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Kdo jsem?

• studentka magisterského oboru Molekulární biologie a genetika

• diplomantka v Laboratoři molekulární fyziologie rostlin (CEITEC)

• dcera svého otce
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Genetické vyšetření, 2006



Ulice Křižíkova v Brně, 18. února 2011
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Co je to Marfanův syndrom (MFS)?

• genetické onemocnění pojivové tkáně (cévy, oči, obaly míchy,…)
• snížená elasticita

• tkáně se roztahují

• popsán poprvé v roce 1896 u 5leté dívky (lékař Antoine Marfan)

• mutace v genu pro fibrilin-1 (FBN1) – popsáno 1991
• Nejrůznější možné mutace (dnes: 3000<) – obtížná identifikace

• Studie: 1013 lidí, 803 jedinečných škodlivých mutací

• Fibrilin-1 se běžně podílí na tvorbě tzv. mikrofibril, ty pak tvoří kolagenní 
vlákna

• neléčitelný



Teoretická pravděpodobnost výskytu Marfanova syndromu v rodině
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Riziko je vyšší, pokud je u více předků diagnostikován Marfanův syndrom. Může dojít pouze ke spontánní
mutaci v genu pro fibrillin-1.





Jak poznám, že jsem Marfan?

• tzv. upravená gentská kritéria
• pokud se onemocnění dosud v rodině neobjevilo

• rozšířená aorta + ectopia lentis (oboustranné vysunutí oční čočky)

• nebo rozšířená aorta + mutace v genu FBN1 (FBN2, TGFBR1, TGFBR2)

• nebo rozšířená aorta + skóre systémových znaků minimálně 7 bodů

• nebo ectopia lentis + mutace v genu FBN1 postihující aortu 

• pokud se onemocnění už objevilo u někoho v rodině
• ectopia lentis

• nebo skóre systémových znaků minimálně 7 bodů

• rozšířená aorta



Jak poznám, že jsem Marfan?
• Systémové znaky (maximálně 20 bodů, potřeba minimálně 7):

• Příznak palce a zápěstí (3 body), jen jeden znak (1 bod)
• Hrudník – ptačí (2 body) nebo nálevkovitý či asymetrický (1 bod)
• Deformity chodidla (2 body)
• Pneumotorax (2 body)
• Durální ektázie – rozšíření duralového vaku kolem míchy (2 body)
• Protruze acetabula (2 body)
• Poměr rozpětí rukou/výška (nad 1.05)  (1 bod)
• Skolióza/kyfóza (1 bod)
• Snížená extenze v lokti (1 bod)
• 3 z 5 znaků v obličeji (1 bod)
• Kožní strie (1 bod)
• Krátkozrakost nad 3 dioptrie – myopie (1 bod)
• Prolaps mitrální chlopně (1 bod)
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Ectopia lentis
(vadný závěsný aparát čočky)

Spontánní pneumotorax

Hypermobilita kloubů Skolióza/kyfózaKrátkozrakost



Strie

Prolaps mitrální chlopně

Durální ektázie

Protruze acetabula

Snížená extenze v lokti Protáhlý obličej
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Nemůžu mít něco jiného než MFS?

• Loeys-Dietzův syndrom

• Ehlers-Danlosův syndrom – vaskulární forma

• Familiální aneurysma a disekce aorty

• Syndrom ektopie oční čočky

• Bealsův syndrom

• Fenotyp MASS (Mitrální chlopeň, Aorta, kůže = Skin, Skelet)

• Sticklerův syndrom

• Shprintzen-Goldbergův syndrom



Já jsem asi doopravdy Marfan. Co teď?
• Genetická konzultace (klinický genetik)

• Kontroly
• Kardiologie (kořen aorty do 50 mm, těhotné ženy do 40 mm)

• Oční

• Ortopedie

• Endokrinologie

• Vyhýbat se těžké srdeční zátěži

• Databáze doporučených lékařů na www.marfanek.cz

http://www.marfanek.cz/


A co když se mi pomalu rozšiřuje aorta?
• betablokátory, Losartan (snížení krevního tlaku a náporu na stěnu cév)

• preventivní operace při rozšiřující se aortě

• operace: nejrůznější metody: 
• Bentallova, Davidova, CAVIAAR

• PEARS = Exstent ExoVasc (IKEM, od 12/2015 operováno již 5 pacientů)
• Vyvinul ho člověk s MFS (Tal Golesworthy)

• Poslední 3 operace už byly hrazeny pojišťovnou



http://www.ceskatelevize.cz/porady/1097181328-udalosti/215411000101228/



Mám MFS a plánuji dítě
• Přirozené oplodnění vs. preimplantační genetická diagnostika 

(s ní spojená in vitro fertilizace)
• IVF cyklus, výběr embryí bez Marfanova syndromu a bez aneuploidií

• Cena: dle zdravotní pojišťovny/samoplátci
• 111, 201, 205, 207 – jen doplatky spojené s IVF: okolo 20 až 30 000 Kč

• 211 (Ministerstvo vnitra), 213 (Revírní bratrská pokladna) – hradí pouze IVF cyklus: 
89 000 Kč + doplatky spojené s IVF (20 až 30 000 Kč)

• Samoplátci: okolo 150 000 Kč (platí i celý IVF cyklus)



Jsem těhotná žena s MFS
• Těhotenství je rizikové

• Nutné velmi časté kontroly u kadiologa (každý měsíc)
• Aorta pod 40 mm – střední riziko
• Aorta 40 až 45 mm – vysoké riziko
• Aorta nad 45 mm – nutná operace ještě před otěhotněním

• Nejčastěji komplikace v posledním trimestru (50 %), 
případně ještě v šestinedělí (30 %)

• V průběhu těhotenství nutná kontrola tlaku krve

• Porod
• Přirozený
• Při aortě nad 40 mm zvažovat císařský řez
• Při aortě nad 45 mm jednoznačně císařský řez

• Neonatální forma MFS do 1. roku života dítěte



Cena: 699 Kč

Aplikace Záchranka 
v mobilu

Zaregistrovat se a uvést 
zdravotní problémy



Kolik je na světě Marfanů?

• 1 Marfan na 5000 lidí

• Vzácné onemocnění (onemocnění, jehož četnost v populaci je méně 
než 1:2000)



Marfánci sobě
• „Marfanův syndrom“
• „Náš Marfánek“
• „Asociácia Marfanovho syndrómu“



• Každoroční setkání
• Rehabilitační cvičení
• Přednášky lékařů
• Zábavný program pro 

děti i dospělé



Co si odnést?

• Neléčitelné onemocnění, ALE pravidelnými kontrolami jde mnohé 
zachránit!

• Je to vzácné onemocnění, ale pořád ho může mít i někdo v mém 
okolí.

• Na světě jsou i další Marfánci – Facebook, sdružení… 

• Existuje spousta lékařů, kteří o MFS ví a můžete se na ně obrátit 
(marfanek.cz). Pokud víte o dalších, kontaktujte nás.



Poděkování

Tomáš Kocur

Jitka Bařinková

Pavlína Kocourková




