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Forord

Marfans syndrom ir en irftlig bindvivssjukdom som troligen finns
hos nirmare 800 svenskar. De har den livet ut, och sjukdomen kan
dven ha Overforts till barnen. Minga friagor stills av personer med
Marfans syndrom, exempelvis:

Varfor drabbade detta mig?

Vad gjorde att jag fick tecken pa sjukdom?

Vilken risk 16per mina barn att fi Marfans syndrom?

Finns det nigon behandling?

Hur kommer min partner, mina vinner, min chef att reagera?
Vilket yrke bor jag vilja?

Pa vad sitt dr jag annorlunda?

Den hir skriften har tillkommit £or att hjilpa till att ge svaren pd sida-
na frigor. Den kan rekvireras frin Svenska Marfanforeningen, Box
16264, 10324 Stockholm — en patientforening for personer med
Marfans syndrom och deras anhériga, liksom for andra intresserade.

Medicinska termer och begrepp som kan vara bra att kiinna till
markeras med fet kursiv stil och forklaras. Ordet syndrom anvinds nir
samma monster av olika sjukdomstecken ses hos flera individer, s3 att
en gemensam orsak kan misstinkas. Ett syndrom fir ofta namn efter
den som forst beskrev det — Marfan var en fransk barnlikare som for
ett sekel sedan beskrev en patient med en irftlig bindvivssjukdom.

Marfans syndrom kan ge besvir frin olika delar av kroppen —
frimst leder och skelett, 6gon samt hjdrta och kdrl. Symtomen kan ha
hogst varierande svarighetsgrad. De borjar ibland mirkas 1 barndo-
men och kan kvarstd pa ett eller annat sitt hela livet. Vanligen mirks
dock foga och de flesta som har syndromet lever ett ordindrt liv.
Beskrivningen hir har gjorts for alla med Marfans syndrom — det
betyder inte att de far alla de uppriknade komplikationerna!




Denna skrift avser hjilpa personer med Marfans syndrom till ritta i en
tillvaro som innehiller minga speciella problem. Ett dr att virdperso-
nal sd sillan moter personer med detta ovanliga syndrom. Det ar dar-
for viktigt f6r den som har syndromet att sjalv kunna skaffa sig utfor-
lig information. En tanke bakom denna skrift ir att den skall ge bade
patienter och virdpersonal tillging till forhillandevis ingiende kun-
skap. Forhoppningsvis kan skriften vara av virde for likare som ir
ansvariga for vird av personer med Marfans syndrom.

Rekommendationerna ir allmiant hillna och behover anpassas
individuellt efter de aktuella sjukdomsyttringarna. I Sverige finns inga
sarskilda lakarmottagningar for personer med Marfans syndrom. Mer
alldagliga medicinska problem kan handliggas av en intresserad all-
minlikare, exempelvis vid en virdcentral. For mer speciella frigor
skrivs specialistremiss, helst till specialist med sirskilt intresse for syn-
dromet. Vid behov av mer information och hjilp med val av specia-
list avser Svenska Marfanforeningen kunna ge rad.

Minga nyttiga synpunkter har himtats frin en amerikansk skrift
The Marfan Syndrome av likaren Reed E Pyeritz och sjukskoterskan
Cheryll Gasner (National Marfan Foundation, New York, USA,
1994), och fran en brittisk skrift The Marfan Syndrome sammanstilld
av likaren Anne H. Child (British Heart Foundation, London, UK,
1996). Dessa killor har vi fitt anlita helt utan inskrinkningar.

Medel frin Socialstyrelsen, som stillts till Karolinska Sjukhusets
torfogande, har gjort det mojligt att sammanstilla, trycka och distri-
buera denna skrift, liksom ytterligare tre som rér Marfans syndrom -
Information for livare, Information for tandlikare, Information for
ungdom. Jag tackar for fortroendet att ha fatt samordna arbetet, och
tackar varmt alla som hjilpt till. De personer med Marfans syndrom
som jag mott har lart och inspirerat mig. Ocksd dem vill jag tacka.

Karolinska Sjukhuset 1 januari 1997

Lars Mogensen
Docent vid Karolinska institutet
Overlikare vid kardiologiska kliniken, Karolinska Sjukhuset




Vad dr Marfans syndrom?

Marfans syndrom ir en irftlig sjukdom som drabbar kroppens bind-
vav. Bindviven bestir av sammanflitade fina tridar och ger kroppen

stadga. Syndromet har fitt sitt
namn efter en fransk barnlikare,
professor Antonin Bernard-Jean
Marfan, figur 1. Han beskrev
1896 en patient med en bind-
vivssjukdom, som senare visades
vara drftlig. Patienten var en fem-
arig flicka med ovanligt linga och
smala armar och ben, fingrar och
tar, figur 2.

S4 sminingom har mer in ett
hundratal olika irftliga bindvivs-
sjukdomar beskrivits. Den vanli-
gaste kallas Marfans syndrom.
Den ir ofta men inte alltid ned-
arvd frin en av forildrarna — den
upptrader spontant’ i ungefir en
fjairdedel av fallen. D3 har en
avvikelse, som kallas nymutation,
intriffat 1 arvsanlaget for bindviv,
och si uppstar det forsta fallet 1 en
slikt. Om den ena forildern har
Martans syndrom si har varje
barn 50% sannolikhet att fa sjuk-
domsanlaget.

En drftlig sjukdom beror pi
avvikelser 1 den genetiska koden,
som finns lagrad i generna eller

|. Antonin Bernard-Jean Marfan (1858-
1942) fransk ldkare och professor.

Fig.

Fig. 2. De ldngsmala fingrama och tdma
hos Gabrielle P, den férst beskrivna patien-
ten med en drftlig bindvdvssjukdom.




arvsanlagen. Koden 1 varje cell instruerar cellerna si att de kan utfo-
ra sina olika uppgifter korrekt. Arvsanlagen bestar kemiskt sett av

~

Fig. 3. Den molekylstruktur som dr bdrare
av den genetiska koden liknar en spiral-
trappa.

DNA, en deoxyribonukleinsyra
dir molekylen har formen av en
dubbelspiral. Den ser ut som en
spiraltrappa, figur 3. Trappstegen
utgdrs av parvis ordnade baser, 1
olika kombinationer. I varje cell
finns en cirka 3 meter ling, oer-
hort tunn string av sdidana DNA-
molekyler. Olika kombinationer
av baspar gor att DNA 1 kodad
form kan lagra olika budskap
eller instruktioner till cellerna.
Genom ’avtryck’ kan en ny lika-
dan spiraltrappa bildas nir celler-
na vaxer till och delar sig.
Minniskan har sammanlagt
cirka 100 000 olika gener, som
kan sdgas utgdra kroppens bruks-

anvisningar och konstruktionsritningar. Stringen av DNA-molekyler
ar uppdelad och delarna finns 1 de 46 kromosomerna, som hos min-

niskan dr ordnade 1 23 par, figur 4.

I varje kromosompar kommer den

ena kromosomen frin faderns spermie och den andra frin moderns
aggcell. Vid irftliga bindvivssjukdomar finns en avvikelse 1 nigon av
de gener som ansvarar for tillverkningen av de proteiner, dggviteim-

Fig. 4. Kromosomer i det karakteristiska
parvisa arrangemanget.

nen, som ingdr i bindviven. Vid
Marfans syndrom finns skadan i
en gen 1 den ena av kromosomer-
na 1 par nr 15. Den genens upp-
gift dr att framstilla ett protein,
fibrillin, som ir en viktig kom-
ponent 1 elastiska bindvivsfibrer.

[ flertalet fall drvs sjukdomsan-
laget, antingen frin fadern eller
modern. Den forildern behdver
inte kinna till Marfan-diagnosen
eller ens ha klara sjukdomsteck-
en. Sjukdomen kan ligga dold




eller latent — utan att ge upphov till tydliga symtom — i flera genera-
tioner. | ungefir vart fjirde fall 4r sjukdomen inte nedirvd frin nigon
av forildrarna utan beror pa en nyligen intriffad forandring 1 en kro-
mosom, en nymutation. Den har intriffat under tiden frin det kons-
cellerna bildades och fram till befruktningen. Sidan spontan fore-
komst av Marfans syndrom kan faststillas om de biologiska forildrar-
na undersdks och da saknar sjukdomstecken.

Hittills har diagnosen stillts framst pd kliniska tecken, alltsa med
utgingspunkt frin fordndringar av kroppens utseende eller sitt att
fungera. I de flesta fall kan ingiende kroppsundersdkningar ge svar pd
frigan om en person har sjukdomsanlaget. Det kan di vara till hjilp
att jamfora utseende och kroppslingd inom familjen. Foton av famil-
jemedlemmarna kan vara av stort virde. I fall med obetydliga tecken
pa syndromet blir beddmningen osiker. Med undersékningsmetoder
som kommit fram under senare ar kan en diagnos dven stillas pd den
genetiska forindringen, genom en analys av fibrillingenen frin celler
1 ett blodprov. Dessa undersokningar ir synnerligen tidskrivande. De
kan goras pa flera olika sitt, och ir littare om flera familjemedlemmar
— bide med och utan syndromet — kan undersdkas. Ett annat sitt att
fi diagnosen ir genom mikroskopisk analys av bindvdven 1 nigra sma
bitar av huden. Dessa metoder héller pa att utvecklas och finns dnnu
inte allmint tillgingliga.

Bindviv finns 1 praktiskt taget alla organ i kroppen. I bindviven
ingdr fina tradar, fibriller, som 1 sin tur ar uppbyggda av linga och
mycket starka dggvitemolekyler, fibrillin, som liknar radband, figur 5.
Bindvivens funktion 1 kroppen
kan sigas vara sammanbindande, . ~
stodjande, fjidrande, skyddande. s I] I
Kroppens organ ir 'upphingda’ i :

skelettet med hjilp av bindviv.
Skelettet bestir av kalkkristaller W
som sammanhills av bindvav.

Ledkapslar, ledband och senor | gindviv
utgdrs av bindviv, som ocksi
omger muskulaturen. I huden
finns bindviv. Lungorna utgors
till stor del av bindviv. Ogonlin-
serna hills pi plats av tunna bindvivstridar. Ogat omges av starka
bindvivslager och nithinnan fists baktill 1 6gat med bindviv. Hjirtats

Gen

fibrillin, som ingdr i bindvdven.
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klaffar och blodkirlen fir styrka och elasticitet av bindviv. Det dr dar-
for som symtom vid Marfans syndrom frimst upptrider frin skelett,
leder, lungor, 6gon, hjirta och stora kroppspulsidern.

Skelett och leder

Den 6kade uttojbarheten av bindviven vid Marfans syndrom gor att
skelettets lingdtillvixt inte bromsas pd normalt sitt. Tillvixten gir

snabbare 4n ordinirt dnda tills den upp-
hor i anslutning till puberteten. Det
mirks framfor allt pd fingrar och tir,
armar och ben. Ett resultat blir kraftigt
okad kroppslingd, figur 6. Fingrar och
tar blir linga och smala, araknodaktyli.
Okad tillviixt av revbenen gor att delar
av brostkorgen kan bukta inat eller utit.
Nir brostbenet, sternum, buktar int sa
att en grop bildas talar vi om trattbrost
eller pectus excavatum. Vid utitbukt-

=1 ning bildas en s och vi talar om kol-

Fig. 6. Vid Marfans syndrom blir
armar och ben, fingrar och tdr ldng-
re dn ordindrt; trattbrést dr vanligt.
Denna |4-driga flicka dr 187 cm.

brost eller pectus carinatum.

Gomvalvet kan bli ovanligt hogt
och smalt. Tandfistet 1 kikarna blir ofta
kortare 4n vanligt — tinderna trings —
och felstillningar kan uppkomma.

Ryggraden har en 6kad tendens att
kroka sig. En krokning 1 sidled kallas
skolios och ir vanligen kombinerad
med rotation av motsvarande kotor. Vid
kraftigare bojning som ger kutrygg talar
vi om Okad kyfos, och tilltar den nor-
mala svanken kallas det 6kad lordos. En
eller flera av dessa ryggradsrubbningar
kan ses vid Marfans syndrom. Lederna
ir ofta mer bdjbara idn vanligt. Oftast
kan fingrarna &verstrickas, alltsd bojas
lingt bakat — ibland dven knin och
armbdgar. Detta kallas hypermobilitet.
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Sinkta fotvalv med plattfot dr vanligt och ofta ir f6tterna sa linga och
smala att det kan vara besvirligt att fi tag 1 passande skor. Risken ar
nigot 6kad for vrickningar, distorsioner, och urledvridningar, luxa-
tioner, liksom for benbrott, frakturer.

Skelettforandringarna ger ofta besvir under uppvixten, frimst i
form av ledvirk. Ibland leder forindringarna till felaktig ledfunktion.
De kan behova korrigeras for att torebygga senare felstillningar. Det
iar darfor motiverat med kontroller hos specialist pa rorelseorganens

sjukdomar, ortoped. Besviren under barndomen kan avta i vuxen
3
ilder.

Ogon

Linsen sitter 1 frimre delen av 6gat, bakom pupillen, figur 7. Den ir
fist med tunna bindvivstrddar. Vid Marfans syndrom kan linsen vara

forskjuten uppat eller at sidan,
lzinsdislokation eller .e:'ctop.t:a lentis, =\
vilket ses hos mer 4n hilften av

patienterna. Synférmdigan kan
nedsittas kraftigt, nigot som ir
viktigt att uppticka sirskilt hos
sma barn, si att de kan fi behand-
ling innan bestiende synskada [ Ndthinna
intriffat. En stor avvikelse 1 lin-
sens rorlighet kan litt upptickas
for blotta 6gat, men sma kriver

Lins

speciell undersékning av Sgonla-
kare, oftalmolog, for att kunna
pavisas. Linsen sitter ibland si 16st att nir blicken flyttas kan regn-
bagshinnan ses darra till. Vid betydande linsdislokation kan linsen
behova opereras bort och ersittas med en plastlins.

Ogats okade tillvixt i djupled vid Marfans syndrom gor att
avstindet frin lins till nithinna blir lingt, vilket bidrar till nirsynthet,
myopi. Likasi Okar risken for att nithinnan lossnar frin Sgats bakre
vigg, nithinneavlossning. Det kan upplevas som ett ljussken 1 det
drabbade 6gat, eller som att en mork ridd skymmer nigon del av syn-
filtet, eller som plotslig forsaimring av synskidrpan. Ibland férekommer
flera av dessa symtom. Vid sddana besvir bor 6gonlikare snarast gora

Fig. 7. Ogats uppbyggnad.
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en bedémning. Nithinnan kan kirurgiskt dter sittas pa plats.

Ogonlikare behéver kontrollera personer som har Marfans syn-
drom f0r att undersoka synen, korrigera eventuella synfel och minska
risken for 6gonkomplikationer.

Hijdrta och karl

Hos flertalet individer med Marfans syndrom finns nigon avvikelse
frin normala forhallanden 1 cirkulationsorganen.

Hjirtats fyra klaffar fungerar som ventiler, som fir blodet att strom-
ma it ritt hall. De utgors av bindviv. Vid Marfans syndrom ses oftast

avvikelser hos en eller bida klaf-
Aortaklaff farna 1 vinster hjarthalva, figur 8.
Den ena, mitralisklaffen, sitter
mellan vinster formak och kam-
mare, och bestir av tvd segel som
Vi hills pd plats av smala tridar,
danster . Q

formak ungefir som skot hiller fast seglen
pa en segelbat. Den andra, aorta-
klaffen, bestir av tre fickor som
sitter mellan vinster kammare
och den stora kroppspulsidern,
aorta. Vianster hjirthalva pumpar
ut blodet genom pulsidrorna,
artdarerna, till storre delen av
kroppen, under pulserande tryck.
Det 6vre och det ligre blodryck-
et ute 1 kroppens pulsidror kan

Mitralisklaff

kammare

Fig. 8. Vidnster hjdrthalva i genomskdrming;
pilen visar hur kammaren fylls med blod
frdn formaket.

mitas med en blodtrycksman-
schett runt overarmen, och ar hos
unga normalt cirka 125/75 mm
kvicksilver. Hoger hjirthalva tar emot och pumpar ut det syrefattiga
blodet till lungorna, med bara en femtedel si hogt tryck. Klaffarna 1
den hogra hjirthalvan belastas dirigenom mindre 4n i den vinstra.
Vid Marfans syndrom ir ofta mitralisklaffens ‘segel och skot’
uttinjda och seglen trycks in 1 formaket vid hjirtsammandragningen,
mitralklaffprolaps. Nir blodet skall pumpas ut 1 kroppen licker en del
bakdt mot lungorna, mitralisinsufficiens. Vid storre lickage kan lung-
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orna fyllas med betydligt mer blod 4n ordinirt, och di upptrider and-
fiddhet redan vid madttlig anstringning. Vid svirare former kan and-
fiddheten uppkomma idven i vila. Oftast mirks denna andnod mer 1
liggande stillning 4n 1 sittande eller stiende. Konditionen forsimras
patagligt. Tillstindet kallas hjdrtsvikt.

De allvarligaste hjirtkidrlkomplikationerna drabbar aorta. Bind-
viven 1 borjan av aorta innehiller mycket fibrillin, och hir kan kirl-
viggen ge efter. Dirigenom kommer aorta att utvidgas — aortadilata-
tion, aortaaneurysm — vilket vanligen sker alldeles 6ver aortaklaften.
Vidare kan aortaviggen brista si att viggens lager skiljs dt, aortadis-
sektion. Nigon ging kan bristningen tringa genom hela kirlviggen,
aortaruptur. En bristning foregis nistan alltid av en gradvis utvidg-
ning och kan forebyggas om den uppticks 1 tid. Om aortaklaffens
fiste vidgas licker blod tillbaka mellan de tre fickorna 1 klaffen till den
vinstra kammaren, aortainsufficiens. Hjdrtat fir di arbeta mer, samti-
digt som mindre mingd blod kommer ut i kroppen — konditionen
blir simre, andnod upptrider allt littare. Komplikationerna frin aorta
kan vara livshotande. Riskerna Gkar vid hogt blodtryck.

Forebyggande dtgarder bestir av val av limplig livsstil och av like-
medelsbehandling, 1 kombination med upprepade likarkontroller hos
hjartspecialist, kardiolog. Vid kraftig utvidgning av aorta finns goda
mojligheter att genom en operation byta ut sjukligt vidgade avsnitt
mot en kirlprotes. Det gir dven att enbart ersitta aortaklaffen, eller
mitralisklaffen.

Hud, hinnor och lungor

Utdver de viktiga sjukdomstecknen frin skelett och leder, 6gon och
cirkulationsorgan finns ytterligare nigra som har mindre betydelse.

I huden forekommer vid Marfans syndrom strimformiga mirken,
striae, av samma typ som kan ses nir huden spints ut kraftigt vid gra-
viditet eller 6vervikt. De kommer oftast pa hofter, lir, rygg och skul-
dror, men har ingen annan betydelse dn att de kan uppfattas kosme-
tiskt storande. Nigon behandling finns inte.

Personer med Marfans syndrom har en 6kad tendens att {3 brdck,
som dr en utbuktning av hinnorna runt ett hilrum i kroppen. Oftast
ses brack 1 ljumskarna, orsakad av utbuktning av bukhilan under
Jjumskvecket. Dessa brick pressas fram vid hosta och blir di storre
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och hirdare. De kan opereras och ir vanligen inget storre problem.

De bindvivshinnor som omger ryggmirgsvitskan och ryggmirgen
kan spannas ut extra mycket vid Marfans syndrom och en sidan
utvidgning, duraektasi, ses tydligast 1 svanskotorna. Tillstindet ger
inga symtom och kan bara pavisas vid rontgenundersdkning.

Lungorna kan paverkas pi flera sitt. Lungsickarna, som omger
lungorna, ir skorare 4n ordinirt och kan nigon ging brista s att ett
hal uppstir som kan leda in luft. Den elastiska lungan drar da ihop sig,
samtidigt som luft pyser genom hilet in i lungsicken. Tillstindet kal-
las pneumothorax och ger plotslig smirta 1 brostet, ibland andnéd eller
hillkinsla, men ir vanligtvis ofarligt. Det skall dock bedémas pa akut-
sjukhus, omgiende. Pneumothorax upptrider nigon ging hos kanske
5% av dem som har Marfans syndrom, vilket ir ungefir femtio ging-
er oftare 4n 1 hela befolkningen. Bindvivsrubbningen medfor ocksa
en Okad risk for utveckling av emfysem. Lungblisorna blir da storre
men firre, vilket innebir en minskning av mingden lungvivnad.
Komplikationen kan upptickas genom rontgenundersdkning av
lungorna, liksom dven med andningsprov, spirometri, pa ett fysiolo-
giskt laboratorium.

Risken for lungkomplikationer gor att Marfan-patienter alldeles
bestimt bor avridas frin att roka.

Den genetiska fordndringen

Orsaken till Marfans syndrom 4r som niamnts en genetisk forindring
1 kroppens celler. Det genetiska materialet kan jimfoéras med ett stort
bibliotek med text och ritningar. Ett avsnitt innehaller information
om hur bindvivens fibrillin skall vara uppbyggt. Vid Marfans syn-
drom finns ett ’feltryck’, mutation, nigonstans i detta omfattande
avsnitt. Hos minniskan férekommer kromosomerna i 23 par. Nyligen
har forskargrupper kunnat spira den genetiska avvikelsen vid Marfans
syndrom till fibrillingenen i kromosompar 15. Varje Marfanfamilj
tycks ha sin egen mutation, vilket gér det mycket omstindligt att fast-
stilla om en sddan finns. Det 4r mycket littare att leta efter en nal 1 en
hostack! Diremot kan man med en indirekt och avsevirt enklare
metod, si kallad kopplingsanalys, timligen sikert faststilla vilka som
bir det avvikande anlaget i en slikt. En forutsittning ar att det 1 slak-
ten finns ndgra individer som sikert har diagnosen, och nigra som
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sikert inte har diagnosen Marfans syndrom. For dessa tester anvinds
blodprov.

I manga familjer skulle det gi att faststilla frin ett blodprov om en
individ har just de genetiska avvikelser som ger upphov till Marfans
syndrom, mutationsanalys. Detta ir dock dnnu inte praktiskt genom-

torbart. Sidan genetisk diagnostik
fir s4 smaningom mycket stor kli-
nisk betydelse vid osiker klinisk
diagnos, liksom vid fosterdiag-
nostik 1 tidigt skede.

En annan friga giller hur ska-
dan pad kroppens organ uppkom-
mer. Under senare ir har man

lyckats klarligga i stora drag vil- Fig 9. Fibrillin frén en person som har
ken biokemisk forindring som Marfans syndrom, A, att jamfora med ordi-
orsakas av den genetiska. Mycket " fibrilin, 8.

talar fOr att ndgra enstaka aminosyror, som ingar 1 dggviteimnet fibril-
lin 1 bindviven, ir utbytta. Istillet f6r raka och hallbara tridar ger pro-
teinet upphov till forindrade och forsvagade bindvivstradar, figur 9.
Bindviven blir dirigenom skorare och mindre elastisk. Denna bioke-
miska skada kan faststillas med hjilp av speciella mikroskopiska
undersékningar av smd vivnadsbitar, som enklast tas frin huden.
Sidan biokemisk diagnostik blir sannolikt tillginglig de nirmaste
aren.

Genetisk eller biokemisk diagnostik kan gora det mdjligt att fast-
stalla. om ndgon bir anlaget for Marfans syndrom, iven nir tydliga
sjukdomstecken saknas.

Nir det giller orsakerna till besviren vid Marfans syndrom kan de
dterforas till forindringarna i bindviven. D4 bindviv finns i praktiskt
taget alla organ blir foljden en varierad klinisk bild med minga olika
symtom och sjukdomstecken, av mycket olika svirighetsgrad.

Sa stdlls diagnosen Marfans syndrom i praktiken

Det finns alltsd dnnu inga laboratorieprover 1 klinisk rutin som sikert
kan ge diagnosen Marfans syndrom. [ stillet sammanfattas resultaten
frin olika kliniska undersokningar. Om mainga fynd talar for diagno-
sen stills den pa sannolikhetsbas. I vissa fall 4r sjukdomsbilden myck-
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et typisk, men 1 andra fall nist intill omgjlig att uppticka kliniskt. En
sddan variation 1 den kliniska bilden forekommer vid manga arftliga
sjukdomar. Nagon ging tillkommer nya symtom med Skande dlder,
och den diagnostiska bilden kan klarna. Om tecknen pa syndromet ir
tydliga kan diagnosen sittas hos nyfédda. Ibland behover blodprov tas
for att undersdka eventuell forekomst av vissa dmnesomsittnings-
rubbningar, som kan ge forindringar liknande dem som ses vid
Marfans syndrom.

Den kliniska bedomningen grundar sig pi undersdkningarna i
tabell 1. For flera av dessa undersdkningar finns det 1 praktiken inga
skarpa grianser mellan normala och avvikande resultat.

I. En detaljerad genomgang av tidigare sjukdomar och symtom,
bade hos patienten och hos forildrar, syskon och barn.

2. En ingdende kroppsundersékning, inkluderande vigning och
laingdmatning, bland annat fér att bedéma skelettavvikelser,
ledernas bojbarhet, hjartljud.

. En sérskild 6gonundersékning, av specialist med speciell
utrustning, for att bedoma framst linser och synférmaga.

. Ett elektrokardiogram, EKG, fér att bedoma hjartats
elektriska aktivitet.

. Ett ekokardiogram, EKO, med ultraljud fér att bedéma
hjartvaggarnas och klaffarnas utseende och funktion.

. En rontgenundersokning av hjarta och lungor, for att
bedéma hjartats och kroppspulsidderns storlek och form,
liksom lungornas utseende.

7. En rontgenundersokning av svanskotorna, for att se om
duraektasi foreligger.

8. En undersokning med skiktrontgen, CT, eller magnet-
resonans, MR, for att bedoma hjirta och pulsadror.

Tabell |. Kliniska undersokningar vid Marfans syndrom.

Likare som sett minga fall har ldttare att stilla diagnosen. Personer
som har Marfans syndrom skiljer sig ofta dven till utseendet frin dem
i slikten som inte har syndromet — forutom genom o6kad kropps-
lingd, smalare lemmar och rorligare leder. Ansiktet ir ofta nigot sma-
lare. Fotografier av sliktingar ir till stor diagnostisk hjilp. Likasa 4r det
littare och sikrare att pdvisa syndromet om alla i familjen kan komma
till lakarundersdkning vid samma tillfille. Det kan vara av virde med
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samtidigt besked — frin en och samma likare — till alla 1 en familj. Det
giller sdvil de som har och som inte har syndromet.

De sjukdomstecken som forekommer har delats in 1 ‘starka’, som
ger ett kraftigt stod for diagnosen, och ‘svaga’, som ir relativt vanli-
ga dven hos personer utan Marfans syndrom. Diagnosen ir sannolik
om tva sjukdomstecken finns, av vilka ett dr av det ‘starka’ slaget.
Oversiktligt kan diagnostiken redovisas som i tabell 2.

Starka Svaga
Skelett Grav kyfos eller skolios Extrem kroppslangd
Brostkorgsdeformitet  Araknodaktyli
Mycket overrorliga leder

Hjdrta-kdrl Aortarotdilatation Mitralisklaffprolaps

Ogon Linsdislokation Myopi

Arftlighet Nagot av ovanstiende Naigot av ovanstiende
hos en néra slikting hos en nira slikting

Tabell 2. Diagnostiska tecken vid Marfans syndrom.

Nya diagnostiska kriterier har publicerats 1996. De kriver att ske-
letttorandringar skall finnas, och de kriver tre tecken 1 de fall dar adrft-
lighet inte foreligger. Inte heller de har skarpa grinser, exempelvis ett
exakt virde fOr nir en kroppslingd ir ’extrem’, en kyfos dr ‘grav’ eller
en brostkorg ‘deformerad’.

Hur vanligt dr Marfans syndrom?

Bade min och kvinnor kan ha Marfans syndrom, som upptriader hos
alla raser och 1 alla linder. Férekomsten har uppskattats till 6ver 50
och majligen 6ver 80 fall per miljon invinare. Det skulle 1 Sverige
betyda atminstone 450 och kanske uppemot 800 individer. Marfans
syndrom ir ett av de vanligare syndrom som nedirvs. Det har dessut-
om beriknats upptrida spontant till foljd av nymutation och utan irft-
ligt samband 1 ungefir 2-3 fall per 100 000 fodslar. Sikra siffror sak-
nas, bland annat eftersom grinserna for diagnosen inte ir vil definie-
rade. I minga fall med mindre tydliga forandringar stills dirfor diag-
nosen ‘misstinkt Marfans syndrom’.




Stod och hjdlp vid Marfans syndrom

Kan sjukdomen botas?

Nej, grundorsaken kan innu inte botas. Sjukdomen beror pa den
genetiska avvikelsen, som inte gir att indra med nigra i dag kinda
metoder. Diremot kan konsekvenserna ofta forebyggas, lindras eller
botas. Minga olika behandlingsformer blir di aktuella, och de kan
komma till ritta med eller minska de flesta yttringarna av syndromet.

Rad och hjilp till patienter med Marfans syndrom diskuteras med
fordel separat for varje enskilt organsystem. Detta giller sivil for
likarna — som ju oftast ir specialister inom begrinsade omriden —
som for patienterna och deras anhoriga. Ingen sirskild grupp likare 1
Sverige har veterligen specialiserat sig pd Marfans syndrom. Enstaka
sadana specialiserade grupper finns i England, Frankrike, Tyskland
och USA.

Skelett och leder

Lingdtillviaxten bor foljas uppmirksamt, sirskilt i1 forpuberteten.
Resultatet av mitningarna fors in i diagram, figur 10. Frin 10 ars
ilder brukar pojkar med Marfans syndrom vara cirka 15 cm lingre 4n
ordinirt; flickor cirka 10 cm. Extremt snabb tillvixt i1 forpuberteten
kan 1 lampade fall hejdas. Medicinsk behandling kan genomforas med
hormoner som paskyndar konsmognaden och dirmed avslutar
kroppstillviaxten. Likemedel som minskar effekten av tillvixthormon
har borjat provas. Tillvixtbegrinsande behandling, som genomfors av
barnlikare, pediater eller pediatriker, ges bade till flickor och pojkar.
Den ger vanligen inga allvarliga biverkningar, och ir effektivast om
den genomfors 1 samband med den snabba tillvixten under forpu-
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Fig. 10a. Lédngdtillvixten hos svenska flickor, ddr medelldngden markerats med kraftig linje,
och det mérkare fdltet tar med 95% av flickorna. Mellan de tunna linjerna hamnar 98%.

Flickor som har Marfans syndrom &r genomsnittligt cirka 10 cm ldngre frén 10 drs dlder.

am
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Fig. 10b. Ldngdtillvéixten hos svenska pojkar, ddr medellingden markerats med kraftig
linje, och det mérkare fdltet tar med 95% av pojkarna. Mellan de tunna linjerna hamnar
98%. Pojkar med Marfans syndrom d&r genomsnittligt cirka 15 cm Idngre frdn |0 drs dlder.
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Fig. II. Tillvéxthastigheten hos flickor, A,
och pojkar, B, vid ordindrt upptrddande
pubertet.

berteten. Den slutliga kropps-
lingden blir mindre 4n annars,
vilket uppskattas av dessa linga
personer. Ett problem vid
behandling med koénshormoner
ir att tondringen madste klara av
den sociala och psykologiska
belastning det innebir att en tid
vara fysiskt och sexuellt mer
utvecklad dn jimndriga kamrater.

Tillvixthastigheten 4r okad i
samband med puberteten, figur
11. Den visar typfall med ordi-
nirt intriffande pubertet, och
den snabbaste vixten vid 12 ar
tor flickor och vid 14 ir f6r poj-
kar. Puberteten kan komma inda
till tva ar tidigare eller senare, och
da torskjuts kurvorna 1 motsva-
rande grad. Andra skelett- eller

ledproblem kriver sillan mer drastiska itgirder. Overstrickbara leder
ar utryck for hypermobilitet, som kan graderas med hjilp av enkla
test, figur 12. D4 provas om tummarna kan foras mot underarmen,

om lillfingrarna kan strickas 1 rit vinkel mot handryggen, om knin

Fig. 12. Overstréickbarhet i tumme, lillfinger, kndin.
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och armbdgar kan &verstrickas mer dn 10 grader. Varje tecken ger en
poing, sammanlagt 8 poing. En tillkommer om handflatorna vid
framdtbojning kan sittas 1 golvet, siledes maximalt 9 poing. Tre eller
fler poing erhdll 4% av min och 20% av kvinnor i en studie av nor-
malbefolkningen. Hypermobilitet ir vanligare hos kvinnor in hos

min. Hypermobilitet kan forsena
gingutvecklingen och 6ka risken
tor vrickningar. Ofta Skar ledsta-
biliteten 1 uppvixten nir musku-
laturen blir kraftigare. Det dr vik-
tigt att undvika att Overstricka
leder, som att std med bakatbojda
knin. Personer med Marfans syn-
drom ska avstd frin fysiskt kra-
vande sporter, sirskilt kampspor-
ter med kroppskontakt.

Plattfot dr vanligt och ibland ir
térindringarna uttalade, figur 13,
och ger di betydande besvir.
Liga fotvalv behover behandlas
tidigt med hélfotsinligg och spe-
cialskor. Personer med syndromet
har ofta lingsmala ldster; en orto-
ped kan ge rid och hyjilp.

Brostkorgen blir ibland sned,
med asymmetriska revben, med
en grop 1 brostbenet, figur 6, eller
med brostbenet utbuktande, figur
14. Det ir ovanligt att sidana for-
indringar stor funktionen hos
hjirta och lungor. De kosmetiska
foljderna upplevs oftast Gverkom-
liga. I enstaka fall behdver forin-
dringarna stillas till ritta genom
operation.

En vanlig sjukdomsyttring ir
kraftiga ryggradskrokningar. De
paverkar hillningen och stor i
enstaka fall funktionen hos hjirta

Fig. |3. Fétter hos far och son, ddr fadems
— till héger — har nedsdnkta fotvalv och
utdtvridna fotblad. Bada tvd rekommende-
ras hdlfotsinldgg, specialskor och kontroller
hos ortoped.

Fig. 14. Brostkorg med revbensasymmetri
och kélbrost. Sddana awvikelser behéver i
allmdnhet ej behandlas.
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och lungor. Det dr darfor viktigt med dterkommande kontroller hos
en kvalificerad ortoped. Upprepade rontgenundersékningar kan vara
av virde fOr att exakt mita avvikelserna och avgora om de tilltar. Vid
avvikelser mer 4n cirka 10 till 20 grader frin det normala bor tita
kontroller ske. En specialsydd korsett 4r dd av virde fOr att stabilisera
ryggraden, sarskilt under uppvixtiren. Den kan dock vara obekvim
och maste fOr att vara eftektiv baras praktiskt taget hela dygnet, ibland
1 dratal. Risken for att avvikelser skall uppkomma ar storst 1 borjan av
puberteten di kroppen vixer snabbast.

Om korsettbehandling 4r ineffektiv och ryggradsavvikelsen blir
mer in cirka 40 grader kan det bli nédvindigt att operera. I figur 15
visas ryggradsrontgen fore och efter en korrigerande operation. Flera
olika operationer ir mojliga. Alla syftar till att rita ut uppkomna kro-
kar och forebygga att nya tillkommer.

Hoftproblem kan forekomma. Bindvivsskorheten gor att tillvixt-
plattan 1 lirbenshuvudet kan torskjutas under tillvixten, sirskilt under

Fig. 15. Ryggradskrékar i sidled - skolios - fdre och efter en stabiliserande operation.
Bildema har tagits framifrdan.
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perioden fore puberteten. Detta ger upphov till smirtor. Om tillstin-
det inte behandlas leder det till en deformitet med inskrinkt rorlig-
het 1 hoftleden och forslitning av ledbrosket. Behandlingen ir orto-
pedkirurgisk: tillvixtplattan fixeras mot larbenshalsen, for att forhin-
dra ytterligare forskjutning. En sidan hoft bor kontrolleras av en orto-
ped till dess tillvixten ir avslutad. Hos nigra kan lirbenets ledkula
sjunka ovanligt djupt in 1 hoftbenet, protrusio acetabuli. Foljden kan
bli minskad rorlighet och smirta i hoften. I mycket sillsynta fall kan
individer med Marfans syndrom drabbas av en annan hoéftikomma,
chondrolys 1 hoftleden. Den innebir att ledbrosket minskar och till sist
forsvinner. Det dr en smirtsam process med tidig forslitning av leden,
artros. Behandlingen ir ortopedkirurgisk och individuell. Vid hoft-
smirtor bor personer med Marfans syndrom omgiende kontakta en
ortoped, for atgird och kontroller.

Ogon

Ogonen behéver undersdkas sa snart diagnosen Marfans syndrom

stallts. De bor fortsittningsvis kontrolleras hos specialist. Det ir extra
viktigt att kontrollera barn innan skolidldern da de kan bli svagsynta
om de ser diligt som smi. Hos de flesta personer med Marfans syn-
drom sitter linserna l6sare 4n nor-
malt, och kan glida it sidan, s
kallad linsdislokation, figur 16.
Ibland sitter linsen si snett att
seendet pdverkas, och speciella
glasogon eller kontaktlinser krivs.
Om synen ar dilig pa ett eller
bigge 6gonen kan operation bli
aktuell. Linsen kan behova tas
bort och ersittas med en plastlins. Fig. 16. Ndthinneaviossning ses upptill
Den 6kade risken for ndthin- Linsdislokation — linsen har flyttats uppdt.
neavlossning hos nirsynta ar annu  Ogat dr Idngre dn ordindrt vilket bidrar dll
ett skil for personer med Marfans  ndrsynthet. Jamfor med figur 7.
syndrom att undvika aktiviteter som ger 6kad risk for slag mot huvu-
det. Det giller minga idrotter som medfor kroppskontakt — 1 forsta
hand kampsporter. Det giller dven vissa yrkesaktiviteter, framst dir
hjalm krivs.
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Hijdrtat och stora kroppspulsddern

Sjukdomsyttringar frin hjirtat utgdrs i forsta hand av lickage i en
eller flera klaffar. Vid mitralisinsufficiens licker mitralisklaffen s att
nar blodet skall drivas ut i aorta kommer en del att istillet licka mel-
lan klaffens segel’ in 1 vinster formak, figur 17.

Fig. 17. Mitralisinsufficens. ‘Seglen’ och
‘skoten” har tdnjts ut sé att blod ldcker
bakdt mot vdnster formak ndr kammaren
dras samman.

Fig. 18. Aortainsufficiens. Aorta dr sd vid

att aortaklaffens fickor e sluter tdtt utan
blod ldcker bakdt in i kammaren nédr den
fylls & med blod frdn férmaket.

Vid aortainsufficiens kommer
blod som pumpats ut frin vinster
kammare att licka tillbaka genom
aortaklaffen, figur 18. Orsaken ir
da vanligen att aorta har vidgats
alldeles intill klaffen.

Vid Marfans syndrom behover
hjirta och kirl kontrolleras hos en
erfaren hjirtspecialist. Dirvid
genomfors undersokning med
ultraljud, ekokardiografi, som kan
hjilpa till att avsloja sjukdomsut-
veckling lingt innan besvir upp-
trider. Ultraljudet sinds ut fran
en liten mikrofon som hills mot
brostkorgen mitt for hjirtat, figur
19. Mikrofonen tar ocksi emot
ekot frin hjirtat, blodet och kir-
len. En dator omvandlar dessa
ekon till bilder, figur 20.

Ekokardiografi ger en god
uppfattning om hjirtats och klaf-
farnas storlek, form och rorelser,
och om blodets rorelsemonster.
Klafflickage uppticks med eko-
kardiografi genom att blodets
rorelse avbildas med si kallad
Dopplerteknik. Dimensioner hos
aorta och hjirtat kan mitas pa
ndgra millimeter nir, och di kan
forandringar tidigt upptickas.

Ekokardiografisk undersékning
ger 1 allminhet god information




om stora kroppspulsidern intill
hjartat. Decimetrarna direfter ir
svara att klarldgga, dd ultraljudet
ej kan gi igenom luften 1 lungor-
na. Andra metoder krivs. En ir
datortomografi, CT, datoriserad
skiktrontgen. En annnan metod,
magnetresonanstomografi, MRT,
innebdr undersdkning med en
magnetkamera och anvinder ett
synnerligen kraftigt magnetfilt.
Metoden ger datoriserade bilder
utan att nigon rontgenstralning
anvands, figur 21.

Genom de eckokardiografiska
kontrollerna kan hjirtrummens
storlek mitas mycket noggrant.
Forstoring av hjartrum, liksom
symtom i form av trotthet, tillta-

gande andfiddhet, simre kondi-
tion och ibland bensvullnad ar
uttryck for tilltagande hjartsvikt.
Behandling av hjirtsvikt genom-
fors 1 forsta hand med flera olika
likemedel — urindrivande, hjirt-
stairkande och blodtryckssinkan-

de. Ett flertal olika likemedel
finns; en hjartspecialist bor skota
behandlingen. Om klafflickage
orsakar hjirtsvikt bor mojlighe-
terna att operera diskuteras.

Vid behandling av hjartkarl-
komplikationer anvinds likeme-
del som fungerar pa skilda sitt.
En grupp av likemedel, som kal-
las betablockerare, skyddar hjirtat
mot stress si att hjirtverksamhe-
ten inte kan 6ka pi vanligt sitt
vid anstringning. Dirigenom blir

Fig. 19. Ekokardiografi AO=aortq,
AOV=aortaklaff, LV=vénster kammare,
LA=vénster formak, MV=mitralisklaff.

Fig. 21. Magnetresonansbild av brésthdlan,
framifrdn; aorta i mittlinjen. Aortavidgning
till 62 mm ovanfér aortaklaffen.
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hjirtats kontraktioner mindre kraftiga, och belastningen minskar bide
pa hjartats klaffar och pa kroppspulsidern. Samtidigt sinks blodtryck-
et nigot. Dessa likemedlel anvinds ofta nir en klar tendens till hogt
blodtryck foreligger hos individer som har Marfans syndrom.
Betablockerare ges dven profylaktiskt, ofta under manga ir, 1 avsikt att
forebygga utvidgning av aorta.

Ett hogt blodtryck ir ett uttryck for hogt motstind f6r blodflodet
ute 1 kroppen. Om blodkirlen vidgas si kan blodet littare pumpas ut
1 kroppen och en mindre mingd blod kommer att licka bakit genom
otita klaffar. Flera olika likemedel verkar pd detta sitt — sa kallade
karlvidgande medel.

Vid klafflickage och klaffproteser bildar blodet virvlar intill klaffen.
Om bakterier kommer in 1 blodet kan de stanna 1 sidana virvlar och
fastna pa klaffen — vissa bakterier ar mycket kletiga och vidhiftande.
De kan vixa till och orsaka en allvarlig infektion 1 klaffen, endokar-
dit, som kriver antibiotikabehandling. Bakterier kommer in 1 blodet
framfor allt 1 samband med smi kirurgiska ingrepp 1 omridden som
inte ir sterila, exempelvis 1 munhalan vid tandlikaringrepp, eller vid
operationer 1 tarm eller urinvigar. Patienter med betydande klaffel,
klaftprotes eller kirlgraft rekommenderas dirfor att anvinda penicil-
linprofylax 1 dessa situationer. Oftast anvinds Imacillin eller
Bristamox (amoxicillin); vid penicillinoverkinslighet ett annat antibi-
otikum som heter Dalacin (clindamycin). Indikationen bor diskute-
ras med behandlande likare, som vid behov skriver recept med
dosangivelse, och ger behandlingsanvisningar. Med friska klaffar finns
inga virvlar och eventuella bakterier fortsitter ut 1 kroppen och
oskadliggors snabbt av kroppens infektionstorsvar.

Vid si betydande klafférindringar att hjirtats pumpfunktion stors
upptrider vanligen besvirande symtom pa hjirtsvikt. Dit hor trotthet
och andfiddhet vid anstringning, ibland dven i vila. Svullnad av
benen och viktokning forekommer. Dessa patienter kan nigon ging
behova opereras, varvid den skadade klaften ersitts med en konstgjord
klaft. Sidana operationer gors vid landets thoraxkirurgiska kliniker.
De klaffproteser som anvinds utgdrs av en eller tva rorliga plastskivor
1 en stilbygel, eller av biologiska material. Vid mekaniska proteser
kravs livsling behandling med blodproppsférebyggande medel.

Vid Marfans syndrom kan kroppspulsidern, aorta, borja utvidgas,
nistan alltid nirmast ovanfor hjirtat. Vid begynnande vidgning bor
man oftare gora ekokardiografiska undersokningar. Vid vidgning till




diameter 6ver 50-55 mm finns
skil att Overviga operation, sir-
skilt om ndgon slikting rakat ut
for aortabristning. Andra faktorer
som skall beaktas ir kroppsstor-
lek, blodtryck och iven utvidg-
ningens hastighet. Vid operatio-
nen ersitts kroppspulsiderns for-
sta del och aortaklaffen med en
klaffprotes 1 kombination med en
rorformad kirlprotes av dacron,
ett si kallat compositgraft, figur
22. Atskilliga sidana operationer
genomfors varje dr 1 landet pa
patienter med Marfans syndrom.
Operationen avligsnar risken
for bristning 1 kroppspulsiderns L :
bas. For att forhindra blod- '8 22 Compositgraf
proppsbildning pa det kroppsfrimmande materialet maste den opere-
rade ta likemedel som begrinsar blodets koagulationstendens, som
annars kan ge upphov till blodproppar. Vanligen anvinda sidana anti-
koagulantia ir Waran eller Apekumarol. Dosen behover justeras efter
effekten. Den kan variera avsevirt, och darfor kravs iterkommande
kontroller av blodets koagulationstendens vid ett kemiskt laboratori-
um, oftast varannan till var sjitte vecka. Det finns apparater for hem-
mabruk som kan klara dessa kontroller men de ir forhallandevis dyra.
Den svaghet hos hjirtats klaffar och kroppspulsidern som ibland
forekommer hos patienter med Marfans syndrom ir ytterligare ett skil
varfor de bor avridas frin att delta 1 mer krivande fysiska aktiviteter.
Dit hor kampsporter med omild kroppskontakt, liksom tivlingsidrott
pa elitnivd. Det giller inte bara stotar och slag, utan ocksi anstring-
ningar som Okar blodtrycket — frimst statiskt arbete som att bira eller
lyfta tunga saker. Orsaken ar att de hirt spinda musklerna da fir blod-
trycket att stiga for att blodet skall kunna passera genom muskulatu-
ren.
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Tédnderna

Vid Marfans syndrom ir det vanligt med olika typer av problem med
tandvard, och ett gott odontologiskt omhindertagande ir viktigt.

Fig. 24. Trdngstdllda tdnder, | 2-drig flicka.

Forandringar i ansiktsskelettet ar
ofta typiska — ansiktet 4r smalt,
overbett dr vanligt, liksom tring-
stallning av tinderna.

Personer med Marfans syn-
drom har vanligtvis ett hogt och
mycket tringt gomvaly, figur 23.
De fir i uppvixtiren ofta plats-
brist for tinderna, figur 24.
Ibland kan det bli nodvindigt att
dra ut en eller flera tinder.
Ungefir en tredjedel har eller har
haft tandstillning. Det ir inte
ovanligt att tandlikaren blir den
forste att misstinka diagnosen
Marfans syndrom.

Overrérlighet i lederna kan
nagon gang ge besvir frin kikle-
derna i form av ansiktssmartor,
huvudvirk, eller kikledsknipp-
ningar. Ibland férekommer svi-
righeter att Oppna munnen.

Tandlikare vid specialistkliniker for tandreglering och bettfysiologi
kan behandla dessa problem. God munhygien ir viktig, sirskilt hos de
patienter som har betydande klaffinsufficiens, klaffprotes eller kirl-
graft och dirigenom har 6kad risk f6r endokardit. Oftast behandlas
de dven med blodproppsforebyggande medel, vilket dkar blodnings-
tendensen vid tandkirurgiska ingrepp — av virde for tandlikaren att
veta. Ytterligare information finns i skriften ”Information for tandli-

kare”’

, som kan rekvireras frin Svenska Marfanféreningen.




Att leva med Marfans syndrom

Ndgra ord om etikett for vdrdpersonal

Med etikett - den lilla etiken - menas personalens sétt att forhdlla sig
till patienter. Jag har ett intryck av att personer med Marfans syndrom
ibland blir bemétta tanklst, helt 1 onddan. De ir personer som kan
ha minga symtom fran olika organ och inom skilda medicinska spe-
cialiteter. De kan ha ett ovanligt utseende. De méter 1 sjukvirden ofta
personer som inte tidigare mott nigon med syndromet. De moter
nigon giang olampliga kommentarer och attityder. Kanhinda forflug-
na ord, men de kan stanna linge hos den som hor dem. Hir nigra
exempel frin samtal med likare — jag bidrar sjalv med ett av dem:

Ldkaren Kommentar

"Det har ar typiska spindelfingrar..”  Upplevs krdankande av

"Langsmala” ar battre.

manga.

"Sa roligt, det ar forsta gdngen jag ser  Glddjen ar kanske inte delad...

en patient med Marfans syndrom...”

W Wemnstedts spridda "Medicinsk
terminologi” uppger att till syndro-
met hor "..intelligensdefekter...”

Uppgiften saknar fullstandigt grund.

"S& hdr brukar man géra...” Vid ovanlig sjukdom har bara ett fatal

namnvard erfarenhet.

"Vi kan nog préva..” Battre héra med dem som vet.

"Ratt som det ar spricker aorta och
darfor ar medellivslingden bara 43
ar’

Fel. Aldre patientserie. Nu kan ope-
ration planeras och da ar livslangden
over 70 ar.
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Hur ser framtiden ut?

Fram till de senaste decennierna var risken kraftigt 6kad for minga att
avlida 1 fortid. Den vanligaste orsaken var hjirtkirlsjukdom. Erfaren-
heter under det senaste decenniet har dock visat att genom omsorgs-
fulla kontroller, och vid behov profylaktisk hjirtkirlkirurgi, kan per-
soner med Marfans syndrom uppnd nira nog samma genomsnittliga
livslingd som andra minniskor.

Livssituationen ir dock speciell genom den Skade risken for ska-
dor, problem och skavanker av de mest skilda slag.

Hur lever personer med Marfans syndrom?

Minga personer med Marfans syndrom menar att viktiga beslut 1
livet, exempelvis betriffande utbildning, yrke, dktenskap och barn,
inte har piverkats av deras sjukdom. Andra hivdar att vetskapen att
de har Marfans syndrom har varit avgorande i alla sidana viktiga
beslut. Personer med Marfans syndrom finns inom mainga olika
yrken. Minga har nitt ledande poster. De flesta kan nd framging
inom yrkeslivet utan att mota storre svarigheter pa grund av sin sjuk-
dom. I minga fall ir vinner, arbetskamrater, kunder etc inte medvet-
na om att ett sjukdomstillstind foreligger. Andra berittar 6ppet om
sina problem och moter di oftast forstielse. Alla personer som har
Marfans syndrom madste sjalva fi avgora hur mycket och for vem de
vill beritta om syndromet, och om egna medicinska problem.

De flesta tycks anse att det dr ganska litt att anpassa sig till kraven
pa att vara endast mittligt fysiskt aktiv. I manga fall krivs ingen stor
begrinsning av vad man kan gora, eller omliggning av livsstilen. De
lever normalt, med partner, vinner, arbetskamrater; de kan delta 1 de
flesta aktiviteter som ingdr 1 vanligt umginge.

Hur brukar fordldrar reagera?

Forildrar som sjilva inte har symtom eller tecken pa Marfans syndrom
kan 4nda kinna sig ansvariga fOr att deras barn har sjukdomen, trots
att den uppenbarligen inte var en avsiktlig eller undvikbar foreteelse.
Forildrar kan kinna sig bide stillda och krinkta, ibland arga eller
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ledsna. En forilder som har Marfans syndrom kan kidnna sig mer
ansvarig, kanske sirskilt efter genetisk radgivning med information
om risken for att ett barn kan fi syndromet.

Inte alla forildrar behover sirskild terapeutisk radgivning, men alla
behover hjilp for att inse och klara av de fOrsta reaktionerna pa att
deras barn har Marfans syndrom. Saklig information som ir relevant
for den aktuella situationen ir viktig. Vanligen kan en intresserad
kurator, sjukskoterska eller likare ge den hjilp som krivs 1 ett forsta
skede. Senare kan det bli nigon ging bli aktuellt med specialisthjilp.

Ibland kan forildrar behova hjilp och rad for att inte 6verbeskyd-
da barn med Marfans syndrom. De ska inte skiljas frin lekkamrater
utan delta i normal daglig verksamhet, med undantag for mer kri-
vande fysiska aktiviteter. Ungdomar hinvisas till en liten skrift
YInformation for ungdom” som kan rekvireras frin Svenska
Marfanfoéreningen.

Hur reagerar vuxna pd diagnosen Marfans syndrom?

Vuxna som fir reda pi att de har Marfans syndrom 4r vanligen med-
vetna om att de har nigon form av hilsoproblem, dven om de ¢j fitt
en diagnos tidigare. Vissa aspekter pd syndromet, som vidgning av
kroppspulsidern, uppticks vanligen forst efter det diagnosen faststillts
och ytterligare utredningar genomforts, som ekokardiografisk under-
sokning av hjirta och kirl. Bide patienten och anhoriga kan uppleva
vanda infOr en situation som ter sig oroande, infor risken att bli han-
dikappad. Den Marfan-drabbade kinner sitt minniskovirde ifragasatt.
Det tar ofta tid att anpassa sig till diagnosen Marfans syndrom. Nigon
ging kan det leda till betydande svirigheter — sociala, emotionella,
ekonomiska och psykologiska.

Det ir viktigt for den vuxne Marfan-patienten att i korrekt medi-
cinsk information om syndromet, for att kunna forstd nyttan av ett
bra medicinskt omhindertagande. Det ir inte ovanligt att vuxna blir
omskakade nir de fOrst fir hora diagnosen Marfans syndrom. Ofta
fornekar eller borttringer de att nigon sidan sjukdom foreligger. Ett
sadant fornekande kan fi olyckliga konsekvenser om det leder till att
medicinska kontroller eller dtgirder inte genomfors, eller att mindre
limpliga aktiviteter som deltagande 1 kampsporter fortsitter.

Marfan-syndromets arftliga karaktir leder till rekommendationer
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att undersoka anhoriga, enklast genom kontakt med virdcentralen.
Arftligheten paverkar dven planer pi att skaffa barn. Ridgivning kan
erbjudas hos klinisk genetiker, cller via virdcentralen — som kan
behova konsultera specialist.

Hur reagerar yngre pd diagnosen Marfans syndrom?

Det ir mycket vanligt att tondringar och yngre vuxna uppfattar att de
ser annorlunda ut 4n andra, vare sig detta dr fallet eller inte. De som
har Marfans syndrom med typiskt utseende kan bli sarskilt medvetna
om att de inte ter sig alldagliga. Nir de forst fir besked om diagno-
sen kan de ibland kinna tillfredsstillelse och lattnad Sver att fa en for-
klaring till varfor de 4r lingre 4n vinnerna, har tjocka glaségon, krokt
ryggrad eller ojimnheter 1 brostkorgen. Personer med Marfans syn-
drom ir ofta linga — fran 10 ars dlder ir flickor cirka 10 cm och poj-
kar cirka 15 cm lingre 4n genomsnittet. Som tidigare beskrivits kan
lingdtillvixten bromsas med mediciner.

Unga personer kan bli irriterade eller oroade over att behdva
komma till likarkontroller regelbundet, eller 6ver att behdva ta like-
medel. De behéver fi ingdende information om vikten av ett fore-
byggande, preventivt, omhindertagande vid Marfans syndrom. De
bor fi tydliga forklaringar till rekommenderade kontroller eller
behandlingar.

Det ir mycket vanligt att ungdomar reagerar med ilska om de
exempelvis miste upphora med en tivlingssport som tidigare kanske
har varit ett viktigt inslag 1 deras tillvaro. Ilskan fir ofta utlopp och
riktas mot likare eller forildrar mot vilka det kan kiinnas sikert” och
“ofarligt” att visa ilska. Ibland vinder de ilskan mot sig sjilva.

Ungdomar maiste fi klara besked om de medicinska skilen till
foreslagna begrinsningar — att stotar och slag ger dem skador littare
in andra, varfor kraftig blodtrycksstegring ej ar limpligt, etc. Det ar
viktigt att hjdlpa dem att flytta 6ver sportintresset till mindre krivan-
de sporter, kanske att fungera som domare eller trinare, eller ta upp
helt andra intressen.

Ibland gor syndromet skolarbetet besvirligare dn for andra och di
kan skriften ’Information for ldrare’’ vara till nytta. Den rekvireras
frin Svenska Marfanforeningen.




Hur tar familjen det hela?

Diagnosen av en irftlig sjukdom som Marfans syndrom spelar roll for
hela familjen. Relationen mellan makar kan paverkas i hog grad.
Makarna behdver prata ut med varandra, och kan behova hjilp att
leva ut kinslor av hopp och fruktan. Ibland kan den ena maken klan-
dra den andre. Far- och morforildrar kan klandra sig sjilva for ett
barnbarns diagnos.

Vanliga reaktioner ir att diagnosen inte uppfattas, att de mojliga
konsekvenserna fortriangs, eller att familjemedlemmarna sitter tilltro
till mirakelbehandlingar. Det kan vara virdefullt att diskutera omhin-
dertagandet av en familjemedlem med Marfans syndrom ocksi med
andra 1 familjen, liksom med far- och morforildrar.

Syskon utan sjukdomstecken behover ocksd stod. De kan kinna
skuld 6ver att ha undsluppit sjukdomen, eller vara ridda att de en dag
ska fi sjukdomstecken. De kan behova se att fordldrarna ir lika intres-
serade av dem som av det sjuka syskonet.

Det kan vara viktigt att papeka att ingen individ ar fri frin avvi-
kande gener. I de flesta fall upptrider dock inga synliga kroppsliga
foljder. Genetisk ridgivning kan limnas av intresserade likare. Vid
ndgra sjukhus 1 landet finns specialutbildade kliniska genetiker.

Ar rutinmdssig likemedelsbehandling nédvéndig?

Alla personer med Marfans syndrom bor bedémas med avseende pa
behandling med betablockerande likemedel. De som har lingsam
hjartfrekvens, ligt blodtryck eller luftrorssjukdom sisom astma far ofta
dessa forhillanden forvirrade av sidan behandling, som da ofta ej ar
moijlig att genomfora. For de som har hog hjirtfrekvens och hogt
blodtryck ir indikationen vanligen klar. For mellangruppen gors en
individuell avvigning av behandlande likare. De vanligaste beta-
blockerarna i Sverige ir Seloken och Tenormin, men det finns ytter-
ligare nigot dussin likartade likemedel.

Marfan-patienter med inopererad mekanisk klaffprotes behdver
behandling med likemedel mot blodproppsbildning, ett si kallat anti-
koagulantium. Vanligast ir Waran och Apekumarol. De som har fitt
en biologisk klaff behover 1 allmidnhet ej denna behandling.
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Personer med Marfans syndrom och hjirtklaffel har ofta en rekom-
mendation att ta antibiotikaprofylax med penicillin eller motsvarande
infor tandlikarbesdk och vissa kirurgiska dtgirder. De bor ridgora
med likare om en planerad dtgird kriver sidan behandling. Ibland
kravs speciella likemedel, som urindrivande, blodtryckssinkande eller
smirtstillande medel, etc. Marfans syndrom kriver hirvidlag inga sir-
skilda hinsyn betriffande dos eller likemedelsval.

Det finns ingen speciell diet, inga vitaminer, och inte heller kost-
tilligg av ndgot slag som har visat sig vara av virde for att behandla
Marfans syndrom. Ordinirt balanserad husmanskost rekommenderas.
R okning avrides mycket bestamt.

Ar det mdjligt att ta forsdkringar?

Hir finna stora variationer. Patienter med mer tydliga sjukdomsytt-
ringar kan i allminhet ej beviljas vare sig sjukforsikring, olycksfalls-
torsakring eller livforsikring. Patienter med obetydliga sjukdomsytt-
ringar kan 1 vissa fall {3 forsikringar, efter sirskild prévning. En ingi-
ende likarunders6kning som redovisas for forsikringsbolaget dr da
nodvindig. Omfattningen av likarundersdkningen bestims bland
annat av forsiakringens storlek. Ofta undantas medfddda problem frin
forsikring; hor efter med forsikringsbolaget nir det giller barnfor-
sakringar! Sjalvklart 4r alla med pa vanligt sitt 1 forsakringskassan.

Familieradgivning

Marfans syndrom drabbar bada konen lika ofta och 1 lika man. Varje
barn till en forilder som har Marfans syndrom loper lika stor risk att
1 befruktningsdgonblicket i den genetiska avvikelsen som att inte f3
den. I ungefir ett fall av tio fir en person med syndromet allvarliga
medicinska problem. Aven om graden av sjukdomsyttringar kan vari-
era kraftigt fir nistan alla patienter med den genetiska avvikelsen forr
eller senare nigot tecken pd syndromet. Om en anhérig till en pati-
ent med Marfans syndrom ej har tecken av nigot slag pa sjukdomen,
sd dr det osannolikt att den genetiska avvikelsen foreligger. Darfor dr
det ocksd osannolikt att den anhorige skall fi barn som har Marfans
syndrom.
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En slikttavla ger en klar bild over
arftligheten, figur 27. Den visar
hur en nymutation i generation II
arvts vidare.

Att skaffa barn mdste ses som
ett hogst personligt beslut, som
bor fattas helt av de blivande for-
ildrarna, men efter utforlig for-
klaring om riskerna for barnet
och mamman. D3 sjukdomsytt-
ringarna varierar inom mycket
vida grinser, dr det inte mojligt

W
mééé % %@ ﬁ

Fig. 27. Slékttavia - fyra generationer.
Haogst upp fordldrama och ddrunder de
féliande generationema.

Symboler: Cirkel = kvinna, fyrkant =man,
fylld symbol = sjuk, snedstreck = avliden,
horisontellt streck sammanbinder férdldrar,
vertikalt streck gdr till barn. Romerska siff-

. . 7 ror = generationer.
att forutsiga hur stora de medi- &

cinska konsekvenserna for barn med Marfans syndrom kommer att
bli. En tumregel ar dock att sjukdomsyttringarna — om barnet visar
sig ha syndromet — ofta liknar forilderns, bade till art och grad.

Betriffande preventivmedel giller samma riktlinjer for personer
med Marfans syndrom som for alla andra. P-piller ger ingen nimn-
vird paverkan pa bindviven, och ger inga speciella problem.

Minga drftliga tillstind kan diagnosticeras tore f6dseln med hjilp av
olika tekniker, som exempelvis ekokardiografi, eller fostervattenprov.
Med hjilp av genetisk diagnostik
kan man 1 vissa fall bestimma om

ett foster har eller inte har
Marfans syndrom. Testet gors da
under graviditetens forsta del, 1
vecka 10-12. For att detta prov
skall vara mojligt och ge ett sikert
resultat fordras vanligen att man

desstorinnan  har  undersdkt
generna hos andra familjemed-
lemmar, genom blodprov. Om en
fosteranalys visar att barnet bar anlaget f6r Marfans syndrom kan man
inte avgdra om barnet kommer att {3 svira eller milda symtom. Man
vet med andra ord inte om barnet kommer att bli mer eller mindre
sjukt dn den forilder som har syndromet. Figur 28 visar ett nyfott
barn med tecken pa Marfans syndrom.

Graviditet utsitter mammor med Marfans syndrom for extra risker,
beroende pi den Gkade belastningen pa deras skorare hjirtkirlsystem.

Fig. 28. Nyfétt bam med Marfans syndrom
— brostbenet dr [dtt insdnkt, fétter och tdr
léngstrdckta.
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Det gir inte att dra en klar linje mellan de kvinnor med syndromet
som kan och de som inte kan klara av en graviditet. Flera aspekter
maste beaktas. Kvinnor med klara forindringar i hjirtklaffarna bor
bestimt avridas frin att bli gravida. Om aorta har en vidgning 6ver
40 mm:s diameter borjar risken for bristning 6ka markant, och gra-
viditet ir ¢j tillradlig. Detta giller sirskilt om andra familjemedlem-
mar har rdkat ut for aortabristning.

Kvinnor med Marfans syndrom som vill och kan skaffa barn bor
gora det vid unga dr. Alla bor utredas med ekokardiografisk under-
sokning innan de blir gravida. Kvinnor som har fitt en klaffprotes
inopererad behover sirskild ridgivning. Alla kvinnor med Marfans
syndrom bor f6ljas med upprepade ekokardiografiska undersékningar
under graviditeten, forutom de vanliga kontrollerna pd modravards-
centralen. Forlossningen bor ske pa enklaste sitt, vilket vanligen ar
naturlig forlossning, och pa sjukhus dir man ir medveten om — och
har resurser att klara av — eventuella komplikationer. Kejsarsnitt ir
inte nddvindigt pd grund av Marfans syndrom. Det rekommenderas
dock ibland, exempelvis vid vissa forindringar i bickenskelettet.
Amningsperioden bor goras kort, enligt manga barnlikare, da dirige-
nom kroppstorindringarna under graviditeten snabbare gir tillbaka.

Vilka ldkare bor ta hand om patienter med Marfans syndrom?

Personer med Marfans syndrom behover en likare som tar hand om
allmdnna virdproblem men ocksa kan diskutera patientens speciella
problem, utfirda remisser etc. De flesta likare har hort talas om
Marfans syndrom men har ingen djupare kunskap eller namnvird
egen erfarenhet. Ofta ir det limpligt att en allmidnlikare tar hand om
de mer vardagliga medicinska problemen, de som alla minniskor kan
rika ut for. Dessutom bor speciellt intresserade likare fa ta hand om
sdrskilda Marfan-relaterade problem. [ Sverige finns inga sirskilda
Marfan-kliniker, men Svenska Marfanforeningen kan ge rad och tips
om intresserade likare. Flera olika specialister kan behova engageras —
barnlikare, hjirtlikare, 6gonlikare, ortoped, etc. For de flesta patien-
ter ricker det att besoka allminlakaren en eller tvd gdnger om aret och
ddrutover besok hos specialist efter behov. Tabell 4 redovisar riktlin-
jer for likarkontroller vid Marfans syndrom.
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Sambhiaillets stod

Forsikringskassan kan informera om samhillets stod vid lingvarig
sjukdom eller handikapp. Vid virdcentralen finns minga som kan
vara till hjilp. Allminlikaren gbér medicinska beddmningar — vid
behov med hjilp av specialister eller speciella undersdkningar, for
vilka remiss da skickas. Distriktssjukskoterskan goér hembesok.
Sjukgymnast och arbetsterapeut finns. Pa sjukhus finns ofta mgjlighet
att f3 hjilp av kurator. P4 kommunalkontoret finns en avdelning for
handikappfrigor, som ocksd kan hjilpa till med bostadsanpasssning.
Den som har barn som ir sjukt mer 4n sex manader kan soka vardbi-
drag — 1 ndgra landsting hemsjukvardsbidrag. Frin sexton ars dlder kan
vardbidraget ombildas till handikappersittning eller fortidspension.
Firdtjanst kan sokas hos kommunen.

Intresseforeningar

Den Svenska Marfanforeningen bildades 1993, gemensamt av patien-
ter och likare. Foreningens dndamal 4r att

* erbjuda stod till personer som har syndromet och deras nirstiende
* kontakta dem for att ta reda pd deras hjilpbehov

* verka for deras intressen hos myndigheter och institutioner

* sprida kunskap om syndromet

* frimja forskning kring syndromet

* hilla kontakt med Marfanforeningar 1 andra linder

* hilla kontakt med andra handikappforeningar.

I andra linder finns motsvarande foreningar. Ett nitverk av samver-
kande nationella Marfanféreningar 4r under uppbyggnad. Adressen ir
Svenska Marfanforeningen, Box 16264, 10324 Stockholm.

En fOrening som kan vara av intresse vinder sig till linga personer,
Foreningen for linga — King Size Club. Den utger en klubbtidning,
King Size News. Foreningen ordnar olika triffar och méten, frin
jazzkvillar till museibesok. Den sammanstiller ocksd en ’Ink&pslista’
med uppgifter om limpliga ink&psstillen for klider och skor.
Adressen ar Box 4281, 10266 Stockholm; tel 08-328159.




Sammanfattning

Sjukdomsyttringar

Kroppstorindringar vid Marfans syndrom sammanfattas i tabell 3.

Skelett

Leder

Ogon
Hjdrta
Karl

Lungor

Tander
Ovrigt

Genetiska

Varierad bild

Lang, smal kroppsbyggnad, mycket langsmala extremi-
teter, smala naglar, 6kade ryggradskrokar, platt och
asymmetrisk brostkorg, kolbrost eller trattbrost.

Eftergivliga och 6verstrickbara leder; tendens till stuk-
ningar och vrickningar.

Narsynthet, linsdislokation, nithinneavlossning.

Klaffprolaps med lickage — mitralisinsufficiens, aortain-
sufficiens.

Aortavidgning — oftast i forsta delen; aortabristning.

Luftlickage i lungsick med lungkollaps — pneumotho-
rax; stora lungblasor — emfysem.

Hogt trangt gomvalv, trangstillning av tanderna.
Brack, hudstrimmor — sa kallade striae.

Autosomalt dominant arftlighet — 50% sannolikhet for
att ett barn till en individ med syndromet drver det.
Cirka 25% av fallen dr sannolikt nymutationer, alltsa
det forsta fallet i en slakt.

De olika sjukdomsyttringarna ovan visar mycket stor
variabilitet, bade betriffande svérighetsgrad och typ av
yttringar. Manga ar besvirsfria.

Tabell 3. Sjukdomsyttringar vid Marfans syndrom.
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Kontroller och undersokningar

Principer for kontroller och handliggning vid Marfans syndrom
framgir av tabell 4. Detta ir riktlinjer, med mojlighet till stora varia-
tioner beroende pi de aktuella forutsittningarna. Regelbundna
undersokningar genomfdrs lampligen av patientens allminlikare.

Kontroller av specialister:

Oftalmolog vid 6 manaders élder, direfter arligen.

Ortoped fran fodelsen till 20 ars alder vid behov; sko-
lios, thoraxdeformitet, plattfot.

Genetiker radgivning vid forsta diagnos, samt smaningom
tillsammans med partner.

Kardiolog fran fodelsen vartannat ar till 11 ars alder, dar-
efter arligen.

Undersékningar:

Ekokardiografi — mitralklaffprolaps, aortadilatation?

EKG — arytmi?

Lungrontgen — emfysemblasor?

Undersékning med DT eller MR av hela aorta, som utgangs-
punkt for kontroller vid begynnande vidgning (ekokardiografi)
och for sdkrare diagnos vid misstinkt dissektion.

Réntgen av svanskotor — duraektasi? Finns sddan vidgning av
ryggmargshinnorna ar diagnosen mycket sannolik.

Atgérder:

Endokarditprofylax enligt riktlinjer; sarskilt patientkort finns
hos ldkare.

Betablockerare.

Begrinsning av anstringande fysiska aktiviteter, sarskilt
isometriska (tunga lyft), och kampsporter.

Elektiv aortakirurgi vid aortarotdiameter 6ver 60 mm,

eller 50-55 mm om aortadissektion finns i familjen.

Tabell 4. Kontroller, undersdkningar och dtgdrder vid Marfans syndrom.




40

Forskning och utveckling

Grundforskningen soker klarligga den skada som foreligger i generna,
liksom vilken skada som uppkommer i bindviven. Avancerade meto-
der (elektronmikroskopi, immunologiska undersdkningstekniker,
kemiska mitmetoder, etc) uppticker skador hos de dggvitemolekyler
som ingdr i bindviven. Man har noga undersokt den gen pa kromo-
sompar nr 15 som bir anlaget.

Den kliniska forskningen syftar till att forbittra diagnos och
behandling. I tabell 5 sammanfattas de senaste decenniernas framsteg.

Forskning
klinisk

molekylar

Klinik
medicinsk

kirurgisk

Socialt stod
yrkesgrupper

lekman

Livserfarenhet

1970

betablockad

ingen

databas i Baltimore,
diagnoskriterier

akut aortakirurgi
ortopedisk kirurgi

flertalet okunniga,
men ger akuthjalp

ensam om
upplevelser

unik, farlig, sallsynt
och konstig sjukdom

1980

bittre operations-
tekniker

jakt efter ansvarig
gen

ekokardiografi,
betablockad,
datortomografi

nathinnekirurgi laser

viss radgivning, sprid-
da kontroller

patientforeningar i
Storbritannien, USA

’férklarad sjukdom”
kan fa hjilp”
“det finns ju andra”

1990

databaser, jamforelser
klinik-genetik

fibrillingenen ar den
avvikande

magnetkamera, spridd
diagnostik, hormonell
tillvaxthamning

inopererade plastlin-
ser i dgonen
preventiv aortakirurgi

rad betiffande livsstil,
anhorigkontroll,

patientférening i
Sverige; information

aktivt samspel med
sjukvardspersonal och
patientféreningar

Tabell 5. Forskning och utveckling vid Marfans syndrom.

Nya apparater klarligger mer exakt sjukliga forindringar — 1 hjirta,
kirl, 6gon, skelett, etc. Nya likemedel provas, for att minska risken
tor komplikationer. Nya operationsmetoder har lett till en dramatisk
forbittring av prognosen. Katastrofala komplikationer frin o6gon,
hjirta och kirl ska inte lingre behova intriffa.

Och utvecklingen fortsitter och ger gott hopp infor framtiden!




