Bevezetés: A Marfan szindroma (MFS) a kotszovet szisztémas betegsége (prevalencia: 1-
5/10 000), a kardiovaszkularis, izom-vaz, szemészeti és tiido manifesztaciok kiilonb6zo
kombindciojaval. Autoszomalis dominans 6roklédést, kb. 1/3-a i) mutacidé eredménye.
Tiinetei barmely ¢életkorban és kiilonbozo sulyossaggal jelentkezhetnek, még ugyanazon
csaladon beliil is. Az esetek nagy részében az FBN1 (15921, fibrillin gén) és alkalmanként a
TGFBR1 (9922) és 2 (3p22) mutacidja all a tiinetek hatterében. Klinikai diagnézisa korabban
a ghenti, Gijabban a briisszeli kritériumrendszer alapjan torténik, nem konnyt, foleg
gyermekkorban.

Modszerek: 41 csalad esetén végeztiik el a fibrillin-1 gén 6roklodésének vizsgalatat a gén
mikroszatellita markereivel. Ezek koziil intragenikusak az MTS-1 (intron 1), MTS-2 (intron
5), MTS-3 (intron 29), MTS-4 (intron 43), extragenikusak a 5’ végtoél kiilonb6z6 tavolsagra:
D15S1028 és D15S119. Moédszereink: polimeraz lancreakcid (egyik primer Cy5-el jelolt) és
elektroforézis (ALFexpress II). A PCR termékek kiillonb6z6é méretét a vizsgalt régiok
kiilonb6z6 dinukleotid ismétlddési szama okozza, mely elektroforézissel kimutathato.

Eredmények: 41 csaladbol 8 esetben (19,5%) tudtuk valésziniisiteni a fibrillinopathia (MFS)
diagndzisat, 18 esetben nem (44%). Nyolc csaladban (19,5%) nem volt informativ a
vizsgalatunk, mivel nem allt rendelkezésiinkre elegendd szamu csaladtag (legalabb két tlinetes
¢s tobb tiinetmentes), hét esetben (17%) csak 1 tiinetes fordult eld a csaladban, ezekben az
esetekben mutacids analizis dontheti el a diagnozist.

Kovetkeztetés: Valosziniisitettiik az MFS , tuldiagnosztizalt” kérkép és a tiinetek
elé6fordulasanak magas intra- és interfamiliaris varabilitasat.



