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Zespot Marfana w ujeciu interdyscyplinarnym

Zespo6t Marfana (ang. Marfan syndrome - MFS) nalezy do wrodzonych zaburzen
tkanki tacznej. Pierwsze doniesienia na jego temat pochodza z 1896 roku, kiedy to
pediatra z Paryza, |.B.A. Marfan, opisat zespét réznych nieprawidtowosci szkiele-
towych, zwigzanych z nieproporcjonalnie wysokim wzrostem oraz wadami uktadu
kostno-stawowego u piecioletniej dziewczynki. W kolejnych latach opisano nowe
przypadki chorych, u ktérych obserwowano dodatkowe nieprawidtowo$ci narzado-
we, jednak dopiero w 1929 roku zaproponowano nazwe: zesp6t Marfana (Smigiel,
Misiak 2008, s. 121). Sugerowano, iz A. Lincoln byt dotkniety powyzszym zespotem,
jednak w $wietle wspoétczesnej wiedzy jego choroba jest blizsza zespotowi Sticklera
(Goldberg 1987; Gorlin 1990, za: Ignys, Gtowacki 1998, s. 125), za$ przypadek opi-
sany przez Marfana byt w rzeczywisto$ci prawdopodobnie zespotem Bealsa (Ignys,
Glowacki 1998).

Patogeneza omawianego zespotu nie jest do konca znana, od 1990 roku wia-
domo, Ze jest on zwigzany z defektem genu w rejonie 15921, kodujacego fibryli-
ne. Mutacje te prowadza do wtérnych zmian kolagenu, elastyny i proteoglikanow
(Wotkowska, Wotkowski i wsp., 1995, s. 413).

Epidemiologia i symptomatologia

Czesto$¢ wystepowania zespotu Marfana ocenia sie na okoto 1,5-10/100 000
0s6b. Ryzyko przekazania zmutowanego genu fibryliny 1 potomstwu chorego
wynosi 50% (Smigiel, Misiak, Sasiadek 2008). Zespét jest dziedziczony w sposéb
autosomalny dominujacy - 70% chorych dziedziczy to schorzenie od swoich rodzi-
c6w lub najblizszych krewnych, natomiast 30% chorych cechuje tak zwana $wieza
mutacja. W tych przypadkach czynnikiem sprzyjajacym mutacji jest zaawansowany
wiek ojca (Harabasz, Glowacki i wsp., 1997). Tkanka taczna znajduje sie w wielu na-
rzadach, dlatego zesp6t Marfana objawia sie wielonarzagdowo, przy czym najwiecej
objawéw dotyczy uktadéw: kostno-stawowego, sercowo-naczyniowego oraz narza-
du wzroku.

Podstawowe objawy kostno-stawowe zespotu Marfana to (Gierlak, Wierzbicki,
1998, s. 98): wysoki wzrost (u mezczyzn nie przekracza 1,95 m, u kobiet - 1,85 m)
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(Wotkowska, Wotkowski i wsp., 1995), dtugie koniczyny (rozpietos¢ ramion prze-
wyzsza wzrost), dtuga, waska twarz o wysoko sklepionym podniebieniu, arach-
nodaktylia (pajgkowato$¢ palcow), znieksztatcenia kregostupa, deformacja klatki
piersiowej (kurza, lejkowata), wiotkos¢ wigzadel stawowych, mie$ni oraz rozstepy
skory.

Do objawéw ze strony uktadu sercowo-naczyniowego zalicza sie: tetniakowate
poszerzenie i (lub) rozwarstwienie czes$ci wstepujacej aorty, niedomykalnos¢ za-
stawki aortalnej i (lub) mitralnej, zesp6t wypadania ptatka zastawki dwudzielnej,
zaburzenia czynnosci rozkurczowej mie$nia sercowego, a takze zaburzenia budowy
aparatu zastawkowego.

Ze strony narzadu wzroku moga z kolei pojawic sie: krotkowzrocznos¢, zwich-
niecie soczewki lub odwarstwienie siatkowki. Inne objawy zespotu Marfana to: za-
burzenia uktadu krzepniecia (zmniejszenie liczby i uposledzenie aktywnosci ptytek
krwi), zaburzenia uktadu nerwowego, zaburzenia percepcji wzrokowej, zespoty de-
presyjne, paranoidalne oraz samoistna odma optucnowa.

Diagnostyka i leczenie

Diagnostyka zespotu Marfana opiera sie na badaniach genetycznych na pozio-
mie molekularnym oraz na badaniach klinicznych i wywiadzie rodzinnym. Podstawa
rozpoznania jest stwierdzenie obecnosci typowych objawow wspotistniejacych
w 3 uktadach przy negatywnym wywiadzie rodzinnym oraz w 2 lub wiecej ukta-
dach przy stwierdzeniu obcigzonego wywiadu rodzinnego (Lee, Ramirez 1992, za:
Harabasz, Gtowacki i wsp., 1997, s. 124).

Objawy charakterystyczne dla zespotu Marfana mogg by¢ stwierdzane juz
przy urodzeniu. U noworodka wystepuje smukta budowa ciata, brak wtasciwego
napiecia mie$niowego, btekitne biatkdwki, niedowidzenie oraz charakterystyczny
szmer w sercu. Czasami jednak wada serca ujawnia sie dopiero u starszego dziecka.
Dziecko rosnie szybciej od zdrowych rowiesnikow, jest bardzo smukte, ma smukte
palce, wystepuje asymetria ciata. Stwierdza sie trudnosci w siadaniu, a potem szyb-
kim bieganiu z powodu wiotkosci uktadu miesniowego oraz $linienie sie nawet do
czwartego roku zycia na skutek wiotkoSci mie$ni mimicznych twarzy. Z powodu
stabosci miesni klatki piersiowej, a takze skrzywienia bocznego kregostupa uposle-
dzone jest oddychanie dziecka (zapalenie oskrzeli, ptuc, astma oskrzelowa). Poziom
umystowy zwykle nie odbiega od normy [http://www.marfan.pl/component/option,
com_sefservicemap/Itemid,391].

Problemy w zakresie diagnozy zespotu Marfana obejmujg przede wszystkim
obiektywne trudnos$ci wynikajgce ze zréznicowanego obrazu klinicznego, zwigza-
nego ze zmiennym stopniem nasilenia zmian patologicznych w poszczegdlnych na-
rzadach i uktadach.

Czeste btedy diagnostyczne to: pochopne ustalanie MFS w grupie chorych,
charakteryzujacych sie jedynie pojedynczymi fenotypowymi cechami, zbyt p6z-
ne rozpoznanie oraz trudnosci wynikajace z braku wspdtpracy lekarzy réznych
specjalnosci.

Podstawg opieki nad pacjentem z MFS jest diagnoza i profilaktyka zmian na-
rzadowych (kardiolog, ortopeda, okulista) oraz umozliwienie mu wtasciwej ada-
ptacji spotecznej, zawodowej i zapewnienie poradnictwa rodzinnego. Leczenie
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obejmuje: leczenie chirurgiczne (korekcje wad zastawkowych, znieksztatcen klatki
piersiowej i stawoéw - zwtaszcza stop) oraz leczenie farmakologiczne (stosowanie
beta-blokerow, zwalniajacych proces poszerzania sie tetnicy gtdéwnej) (Wotkowska,
Wotkowski i wsp., 1995).

Roczne ryzyko zgonu oceniane retrospektywnie dla pacjentéw z zespotem
Marfana (w wieku 30 lat) wynosi 2% w przypadku mezczyzn i 1% u kobiet. Ryzyko to
jest 20-40 razy wyzsze niz w zdrowej populacji w tym samym wieku (Vaidyanathan
2008, za: Kwiatkowska, Aleszewicz-Baranowska i wsp. 2009). W literaturze z lat
90. (Nurowska-Niewiarowska, Schaeffer 1998) stwierdza sie, ze wiekszo$¢ chorych
z zespotem Marfana umiera miedzy 40 a 50 rokiem zycia, jednak nalezy dodac, ze
od czasu upowszechnienia stosowania beta-blokeréw oraz operacji kardiochirur-
gicznych tetniakow aorty dlugos¢ zycia zwiekszyta sie (Kwiatkowska, Aleszewicz-
-Baranowska 2009, s. 384).

Zespot Marfana w ujeciu psychospotecznym

W dotychczas zgromadzonej wiedzy na temat zespotu Marfana, podobnie jak
ma to miejsce w przypadku innych rzadkich zespotéw genetycznych, wciaz jeszcze
przewazaja tresci dotyczace aspektéw medycznych. Niestety wcigz brak jest analiz,
dotyczacych funkcjonowania psychospotecznego oséb z MFS w zréznicowanych ka-
tegoriach wiekowych.

Jeden z szeroko zakrojonych projektéw badawczych zrealizowano w USA.
W efekcie opublikowano cykl artykutéw na temat wybranych aspektéw funkcjono-
wania psychospotecznego dorostych osdb z zespotem Marfana, w wiekszosci czton-
kéw amerykanskiego National Marfan Foundation (NMF) (Peters, Kong, Horne,
Francomano, Biesecker 2001; Peters, Kong, Hanslo, Biesecker 2002; Peters, Apse
i wsp. 2005). Wstepnie zaproszono do udziatu w badaniach 350 oséb, ostatecznie
eksploracja udato sie objac¢ 174 dorostych.

Problematyka badawcza obejmowata szereg zagadnien, m.in.: doswiadcza-
nie depresji oraz postrzeganie sytuacji choroby przez osoby z zespotem Marfana
(Peters, Kong i wsp. 2001). W eksploracji wykorzystano: wywiad, kwestionariusz
percepcji choroby (The Illness Perception Questionnaire - [IPQ) oraz The Center for
Epidemiological Studies Depression Scale (CES-D).

Analiza wynikéw ujawnita, Ze wiekszo$¢ (67%) badanych postrzega MFS jako
powazny problem zdrowotny, majacy dotkliwe konsekwencje w ich zyciu. Ponad
potowa twierdzita, ze sprawuje matg, bagdz umiarkowang kontrole nad swoim sta-
nem zdrowia. Duza cze$¢ badanych (62%) skarzyta sie na wystepowanie proble-
moéw uktadu krazenia. Bardzo powaznym obcigzeniem dla pacjentéw z zespotem
Marfana okazato sie do$wiadczanie bélu (90% badanych). Podobny wskaznik bada-
nych (89%) zgtosit wystepowanie wysokiego poziomu zmeczenia (skutek uboczny
farmakoterapii uktadu krazenia). Ponad 40% pacjentéw ujawnito wysoki poziom
depresji (nie stwierdzono korelacji z ptcia), przy czym czestotliwo$¢ wystepowania
symptoméw depresyjnych okazata sie znaczaco wieksza, niz w ogélnej populacji.
Stwierdzono ponadto wystepowanie dodatniej korelacji pomiedzy objawami depre-
sji a postrzeganiem negatywnych konsekwencji zespotu Marfana.

Pytania zawarte w kwestionariuszu wywiadu obejmowaty m.in. kwestie
postrzegania swojej choroby w kategoriach wad i zalet. Respondenci okreslili
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negatywne strony bycia chorym nastepujaco: choroba jako sytuacja niekorzystna
(97%), negatywny odbiér cech fizycznych (59%), myopia (23%), dysfunkcje uktadu
krazenia (23%), b6l (20%), ograniczenia stylu zycia - 50% (w tym uprawiania spor-
tu i fizycznej aktywnosci - 17%), ograniczenia zwigzane z reprodukcja (19%), do-
$wiadczanie stresu i niepewnosci (19%) oraz wystepowanie negatywnego obrazu
siebie (13%). Co ciekawe, badani okreslili takze zalety posiadania zespotu Marfana,
a wérod nich: wysoki wzrost (65%), zwiekszenie samozrozumienia (41%), doce-
nianie Zycia (41%), szczupta figura (26%), docenianie wartosci innych (24%) oraz
gietkos¢ (20%).

Kolejny problem badawczy odnosit sie do percepcji stygmatyzacji spotecznej
0s6b z MFS (Peters, Apse i wsp. 2005). Obok wymienionych powyzej narzedzi ba-
dawczych zastosowano: kwestionariusz postrzeganej stygmatyzacji (The Perceived
Stigma Questionnaire) i skale samooceny (The Rosenberg Self-Esteem Scale). Analiza
wynikéw pokazata, ze 1/3 cze$¢ badanych (32%) czuto sie dyskryminowanych
z powodu MFS, przy czym ok. 20% os6b postrzegato miejsce zatrudnienia jako miej-
sce stygmatyzacji. Poczucie bycia dyskryminowanym silnie korelowato z objawami
depresyjnymi i niskg samoocena. 30% badanych deklarowato wycofanie sie z takich
sytuacji spotecznych, antycypacja ktérych prowadzitaby do odczucia napietnowania
spotecznego. Osoby chore (23%) uznawaty takze, ze w zwigzku z faktem posiadania
MFS musza wykonywac niesatysfakcjonujaca prace. Ponad potowa badanych dekla-
rowata, ze najlepszym sposobem radzenia sobie z do$wiadczaniem stygmatyzacji
jest edukacja innych i przynalezno$¢ do organizacji samopomocowe;j.

W omawianych badaniach amerykanskich analizie poddano takze jakos¢ zy-
cia os6b badanych, zgodnos¢ partnerska oraz problematyke podejmowania decyzji
o posiadaniu potomstwa (Peters, Kong, Hanslo, Biesecker 2002). Wykorzystano:
The Ferras and Powers Quality of Life Index, Cardiac Version III oraz The Dyad
Adjustment Scale. Wbrew oczekiwaniom okazato sie, Zze nie uzyskano wynikow
$wiadczacych o niskiej jakosci zycia badanych. Zgodno$¢ w diadzie partnerskiej
okazata sie podobna do tej, opisywanej w grupie os6b zdrowych, na uwage zastu-
guje jednak fakt wystapienia istotnie nizszych wynikéw w podskalach: konsensus
(t=8,3; p<0,001) i ekspresja uczu¢ (t=4,4; p<0,001). W raporcie z badan opisano
takze wystepowanie u ok. 60% badanych zaburzen popedu ptciowego oraz wspoét-
wystepowanie niskiej jakosci zycia i niskiej satysfakcji osiaganej w sferze seksual-
nej. Ta z kolei korelowata dodatnio z doswiadczaniem dolegliwosci bélowych oraz
wystepowaniem defektéw fizycznych w postaci rozstepéw skory.

Osoby badane (62%) deklarowaty takze, ze posiadanie zespotu Marfana ma
wplyw na podejmowanie decyzji dotyczacych posiadania potomstwa. Byly to za-
razem osoby zdiagnozowane w wieku 15 lat lub wcze$niej, postrzegajace swoja
chorobe przez pryzmat negatywnych konsekwencji, u ktérych réwniez stwierdzono
objaw wypadania ptatka zastawki mitralnej.

Z kolei skandynawskie badania przeprowadzone przez Rand-Hendricsen,
Sgrensen i wspoétautoréw (2007) dotyczyty funkcji poznawczych oraz problematyki
psychologicznego stresu i zmeczenia u 0s6b z zespotem Marfana. W Norwegii, wéréd
140 zarejestrowanych chorych znajduje sie 39 os6b w wieku 18-30 lat, eksploracja
za$ objeto 16 z nich ($rednia wieku: 24 lata). Zastosowane narzedzia badawcze to:
The Fatigue Severity Scale FSS, The Fatigue Questionnaire FQ, The General Health
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Questionnaire 30 GHQ oraz bateria testéw neuropsychologicznych. W testach neu-
ropsychologicznych uzyskano wyniki zgodne z norma, aczkolwiek u o0s6b z zespo-
tem Marfana stwierdzono nizsze wyniki w zakresie koordynacji wzrokowo-ru-
chowej. U kobiet z wadg genetyczng ujawniono wysoki poziom distresu oraz leku,
przy czym distres wspétwystepowat z odczuwanym przez nie zmeczeniem. Analiza
poziomu zmeczenia wskazala, iz jest on poréwnywalny z wynikami uzyskiwanymi
w badaniach innych grup os6b ze schorzeniami przewlektymi i niepetnosprawno-
$cia. Zauwazono ponadto, ze u kobiet czeSciej wystepowato zmeczenie umystowe.

Zespot Marfana jako otwarty problem teorii i praktyki psychopedagogicznej

W Polsce, jak dotad, problematyka badawcza dotyczaca zespotu Marfana po-
dejmowana byta przede wszystkim w obszarze nauk medycznych. Zaprezentowane
w niniejszym opracowaniu krétkie doniesienia z eksploracji pozamedycznych moga
stanowi¢ pewna zachete do podjecia podobnej problematyki na gruncie polskim.
Szczegolnie interesujgcym byltoby dokonanie diagnozy adaptacji psychospotecznej
dzieci i mtodziezy z MFS, a w dalszej perspektywie zaproponowanie konkretnych
form pomocy dla tej kategorii oséb ze ztozong niepetnosprawnoscia.

Aktualnie wszystkim chorym wielorakiego wsparcia udzielaja: Stowarzyszenie
Rodzin Chorych na Zesp6t Marfana i inne Zespoly Genetycznie Uwarunkowane
,Pomézmy Naszym Dzieciom” z siedzibg w Gdyni oraz Stowarzyszenie na rzecz
Dzieci z Zaburzeniami Genetycznymi GEN w Poznaniu.
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An interdisciplinary approach to Marfan syndrome

Abstract

The article is a review paper on the medical and psychosocial aspects of Marfan syndrome
(MFS). It presents the problem of the diagnosis, etiology, epidemiology, symptomology
and medical therapy as well as the results of foreign language empirical analyses on the
autoperception of the illness, stress, the quality of life of people with Marfan syndrome as
well as on the social stigmatization they perceive. Taking into consideration the fact that no
research on the non-medical aspects of rehabilitation of people with Marfan syndrome has
been conducted in Poland the author of the article points to the necessity of diagnosing the
psychosocial adaptation of these people in Poland and of widening the offer of the specialist
and interdisciplinary support in further perspective.



