Emergency

.. Zespo6t Marfana

— Ten dokument jest ttumaczeniem francuskich zalecen napisanych przez Prof. Guillaume Jondeau,
zredagowanych i opublikowanych przez Orphanet w 2007 roku.

— Niektére wymienione procedury, gtéwnie wymienione leki, moga nie by¢ dostepne w kraju, w ktérym
praktykujesz.

Synonimy:

Choroba Marfana

Definicja:

Zespot Marfana to autosomalnie dominujgaca, genetyczna choroba, ktéra jest z reguly spowodowana anomaliami
fibryliny typu 1 i Klinicznie manifestuje sie objawami szkieletowymi (wysoki wzrost, arachnodaktylia, skolioza),

okulistycznymi (podwichniecie soczewki), sercowymi (tetniak lub rozwarstwienie aorty, wypadanie ptatka zastawki
mitralnej), skérnymi (rozstepy), ptucnymi (odma optucnowa).

Dodatkowe informacje:

Przeczytaj abstrakt w Orphanecie

http://www.orpha.net//consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=EN&Expert=558

http://www.orpha.net/data/patho/Pro/en/Emergency ZespolMarfana-enPro109.pdf
©0rphanet Poland 1/5




Zalecenia dla pracownikéw pogotowia ratunkowego
Wezwanie do pacjenta cierpigcego na zespo6t Marfana

choroba Marfana

strukturalna anomalia fibryliny 1 (proteiny tkankowej)

rozwarstwienie aorty
spontaniczna odma optucnowa
odwarstwienie siatkéwki

beta blokery

antykoagulanty

— nalezy zwracac¢ szczegdlng uwage na bol w klatce piersiowej
— nalezy zwracac¢ szczegdlng uwage na kazdg ostrg dusznosé

w

utrzymanie skurczowego cisnienia tetniczego krwi < 130 mmHg (beta-blokery, czynniki blokujace kanaty
waphiowe)

unikanie duzych wahan objetosci ptynéw ustrojowych
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Zalecenia dla szpitalnych oddziatéw ratunkowych

A. Stany zagrazajace zyciu zwigzane z zespotem Marfana

1. Rozwarstwienie aorty

Rozwarstwienie aorty nalezy podejrzewaé¢ w kazdym przypadku gdy pacjent odczuwa intensywny bél w klatce
piersiowej lub prezentuje objawy wynikajace z powiktan: tamponada, wstrzas krwotoczny.

» Badania diagnostyczne w nagtych przypadkach:
B Techniki obrazowe:

— badanie ultrasonograficzne przez $ciane klatki piersiowej i w razie koniecznosci przezprzetykowe

lub: tomografia
lub: MRI
Wybér techniki zalezy od dostepnosci sprzetu i stanu wiedzy zespotu.
MRI nie jest wskazane jesli pacjent posiada rozrusznik serca lub do chirurgicznego leczenia skoliozy uzyto
¥ pretu Harringtona.

» Dziatania terapeutyczne w nagtych przypadkach:

B Utrzymanie cisnienia tetniczego krwi < 130mmHg przy uzyciu beta-blokeréw i lekéw rozszerzajgcych
naczynia, takich jak nitroprusydek lub czynniki blokujgce kanaty wapniowe.

B Uporczywy bdl w klatce piersiowej i jego nasilenie wskazuje, ze rozwarstwienie narasta.

B Kiedy rozpoznanie rozwarstwienia aorty zostanie potwierdzone, pacjent powinien zosta¢
przeniesiony na oddziat kardiochirurgiczny jako nagty przypadek rozwarstwienia aorty wstepujacej
lub byé scisle monitorowany, jesli rozwarstwienie nie dotyczy aorty wstepujacej.

2. Odma optucnowa

Nalezy podejrzewaé odme optucnowg jesli wystepuje bdl w klatce piersiowej uniemozliwiajgcy gtebokie
oddychanie, potaczony z dusznoscia.

» Badania diagnostyczne w nagtych przypadkach:

B Zdjecie rentgenowskie ptuc

B Tomografia klatki piersiowej w przypadku watpliwosci.
» Dziatania terapeutyczne w nagtych przypadkach:

B W zaleznosci od tolerancji:

— obserwacja objawow
— drenaz klatki piersiowe;j

B Przeniesienie na oddziat intensywnej terapii lub oddziat choréb ptuc w zaleznosci od tego, ktéry jest w
poblizu dostepny.

3. Odwarstwienie siatkowki

Odwarstwienie siatkowki wymaga interwencji na ostrym dyzurze okulistycznym. Czesciej zdarza sie u pacjentow z
krotkowzrocznoscia. Odwarstwienie siatkdwki jest najczesciej jednostronne.

» Badania diagnostyczne w nagtych przypadkach:
B Zbadanie funkcjonalnych objawow rozerwania siatkdwki:
— mety ciata szklistego i fotopsje (btyski sSwiatta)
— utrata widzenia obwodowego, utrata ostrosci widzenia ( jezeli zaangazowana jest plamka)
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— mroczki w centralnej czesci lub catkowita Slepota

— Uwaga: w tych przypadkach nigdy nie wystepuje bol oka lub zaczerwienienie (chyba, ze jest to
wpolistniejacy problem)

B Jezli wystepujg objawy funkcjonalne: natychmiastowe badanie okulistyczne, odwarstwienie siatkowki
moze postepowac bardzo szybko i w stosunkowo krétkim czasie doprowadzi¢ do uszkodzenia widzenia

Dziatania terapeutyczne w nagtych przypadkach:
B Okulistyczna operacja chirurgiczna

A. Stany zagrazajace zyciu niezwigzane z zespotem Marfana

4. Poszerzenie aorty

v v Vv Vv

Jest to powazny problem, ktéry uzasadnia:

Pytanie pacjenta o srednice jegol/jej aorty.

Jezeli dane dotyczace wymiardw aorty sq dos¢ stare, a sytuacja nagta, zmierzenie srednicy aorty w badaniu
USG przez Sciane klatki piersiowe;.

Unikanie nagtych zmian cisnienia jesli jest to mozliwe (unikanie zmian objetosci ptynoéw ustrojowych,
nadcisnienia tetniczego).

Pytanie pacjenta, czy posiada jakiekolwiek mechaniczne protezy, kitére wymagajg statej terapii
antykoagulantami i sg przeciwwskazaniem do wykonania MRI.

Zbadanie, czy nie wystepuje nieszczelnos¢ zastawek, ktéra moze wymagacé prewencyjnych badan w kierunku
zapalenia wsierdzia.

. Porod

Nalezy unika¢ nagtych zmian cisnienia niezalezne od wybranej metody porodu.

Zalecane jest cesarskie ciecie jesli poszerzenie aorty jest wieksze niz 40mm, pordd naturalny jest mozliwy
ponizej tej wartosci.

Nalezy bra¢ pod uwage przyjmowane przez pacjenta leki, do ktérych najczesciej naleza:
B beta-blokery
B antykoagulanty

Problemy zwigzane ze znieczuleniem zewngtrzoponowym
B problemy techniczne wynikajace z deformac;ji kregostupa
B spadki cisnienia krwi
B niekompletna (jednostronna) anestezja

dostosowanie t6zka do wysokiego wzrostu pacjentéw

nalezy bra¢ pod uwage wrazliwo$¢ pacjentéw na zimno (objaw Raynauda)

nalezy udzieli¢ pacjentowi doktadnych informacji po wszczepieniu zastawki mechanicznej
nalezy bra¢ pod uwage bdle wystepujace po sternotomii
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Donacja organoéw jest przeciwwskazana.
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