Sjeldne Diagnoser

Kort om
Marfan syndrom

Marfan syndrom er en sjaelden, arvelig bindevaevssygdom, der kan medfare en raekke falgesyg-
domme i skelet, hjerte/kredslgb og gjne.

@ Forlab og prognose

Symptomerne pd Marfan syndrom kan vaere en karakteristisk knoglebygning med stor hgjde, lange
lemmer, smalt ansigt, rygskaevhed, hypermobilitet, lose ledband, platfod, tragt- eller fuglebryst, hgj
gane og en skaev tandstilling.

Der er ofte problemer med hjerte/kredslgb, herunder udvidelse af hovedpulsare (aorta) og utzethed
af hjerteklapperne. @jenproblemer ses som lgse linser, staerk naersynethed og nethindelasning,
gren og/eller gra staer. Herudover kan der forekomme smerter i led og muskler og @get traethed.
Endvidere kan der opsta streekmaerker i huden, lyskebrok, sevnapng samt en gget hyppighed af
migraene.

Der kan vzere store variationer pa sveerhedsgraden af Marfan syndrom, og man har som regel kun
nogle af de ovennavnte symptomer.

Sygdommen er ikke stationzaer, den kan maske holde sig i ro i nogle ar, for herefter pludselig at for-
vaerres (progrediere).

@ Forekomst og arvegang

Marfan syndrom er arveligt, og der er 50 procents sandsynlighed for at give sygdommen videre til
sine barn, hvis den ene af foraeldrene har Marfan syndrom. | ca. hvert flerde tilfeelde skyldes syg-
dommen en ny mutation, dvs. forandringer i arveanlaeggene i det tidlige fosterstadium.

Det skgnnes, at der lever ca. 500 personer med Marfan syndrom i Danmark.

Det er meget vanskeligt at stille diagnosen Marfan syndrom, og der findes heller ikke en enkelt
undersg@gelse, som kan be- eller afkraefte mistanken om Marfan. For at stille diagnosen skal man
igennem en raekke kliniske undersggelser.

Diagnosen stilles i alle aldre, men typisk kommer sygdommen farst til udtryk i Iabet af voksenlivet,
fordi kroppen og bindevaevet udsaettes for gget belastning. Det er ofte vanskeligt at stille diag-
nosen pa sma barn, medmindre symptomerne er alvorlige, eller barnet har foraeldre, der selv har
diagnosen. Der kan derfor veere meget stor forskel pa, hvornar diagnosen Marfan syndrom stilles.



@ Behandling og kontrol

Der findes ingen behandling mod selve syndromet, men med de behandlingstilbud, der findes i
dag, kan langt de fleste med Marfan syndrom leve et bade langt og godt liv, idet der er gode mu-
ligheder for at afhjeelpe og behandle falgesygdommene.

Hejdevaeksten kan evt. reguleres med hormonpraeparater. Rygskaevhed kan behandles med fysiur-
gisk behandling, korset eller operation.

Hjertesygdommene kan ogsa behandles enten medicinsk eller kirurgisk. Medicinsk behandling
med betablokker gives for at seenke blodtrykket og dermed mindske risikoen for udvidelse af aorta.
Ved udvidelse af hovedpulsaren kan man ved en operation indsaette et nyt stykke aorta og i nogle
tilfeelde en ny aortaklap. Ligeledes kan mitralklappen udskiftes, hvis den er betydelig utaet.

Operation kan komme pa tale, hvis man lider af lgse linser, nethindelgsning eller gren/gra steer.

@ Mere information - kontakt

Landsforeningen for Sjeeldne Diagnoser
Marfan Syndrom TIf. 3314 0010
www.marfan.dk www.sjaeldnediagnoser.dk

mail: mail@sjaeldnediagnoser.dk
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