrom finns pa webbplatsen www.loeysdietz.org



