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Streszczenie

W pracy opisano przypadek pacjenta z powiklaniami towarzyszgcymi Zzespolowi
Marfana, rzadko wystepujacej choroby charakteryzujacej si¢ do$¢ typowym, relatywnie
tatwym do identyfikacji fenotypem. Przedstawiono pokrétce Kryteria, na podstawie
ktorych mozna rozpozna¢ pacjenta z Zespotem Marfana i nieprawidtowosci, jakich
mozna si¢ spodziewa¢ w czasie wykonywania medycznych czynnosci ratunkowych u
takiego chorego. Postuzono si¢ autentycznym opisem przypadku pacjenta z ,,Marfanem”

podczas wyjazdu zespotu ratownictwa medycznego.
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Wstep

Zespot Marfana to genetyczna, dziedziczona autosomalnie dominujgco,
wystepujaca w populacji z czestoscig 2:10000 chorych, wielouktadowa choroba tkanki
acznej, ktorej patogeneza dotyczy przemiany genu zwanego fibryling-1 znajdujacego si¢
na chromosomie 15. To uszkodzenie genetyczne, prowadzi do wielu defektow, ktorych
skutki daje si¢ zaobserwowaé najcze¢sciej w ukladach: mieSniowo-szkieletowym,
sercowo-naczyniowym oraz narzadzie wzroku. Odpowiada za 6-9% przypadkow
rozwarstwienia aorty. Nie obserwuje si¢ rdznic etnicznych ani zwigzanych z plcia, co
wynika z dziedziczenia autosomalnego dominujgcego. Blisko 75% chorych to dzieci
rodzicow dotknigtych ta choroba, u pozostatych rozwija si¢ ona w wyniku mutacji de
novo. Nazwa zespotu pochodzi od nazwiska dr. Antoine’a Marfana, ktory w 1896 r.
przedstawil pierwszy opis typowego przypadku. Mingto jednak blisko 100 lat, zanim
zidentyfikowano (w 1991 r.) czynnik sprawczy. [1]

Pacjenci z ,,Marfanem” to ludzie cechujacy si¢ wzrostem wigkszym niz przeci¢tny
czlowiek, posiadajg szczupla budowe ciata. Kobiety osiggaja wzrost na poziomie 170-
180 cm, me¢zczyzni przecigtnie 191 cm. Kolejna typowa oznaka sa dtugie koniczyny gérne
oraz smukte, dlugie kosci paliczkow, dajace oraz tzw. palcow ,,pajakowatych”. U
istotnego odsetka chorych zaobserwowac¢ mozna rowniez wady budowy klatki piersiowej
takie jak kurza lub szewska klatka piersiowa, skolioza (najcze¢sciej dzieci), ruchomosci
stawow przekraczajace swoje granice fizjologiczne oraz specyficzng prezencje twarzy,
ktorg cechuje: pociaglosé, waska gorna szczegka i sttoczone zgby. Wymienione cechy

fenotypowe pozwalajg wytypowaé pacjentdow wymagajacych konsultacji genetycznej.

Klinicznie Zespot Marfana mozna rozpoznac, kiedy spetnione jest wystgpowanie
skojarzonych ze sobg objawow. Poslugujemy si¢ w tym celu tzw.: Kryteriami Ghent
przedstawionymi w ponizszej tabeli:[ 2, 3]



Kryteria Male

Kryteria Duze

Uktad mig$niowo-
szkieletowy

- Szewska lub kurza klatka
piersiowa,

- Stosunek rozpigtosci
ramion do wzrostu > 1.05,

- Dodatki: objaw kciuka i
nadgarstka,

- Skolioza > 20 stopni,

- Ograniczony wyprost
tokcia < 170 stopni,

- Stopa ptaska,

- Protruzja panewek
stawOw biodrowych

- Nadmierna ruchomos$é
stawow,

- Podniebienie gotyckie,

- Cechy dysformiczne
twarzy

Uktad sercowo-

- Poszerzenie aorty

- Wypadanie ptatka

naczyniowy wstepujace;, zastawki dwudzielnej,
- Tetniak rozwarstwiajacy - Inne poszerzenia aorty
aorty wstepujacej
Narzady wzroku - zwichnigcie soczewki - jaskra , inne
Uktad oddechowy - - Samoistna odma
oplucnowa,
- pecherze rozedmowe
Skora - - Rozstepy skorne,
- Nawracajace lub wcigte
przepukliny
Uktad nerwowy - Rozciagnigcie opony -

twardej w odcinku L-S

Czynniki genetyczne

- wystgpowanie rodzinne,

- Mutacje genetyczne

Zgodnie z klasyfikacja Ghent na rozpoznanie zespotu Marfana pozwala
wspotistnienie typowych objawow w trzech uktadach przy negatywnym wywiadzie
rodzinnym lub w dwoéch uktadach, jezeli w rodzinie pacjenta potwierdzono zespot

Marfana [4, 5].



Zmiany w ukladzie sercowo-naczyniowym w Zespole Marfana

Tetniak rozwarstwiajacy aorty jest jednym z najgrozniejszych powiktan
wystepujacych u pacjentow z zespotem Marfana. Objawy podobnie, jak w przypadku np.:
zwyklych tetniakow, zatorowosci ptucnej, odmy optucnowej czy OZW (dusznos¢,
omdlenie, bol w Kklatce piersiowej), nie sg typowe i jednoznaczne, wymagajg
kazdorazowo szczegotowej analizy 1 uwzgledniania dodatkowych czynnikow ryzyka
poszczegolnych stanow zagrozenia zdrowotnego. Biorac pod uwage dysfunkcje tkanki
tacznej wystepujacg w zespole Marfana rozwarstwienie aorty w tej grupie pacjentow

moze przebiega¢ gwattowniej i szybciej zakonczy¢ si¢ zgonem. [6, 7]

Ze wzgledu na przebieg kliniczny i rokowanie tg¢tniaki rozwarstwiajgce aorty

klasyfikuje si¢ na dwie podstawowe grupy (Klasyfikacja Stanford):

v' typ A — rozwarstwienie obejmujgce aorte wstepujacg bez wzgledu na miejsce
powstania (70%);

v’ typ B — rozwarstwienie aorty nicobejmujace aorty wstepujace;.

Jak wspomniano wczesniej symptomy rozwarstwienia sg bardzo nieswoiste, totez
czesto myli si¢ je z innymi jednostkami chorobowymi. Wedtug rekomendacji American
Heart Association (AHA) i European Society of Cardiology (ESC), w postepowaniu
przedszpitalnym zespoly ratownictwa medycznego powinny postugiwac si¢ zasada
wykluczenia trzech takich stanow: zawat serca, zatorowos$¢ plucna 1 tetniak

rozwarstwiajacy aorty. [8]
Objawami przemawiajacymi za podejrzeniem rozwarstwienia aorty sg:

1. Wywiad dodatni w kierunku schorzen: zespot Marfana (lub inna choroba tkanki
tacznej), choroba aorty w wywiadzie rodzinnym, rozpoznana choroba zastawki
aortalnej, rozpoznany tetniak aorty piersiowej, wczesniejsze zabiegi w obrebie
aorty (w tym operacja kardiochirurgiczna).

2. bol w klatce piersiowej, plecow lub brzucha charakteryzujacy si¢ >1 z ponizszych
cech:

—nagly poczatek
— Znaczne natgzenie
—rwacy lub rozdzierajacy charakter

3. objawy przedmiotowe sugerujace ubytek perfuzji:



deficyt tetna
réznica wartosci ci$nienia skurczowego na obu konczynach gérnych
ogniskowy ubytek neurologiczny

rozkurczowy szmer aortalny (nowy)

YV V. V V V

hipotensja lub wstrzas

Im wigcej punktow w skali 0-3 (dowolna cecha w jednej z powyzszych 3 grup to 1 pkt)

tym wigksze prawdopodobienstwo ostrego zespotu aortalnego. [8]
Opis Przypadku

Zespot Ratownictwa Medycznego zostat po raz drugi tego dnia zadysponowany
do 18 letniego mezczyzny skarzacego si¢ na bol w klatce piersiowej od dwoch dni. Z
wywiadu wynikato, iz doznal on wypadku motocyklowego dwa dni wczesniej —
dolegliwosci czasowo korelowaty z przebytym urazem. Po wypadku komunikacyjnym
byt diagnozowany w SOR, wykonano badania obrazowe, ktore nie ujawnity zmian
pourazowych kwalifikujacych chorego do dluzszej obserwacji szpitalnej, zostat wypisany

do domu.

Kilka godzin wczesniej chory byt zaopatrywany przez inny zespot ratownictwa
medycznego — ratownicy sugerujac si¢ wykonang u chorego szczegbtowa diagnostyka w
ramach SOR, odniesli zgtaszane przez niego objawy do stluczenia $ciany Klatki
piersiowej, podali doraznie ketoprofen i pozostawili pacjenta w domu z zaleceniem

pilnego wezwania pomocy w razie nasilenia dolegliwosci.

W badaniu podmiotowym pacjent nie podawat schorzen przewlektych. Matka
pacjenta obecna w tracie interwencji ZRM nie przekazata informacji (uzyskanej od niej

ostatecznie duzo pdzniej), ze sama ma rozpoznany zespot Marfana.
W badaniu przedmiotowym stwierdzono:

» cisnienie tetnicze 134/82 mmHg,

» sat 02 98%,

» temperatura ciata: 36,4 stC;

» pacjent w stanie ogdlnym dobrym, przytomny, w logicznym kontakcie stownym,
wydolny krazeniowo i oddechowo. Ostuchowo AS miarowa 90 /min. Bez
obrzekéw obwodowych. Nad polami plucnymi szmer pecherzykowy

symetryczny. Brzuch migkki, niebolesny, bez oporoéw patologicznych 1 objawoéw



otrzewnowych. Nie zwrdcono uwagi na morfotyczne cechy marfanoidalnej

budowy ciata.

EKG: O$ serca posrednia. Rytm zatokowy miarowy 100/min. Zapis bez

nieprawidtowosci.

Pacjent z powodu utrzymujgcego si¢ bolu w klatce piersiowej, w trybie pilnym zostat

przekazany do dalszej diagnostyki w ramach SOR.

W ocenie dokonanej w SOR zwrdocono uwage na morfotyczne cechy zespolu Marfana
obecne u pacjenta i jego matki. Poza tym nie ujawniono istotnych nieprawidlowosci w

przeprowadzonym badaniu przedmiotowym.
Wykonane w ramach SOR badania laboratoryjne krwi wykazaty nastgpujace odstgpstwa:

» Lagodna niedokrwisto$¢, umiarkowana leukozytoza
» D-dimery 1.280 mg/l [< 0,584],

» CRP 93.00 mg/l [< 5,00],

» Troponina | 0.860 ug/I [< 0,023],

» Glukoza 7.26 mmol/I [3,30 - 5,60],

» S6d 130 mmol/l [136 - 145] ,

W RTG Klatki piersiowej - w szczycie prawym pecherz rozedmowy 39x18mm.

Radiologicznych cech odmy optucnej nie stwierdzono.

Analizujac czynniki ryzyka, diagnostyke roznicowa bolu w klatce piersiowej,
uwzgledniajac kliniczne cechy zespotu Marfana, wysunigto podejrzenie rozwarstwienia
aorty. Wykonano Angio-TK aorty, w ktorym potwierdzono rozwarstwienie aorty od
wysokosci zastawki aortalnej do wysokosci lewego przedsionka serca. Wszystkie
naczynia potome tuku odchodzg od §wiatta rzekomego. Wg klasyfikacji Stanford typ A

rozwartswienia aorty.

Pacjenta w trybie pilnym skierowano do Kliniki Chirurgii Serca Naczyn i

Transplantologii. Zabieg w trybie pilnym zakonczyt si¢ powodzeniem.



Podsumowanie

W opisanym przypadku tetniak aorty byt konsekwencja choroby tkanki tacznej,
zespotu Marfana, powodujacej zmniejszenie wytrzymalo$ci §ciany aorty. Czynnikiem
wywolujagcym rozwarstwienic u opisanego pacjenta byt najprawdopodobniej uraz

wysokoenergeyczny — upadek na motocyklu.

Warto zauwazy¢, jak istotnym jest dokladna ocena kliniczna pacjenta,
analizowanie czynnikow ryzyka. Zardéwno w SOR bezposrednio po urazie jak i w ocenie
ZRM zaopatrujacego pacjenta po raz pierwszy, nie zwrocono uwagi na morfotyczne
cechy zespolu Marfana — gdyby to uwzgledniono prawdopodobnie chory miaty
wykonang bardziej szczegoétowa diagnostyke w ramach SOR i nie bylby pozostawiony w
domu przez ZRM.

Drugi z zespotéw ratownictwa medycznego, co prawda nie podejrzewal na
podstawie klinicznej oceny rozwarstwienia aorty ani zespolu Marfana, ale potraktowat

we wiasciwy sposob pacjenta zglaszajacego bol w klatce piersiowe;j.

Weczesne rozpoznanie zespolu Marfana pozwala na objecie odpowiednia opieka
wszystkich pacjentdw z ta chorobg oraz na podjgcie wezesnej 1 szybkiej interwencji w

razie wystapienia typowych powiktan narzadowych.
Reasumujac:

» Kazdy bol w klatce piersiowej, niezaleznie od umiejscowienia, czasu trwania,
charakteru czy okolicznosci, powinien by¢ bezwzglednie poddany diagnostyce
w szpitalnym oddziale ratunkowym.

» U pacjentéw po wypadkach komunikacyjnych moze doj$¢ do rozwarstwienia
wczesniej powstatego tetniaka.

» ZespoOl Marfana wigze si¢ z duzym ryzykiem tetniaka aorty oraz rozwarstwienia
aorty, szczegolnie przy zaistnieniu dodatkowych czynnikéw, np. urazu.

» Rozpoznanie zespolu Marfana opiera si¢ przede wszystkim na kryteriach
klinicznych (kryteria z Ghent).

» Osoby z podejrzeniem i potwierdzonym rozpoznaniem choroby wymagaja stalej
1 regularnej kontroli kardiologicznej od dziecinstwa do pdznej starosci, a

cztonkowie rodziny — badan przesiewowych. Badania genetyczne moga



potwierdzi¢ rozpoznanie, jednak wynik ujemny nie ma jednak wartosci

wykluczajacej. [4]
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Abstract

The paper describes the case of a patient with complications accompanying the Marfan syndrome, a rare
disease characterized by a fairly typical, relatively easy-to-identify phenotype. The criteria for determining
the patient with Marfan syndrome and abnormalities that can be expected during medical emergency
procedures in such a patient are presented briefly. An authentic case description of the patient with Marfan

during the departure of the emergency medical team was used.
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