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Marfan-szindromas beteg aortadisszekcioja

Ervényesiil-e az elvarhaté orvosi odafigyelés a Marfan-szindrémasokkal kap-
csolatban, avagy felismerjiik-e egyaltalan a Marfan-szindromat? Az itt bemu-
tatott eset azt szemlélteti, hogy ezen a téren sok még a tennival6. Az aortat
érintd szovédmeények korai felderitése életmentd lehet!

KULCSSZAVAK: AORTADISSZEKCIO, AORTO-ANNULEKTAZIA, ARACHNODAKTILIA, MARFAN-SZINDROMA, MITRALIS PROLAPSZUS,

PECTUS CARINATUM, PECTUS EXCAVATUM

Az eset leirasa

A 33 éves fiatalember hirtelen jelent-
kez6 mellkasi fajdalom és alsé végtagi
zsibbadds miatt jelentkezett a megyei
kérhaz siirg6sségi tigyeletén. Az tigye-
letes orvos EKG-vizsgdlattal kizdrta
az infarktus lehetéségét, a panaszokat
jelentéktelennek itélte, a beteget fdjda-
lomgsillapitéval litta el és hazakiildte.
Ot napra r4 igen erds, késszuréasszert
mellkasi fajdalom jelentkezett, ezért

a beteg ismételten visszament a kérhdz
siirgdsségi osztalyara. Panaszait azon-
ban most is jelentéktelennek mindsi-
tették, és tjra haza akartdk kiildeni.

A beteg hatarozott kovetelésére,
hogy végezzenek részletesebb kivizs-
galast, dtadték egy fiatal orvosnak, aki
alaposabban kikérdezte, majd mell-
kasi CT-angiografids vizsgdlatot ren-
delt el. A vizsgalat akut ,A” tipusi
aortadisszekciot talalt. Az akut érka-
tasztréfa tényétdl most mar a siirgds-
ségi osztaly vezetdje is megijedt, és
rohamkocsival a teriiletileg illetékes
szivsebészeti klinikdra kiildték a be-
teget. Itt a beteget azonnal megope-
raltak, szem el6tt tartva azt a szakmai
iranyelvet, miszerint az akut ,,A” tipu-
s aortadisszekci6 diagnozisa egyenld
az akut szivsebészeti miitét javallata-
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val. Az aortabillentyti funkcidjat vi-
szonylag épnek talaltdk, ezért az aor-
tagyokot nem érintve, a disszekalodott
aorta ascendenst reszekdlva, aorto-
aortikus miiérinterpoziciéval rekonst-
ruéltdk az aorta proximalis, disszekcié
4ltal érintett szakaszit.

A fiatalember szovédménymen-
tesen gyogyult. Rehabilitaciot kove-
téen j6 dllapotban, panaszmentesen
keriilt otthondba. Két honappal ké-
s6bb kontroll-CT-angiografidt végez-
tek a megyei kardiolégian, mely vizs-
galat ép viszonyokat igazolt az aorta
ascendensen. Ugyanakkor, az {ven és
az aorta descendensen a disszekci6 to-
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vébbi perzisztéldsat igazoltdk. A be-
teget klinikédnk érsebészeti osztélyara
irdnyitottdk, a disszekcié dltal indo-
koltnak vélt tovabbi érsebészeti ellatas
céljabol.

A feloltozott paciens elsé szemrevé-
telezésénél 2 méternél magasabb fiatal-
embert lattunk, jellegzetes Marfan-jel-
legii arccal (retrognatia, szemuveggel
korrigélt er6s miopia, lefelé lejts
fissura palpebralis), igen hosszu felkar-
okkal, egyértelmtien hosszi, pokldb-
szer(i kézujjakkal. Els6 kérdésiinkre,
hogy hallott-e valaha is a Marfan-
szindrémérol, nemleges valaszt kap-
tunk. A levetkdztetett betegen a ki-
fejezett sternum excavatum mellett
feltiind volt a jelentds szkolidzis, va-
lamint a tipusos helyeken (véllak, csi-
pok) elhelyezkedé atrofids borstridk.
Ranézésre is egyértelmi volt a Mar-
fan-szindréma klinikai diagnézisa,
melyre 33 év alatt egyetlen orvos sem
figyelt fel, mint ahogy nem keltette fel
a megyei korhdz orvosainak gyanak-
vasat sem a Marfan-szindroma szépen
lathaté tiinetegyiittese.

Ami pedig a legszomortibb, gya-
nithatd, hogy a szivsebészeti klinika
orvosai sem voltak tisztdban a Mar-
fan-szindréma jelenlétével, amit visz-
szamendleg két tény bizonyit. Az
egyik: nem jelezték és nem is utaltak
erre a zarojelentésben, mitéti lefrds-
ban. A mésik: nem azt az adekvit mi-
téti megolddst valasztottdk, amelyet
ebben az esetben valasztaniuk kel-
lett volna, hiszen a 47 mm-re kitagult
bulbus aortaet érintetleniil hagyték.
Egy Marfan-szindrémds péciensnél
mar dnmagéaban ez miitéti indikaci-
6t képezhetne. Tehit a sikeres mii-
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tét megmentette ugyan a beteg éle-
tét, ugyanakkor a kitdgult aortagysk
bennhagydsaval egy mésodik szivse-
bészeti beavatkozds majdani sziik-
ségességét helyezték kilatasba. A he-
lyesen megvélasztott primer sebészi
ellatassal (teljes proximdlis aorta-
gyok és ascendens rekonstrukcio) ezt
az tjabb miitétet kivédhették volna!
A fiatalembert gondozésba vettiik,

s szoros echokardiografias és CT-
angiografids ellenérzés mellett jeloljitk
ki az tjabb szivmiitét idopontjat.

A Marfan-szindroma jellegzetes
tiinetegyiittese és szivsebészeti
vonatkozasa

A Marfan-szindréma a szervezet
kotdszoveti allomanyit érinté auto-
szomalis, domindns 6roklédést gene-
tikai betegség, melynek prevalancidja
1:5000-1:10 000, tehat hazdnkban kb.
1000-2000 Marfan-szindromas be-
teg élhet.! A betegség manifesztaci-
6i multiszisztémdsak, egyebek mel-
lett a kardiovaszkularis rendszert,

a szemet és a vazrendszert érintik.’

A Marfan-szindrémds egyének don-
té tobbségénél a fibrillin-1 gén mu-
taci6ja mutathato ki.' A Marfan-kér
megjelenési formaja (expresszivita-

- sa) kiilonboz6 mértéki lehet, ennek

‘ megfelelden véltozé klinikai képpel

1. dbra. Retrogndtia: a koponyacsontokhoz
képest hdtra helyezett dllkapocs

2. dbra. Lefelé lejté fissura palpebralis

3. dbra. Arachnodaktilia - a jellegzetes hosz-
sz, vékony ujjak

taldlkozhatunk. A stlyostél a mind-
Ossze szelid eltérésekben megmutat-
kozo forméig tobbféle megjelenés le-
hetséges. A betegek jellegzetes arc- és
alkati vondsai miatt a korkép az ese-
tek tobbségében mar elsé pillantdsra
felismerhet6.

A ,marfanos arcot” leggyakrab-
ban az 4llkapocsnak a koponya t6b-
bi részéhez viszonyitott hitrahelye-
z6dése (retrognathia mandibularis)
uralja, mely miatt az 41l jellegze-
tesen kicsinek, lecsapottnak tinik
(1. 4bra). Emellett gyakori arctiinet
a szemgoly6 besiippedése a szemiireg-
be (enoftalmusz), lefelé lejtd szemrés
(fissura palpebralis) (2. dbra), a kozép-
arc fejletlensége (maldris hipopldzia)
és ritkdbban a hossztifejiiség (dolicho-
kefalia). A szemiiveggel korrigalt je-
lentés mértékd midpia is igen jelleg-
zetes. Tipusos alkati (csontrendszeri)
elviltozéasok esetén a betegeknek jel-
legzetes Marfan-szindromas kinézet-
itk van: magasak, vékonyak, karjuk
fesztavolsaga nagyobb, mint a testma-
gassaguk. A 1ab- és kézkozépcsont-
ok, valamint az ujjpercek meghosz-

szabbodasa kovetkeztében hossz,
vékony ujjaik péklabakra emlékez-
tetnek (arachnodactilia) (3. dbra).
Mellkasuk és a gerinciik is gyakran
mutat deformitést. A mellkas jelleg-
zetes aszimmetridjat eredményezd
pectus excavatum (susztermellkas),
vagy ennek ellentéte, a pectus carina-
tum (tyukmellkas) gyakran kifejezett
szkoliozishoz tarsul (4. dbra). Ez utéb-
biak azonban mar inkdabb csak nyari
ruhézatban, illetve a levetkoztetett be-
tegen szembetiinGek.

4. dbra. Marfan-szindrémds apa és kisfia.
Jell hosszil felsd végtagok. Arachno-

dactilia. Jellegzetes labforma. Pectus carina-
tum az apdndl, pectus excavatum a fisindl




A felsorolt, tobbnyire jol lathatd,

a Marfan-szindromdra igen jellegze-
tes tiinetek egyiittese alkalmas arra,
hogy a vizsgal6 hiziorvos, kardiol6-
gus, sebész, szemész, ortopéd szak-
orvos, reumatolégus és nem utol-
sosorban a sportorvos éberségét

a szindroma lehetésége felé iranyitsa!
Elsésorban azért fontos ez, hogy id6-
ben megtorténjen a vizsgalo szem elél
rejtve maradd kardiovaszkuldris tii-
netek esetleges jelenlétének igazoldsa,
hiszen ezek hatdrozzak meg a Marfan-
szindrémas betegek életkilatdsait.

A Marfan-szindroma jellegzetes és
jol ismert kardiovaszkuldris szovod-
ményei koziil harom a szivsebészeti
ellitds kompetencidjaba tartozik: el6-
fordulsi gyakorisaguk sorrendjében
az aorto-annulektazia, az ,,A” tipu-
st aortadisszekcio és végiil a mitralis
prolapszus szindréma. A negyedik,

a Marfan-kérra ugyancsak jellegzetes
vaszkuléris szovédmény, a ,,B” tipust
aortadisszekci6 az érsebészet ellatdsi
korébe sorolandé.

A mitralis prolapszus szindréma,
kisebb vagy nagyobb mértéki regur-
gitdciéval tarsulva, kevésbé veszé-
lyes, de olykor sebészi ellatast igénylé
kardidlis tiinete a betegségnek. Sok-
kal gyakoribb a bulbus aortae jelleg-
zetes, hagymaszerii format 61t6 kita-
guldsa (5. dbra). Evek teltével, a sinus
Valsalva tovabbi taguldséval kifejezett
aorto-annulektazia alakul ki az aorta
falanak fokozatos elvékonyodasaval és
a billentytitasakok koopticiés elég-
telenségével. Az aortagyok fokozato-
san tagulé és vékonyodo falén el6bb-
utébb az intima bereped, és az érfali
rétegek disszekdlédnak. Ez a tébbnyi-
re akutan bekovetkez6 érkatasztrofa
~ id6ben elvégzett sebészi beavatkozds
nélkiil - az esetek tobbségében haldlos
kimeneteli. Az annulektdzidval egyiitt
jaré funkcionilis billentytielégtelenség

Orvostovabbképzs Szemle XX. évf. 5. szém, 2013. méjus » Marfai dr

5. dbra. A Marfan-szindréma jellegzetessége
a hagyma alaku, tagult bulbus aortae

a bal kamra tartés volumenterhelése
altal dilatativ kardiomiopatia (DCM)
kialakuldséhoz vezethet. A DCM-
szerii kép kialakuldsét segiti a Marfan-
szindréma miokardidlis szovédmé-
nyeként leirt Marfan-kardiomiopatia
val6szintsithetd jelenléte is.?

Megbeszélés

A Semmelweis Egyetem Er- és Sziv-
gyogyaszati Klinikajin j6 10 évvel ez-
el6tt, 2002-ben alakult meg a Magyar
Marfan Alapitvany hdrom klinikai
profil, a szivsebészet, a kardioldgia és
a képalkotd radiolégiai képvisel8inek
részvételével.” Az alapitviny a magyar-
orszagi marfanos betegek kisziirését,
gondozasdt, a sziikséges orvosi szakke-
zelések koordinaldsit tiizte ki célul.

A marfanos betegek gondozasa
osszetett feladat. Végsé célja, hogy
megel6zze az akut kardiovaszkularis
szovédmények kialakuldsat, melyek
behatdroljék az érintettek életkilatd-
sait. A gondozés alapja az évenkénti
kardiolégiai ellendrzés. Az aortagyok
esetleges tdguldsi tendencidjanak, mé-
retviltozésainak echokardiografids
nyomon kévetése alapvetéen fontos,
hogy kisziirhessiik azokat a betege-
ket, akik mar veszélyeztetettnek te-
kintheték az aortadisszekci6 esetle-
ges kialakuldsa szempontjabol. Ha az
aortagyok kitagult, fala elvékonyo-
dott, akkor mér egy kozepes — tobb-
nyire fizikai megeréltetés kovetkez-
tében kialakul6 — vérnyomadskiugrds
az intima és a tunica media berepe-
déséhez és azon keresztiil az érfali ré-
tegek szétvildsdhoz, disszekciéjahoz
vezethet.

Az akut ,,A” tipust aortadisszekcié
a nagyér-katasztrofék kozé tarto-
zik, hiromszor olyan gyakran for-
dul el6, mint a hasi aortaaneurizma
ruptirdja, és kozvetleniil veszélyezte-
ti az életet. Sebészi beavatkozds nél-
kiil a disszekciét elszenvedd betegek
fele 2 napon beliil, 84%-a pedig egy
hénapon beliil meghal. Az elvéko-
nyodott, igen szakadékony, szinte
mallékony marfanos szovetek tovabb
rontjak a disszekci6 prognézisat. Ha-
sonl6 okokbdl a miitéti kockazat is
nagyobb, mint a nem marfanosak
esetében. A kiterjesztett agy- és sziv-
izomvédelem, valamint a folyama-
tosan javulé miitéttechnika ellenére
az akut ,A” tipusu aortadisszekciok
miatt végzett proximalis (az aorta-
gyokot és az aorta ascendenst érintd)
aortarekonstrukciok 30 napon belii-
li haldlozdsa még mindig 20-25%-ra
tehetd.* Ezzel szemben pedig ott van
a kékemény hazai és nemzetkozi ta-
pasztalat, hogy a kitagult aortagyok
miatt, valasztott id6pontban elvégzett
hasonlé miitétek, melyek megeléz-
hetik az aortadisszekci6 kialakula-
sit, igen alacsony - 2-4%-o0s - ko-
rai mitéti kockazattal jarnak. Tehat
logikusnak és ésszertinek tiinik az
a szivsebészeti stratégia, hogy tigulé
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aortagyok esetén a mitéttel ne vir-
juk meg a disszekci6 kialakuldsat.

Az idejében, ,preventiven” elvégzett
aortagyok-rekonstrukciéval a betegek
életkilatasait jelentésen javithatjuk,
igy a betegek varhato atlagos élettar-
tama el is érheti a Marfan-szindré-
maban nem szenveddkét.

Az akut és az elektiv miitétek ered-
ményessége kozott nemcsak a korai
posztoperativ idészakban van oria-
si kiilonbség, hanem a hossz tava
eredményesség vonatkozasaban is.
Az akut miitét ugyan megmenthe-
ti a paciens életét, de tobbnyire nem
akadalyozhatja meg késobbi sze-
kunder érszovédmények kialakuld-
sat. A disztalisabb aortaszakaszokon
a disszekalodott, elvékonyodott és
meggyengiilt érfali rétegek (leggyak-
rabban az {v és a leszéll6 szakasz ha-
tardn) kedveznek az olykor hatalmas
méretet 6lt6 ,,disszekald” aneurizmak
kialakulésdnak. Ez utébbiak progno-
zisa a korrekt konzervativ, katéteres
endograft technikak, vagy éppen az
érsebészeti rekonstruktiv beavatkoza-
sok ellenére igen rossz.

Az elmult masfél-két évtizedben
85 beteget operaltunk meg a Marfan-
szindréma valamilyen, az aortagyokot
is érint6 kardiovaszkuldris sz6v6dmé-
nye miatt, vagy éppen azok kialakula-
sat megel6zendd. A miitét elvégzését
18 esetben akut (. csoport), 11 esetben
krénikus ,,A” tipusi aortadisszekcio
(II. csoport) indokolta; 35 betegnél IT11—
IV. fok aortabillentyi-regurgitdciéval
jaro aorto-annulektazia (II1. csoport)
képezte az indikéci6t (8), mig 21 bete-
get prevencids célzattal operéltuk (IV.
csoport). Osszehasonlitva az eltéré
indikaci6 miatt operélt négy csoport
miitéti eredményeit, valamint a miité-
tet talélt betegek 5 és 10 éves tulélését,
az 1. tablazatban bemutatott eredmé-
nyeket kaptuk.

A miitéti megoldés mind a négy
csoport esetében tobbé-kevésbé azo-
nos volt: tébbségében miibillentyts
konduittal (Bentall-miitét), ritkabban
az aortabillenty megtartasaval (f6-
ként a preventiv esetekben), de a gyok-
nek és az aorta ascendens egy részének
miiérrel térténé pétlasaval (Tirone—
David-miitét) rekonstruéltuk az aorta
proximalis szakaszat.

Eredményeink jol demonstraljak az
akut és az elektiv mitétek miitéti, va-
lamint kés8i eredményeiben rejlé lat-
vényos kiilonbséget. A profilaktikus
céllal operilt betegek vannak a leg-
elényosebb helyzetben, tehat kézen-
fekvd a javaslat, hogy torekedjiink
a szovédmények kialakuldsat meg-
el6z6 sebészeti megoldasok elétérbe
helyezésére.” Ezekkel részben meg-
el6zhetd a nagy spontan és mité-
ti kockdzattal, valamint rossz talélé-
si kildtdsokkal jaré akut ,,A” tipusi
aortadisszekcio kialakuldsa. Mdsrészt
ép billentytimorfolégia és -funkcié
mellett (aortaregurgitécié mértéke <
grade I1.) nagyobb az esélye a billen-
tyli megtartésanak. Ezzel elkeriilhe-
t6 a mibillentytivel kapcsolatos korai
és kés6i szovédmények (miibillenty-
endokarditisz, miibillentyt-trombé-
zis) kialakulésa, egyben mentesiti a be-
teget a kronikus oralis antikoaguldlds
jelentette kellemetlenségek, veszé-
lyek alol. A kérdés mindossze annyi,

hogy a marfanos betegek kardiologi-
ai kovetésekor mikor jon el a sebészi
beavatkozés optimalis ideje, mert en-
nek donté jelentSsége lehet a Marfan-
szindrémasok vérhato élettartama-
nak és életmindségének alakuldsara.
Sajat gyakorlatunk szerint az aorta-
gyok cseréje indokoltnak tekinthet6,®
ha (1) a bulbus aortae (sinus Valsalvak
magassagaban mért) tagassaga el-

éri a 40 mm-t és ha a beteg csalddji-
ban eléfordult mdr aortadisszekcié
(ezek a betegek veszélyeztetettebbek
az aortadisszekci6 korai jelentkezése
szempontjébol); (2) ha a bulbus aortae
tagasséga eléri vagy meghaladja az 50
mm-t; (3) ha a bulbus aortae tdgassiga
40-50 mm, és a tagulds mértéke leg-
aldbb 5 mm/év.

A valés gyakorlati problémét aktua-
lisan azonban az jelenti, hogy a Mar-
fan-szindromads betegek tobbségét
nem ismerik fel. Pedig a gondozds-
nak nemcsak az a célja, hogy kiszir-
je a kardiovaszkuldris szovédmények
kialakuldsa szempontjabol kiilonosen
veszélyeztetett betegeket, de ugyan-
ilyen fontos célja az is, hogy a fizikai
tevékenységekkel, sportokkal, isko-
lai testneveléssel, hivatdsvalasztdssal,
gyermekvallaldssal kapcsolatos élet-
viteli tandcsokkal, valamint megfele-
16 kezeléssel (antihipertenzivum, bé-
ta-blokkold) lassitsa a bulbus aortae
tagulasat.

1. tablazat. A Semmelweis Egyetem, Sziv-és Ergyogyaszati Klinikajén Marfan-szindréma aorta- &
gyokat érintd szovdmeénye miatt operalt 85 beteg posztoperativ tulélése [

R < U sl |

Mitéti Otéves Tizéves 1

sikerarany talélés talélés |

1. csoport: akut aortadisszekcio 3% 49% 39% 3
i i

1. csoport: kronikus aortadisszekcio  100% 7% 77% ;

IIl. csoport: aorto-annulektazia 100% 77% 68% }

‘ 100% 93% 80%

{ IV. csoport: preventiv miitét




A tobb széz beteggel tortént beszél-
getéseink alapjan egyértelmivé vélt,
hogy az orvostarsadalom nagy része
teljesen tdjékozatlan a Marfan-szind-
rémaval kapcsolatban. Ezt mutatja
referélt esetiink is, akinél a latvanyos
marfanos arc és alkati jegyek jelen-
léte ellenére sem mertilt fel — 33 éven
at — senkiben a szindréma lehet6sé-
ge. Még az intenziv mellkasi fdjdalmak
jelentkezése sem terelte az orvosok fi-
gyelmét a szindréma irdnyaba, pedig
annak felismerése segitette volna az
aortadisszekci6 idében torténd felis-
merését. Ez esetben a betegnek sze-
rencséje volt, talélte a diagnosztikai
késlekedést. Sajnos nem ez az egyet-
len olyan eset a praxisunkban, amikor
a szivsebész is tajékozatlansagot rult
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el a Marfan-szindrémaéval kapcsolat-
ban, hiszen a sikeres mtéti kimenetel
ellenére nem azt a miitéti megoldast
vélasztotta, amellyel megkimélhette
volna betegét a vérhatéan sziikségessé
vél6 tjabb beavatkozastol.

Az érintetleniil bennhagyott tagult
aortagyok feltehetéen tovabb fog tagul-
ni, és az esetleges redisszekcié kodol-
va van. A kérdés persze az, mit lehet
tenni annak érdekében, hogy a Mar-
fan-szindréma tiinettana és potencid-
lis veszélyei széles korben ismertté val-
janak az orvostarsadalmon beliil, de
legalabb a betegekkel elérelathatélag
taldlkozo6 orvosok — gyermek-, hazi- és
iskolaorvosok, sportorvosok, tovabba
szemészek, ortopédek, kardiologusok
és szivsebészek — kozott. Az egyetemi

oktatas, szakorvosképzés, széles kori
médiafelvilagositas igen sokat tehetne e
cél elérése érdekében.

Levelezési cim: dr.szabzol il.com
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