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Przerywamy cisze!
3 grudnia przypada Swiatowy Dzieri Os6b Chorych na Zespét Marfana

Prawie potowa ludzi, ktdrzy majq zesp6t Marfana, nie wie o tym. Dzi$ okoto 1 na 3000-
5000 oséb ma ZM. Bez wiasciwe] diagnostyki i leczenia, takie osoby sg szczegdlnie
narazone na wczesng i nagla $mieré. 3 grudnia obchodzimy Swiatowy Dzien Osdb
Chorych na Zesp6t Marfana. Okazuje sie jednak, ze zycie z Marfanem, nie musi by¢ tak
zte, jak mogtoby to wygladaé. Sukces tkwi w diagnostyce.

Zespdt Marfana jest schorzeniem genetycznym polegajgcym na wiotkosci tkanki tgcznej. W zwigzku
z tym, w kazdym narzadzie zbudowanym z tkanki tgcznej mogg pojawic sie objawy choroby: wiotkos¢
stawow, wiotko$¢ struktur naczyn krwionosnych i serca np. zastawek, poszerzenia aorty, tetniaki,
podwiniecia soczewek.

Cechy Zespotu Marfana wcale nie sg tak trudne do zidentyfikowania. Niektdre z cech to dtugie ramiona
nogi i palce, wysoka i bardzo szczupta sylwetka, skrzywiony kregostup, wklesta lub wystajgca klatka
piersiowa, nadmierna ruchomos$¢ stawdw szczegdlnie w dtoniach i tokciach, sttoczone zeby, rozstepy na
skérze czy duza wada wzroku. Niektére z tych cech sg widoczne gotym okiem, a innych w ogdle nie
widac. Dotyczy to najgrozniejszego — tetniaka.

— Dlatego Stowarzyszenie Marfan Polska wszystkim pacjentom zawsze zaleca pilng konsultacje u lekarza
kardiologa i co najwazniejsze — wykonanie echo serca, bo #TetniakRosnieWciszy — méwi Iwona Czabak,
Prezes Zarzadu Stowarzyszenia Marfan Polska. Poznanie oznak tej choroby, uzyskanie prawidtowej
diagnozy oraz otrzymanie niezbednego leczenia mogg umozliwi¢ osobom z zespotem Marfana w petni
wartosciowe i dtugie zycie.

— Ludzie rodzq sie z zespotem Marfana, ale mogq nie zauwazy¢ zadnych cech tego zespotu do czasu
poZnego dziecinistwa, a nawet dorostosci. Pamietajmy jednak, ze postepy w opiece medycznej
pomagajq ludziom zyé dtuzej i cieszyc sie dobrq jakosciq Zycia. Wiekszos¢ oséb moze pracowac,
chodzi¢ do szkoty, cieszyc sie roznymi aktywnosciami i mie¢ hobby — dodaje lwona Czabak.

Badanie genetyczne

Przyczyng choroby Marfana sg mutacje w genie FBN1, ktérego produktem jest biatko strukturalne-
fibrylina-1. Wytwarzana w skutek mutacji nieprawidtowa jego forma prowadzi do zaburzen w budowie
tkankitgcznej, a co za tym idzie dotkniecia chorobg wielu narzgddw i uktadéw ludzkiego organizmu. GEN
FBN1 Jest jednym z wiekszych genéw wystepujgcych w genomie cztowieka. Sktada sie z 65 fragmentéw
kodujgcych zwanych eksonami. U okoto 10 proc. pacjentéw z objawami choroby, pomimo zbadania
catego genu FBN1 nie wykrywa sie mutacji, dlatego obecnie najlepszym rozwigzaniem jest wykonanie
badania genetycznego z wykorzystaniem metody sekwencjonowania nowej generacji (tzw. NGS).
W badaniu oprocz genu FBN1 badane sg rowniez inne geny odpowiedzialne za objawy podobne do tych
obserwowanych w zespole Marfana.
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O czym warto pamietac?

Przede wszystkim warto znalez¢ lekarza, ktory zajmuje sie chorobami tkanki tgcznej — niezwykle wazny
jest staty nadzér specjalistéw nad stanem zdrowia osoby chorej. Wazne jest tez srodowisko osdb, ktore
moze nas wesprze¢ w walce z choroba.

-— Misjg naszego Stowarzyszenie jest pomoc chorym w ich trudnej drodze walki z chorobqg rzadkq oraz
rozpowszechnianie wiedzy o zespole Marfana wsrod lekarzy i pacjentdw, ktorzy sq chorzy, ale o tym nie
wiedzq. Naszym hastem przewodnim jest #TetniakRosnieWciszy, bo my #PrzerywamyCisze. W tym
Jjednym zdaniu zawarte jest cate sedno naszej dziatalnosci. Musimy nieustannie uswiadamiac, edukowac
i zwieksza¢ swiadomosc. Dotyczy to zardwno tych zdiagnozowanych, jak i tych niezdiagnozowanych
— dodaje Matgorzata Kréwka z Stowarzyszenia Marfan Polska.
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