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Marfanov syndrom, moznosti liecby a bariéry

Na vyroénom stretnuti clenov Asociacie Marfanovho syndromu

Mnohostranny pohlad na genetické ochorenie
spojivového tkaniva

Asociacia Marfanovho syndréomu (AMS) posobi
na Slovensku ako ob¢ianske zdruzenie uz vyse 16
rokov. Zdruzuje pacientov s nevyliecitelnym ocho-
renim Marfanov syndrom (MS) a ich pribuznych,
posobi pre vzajomnu podporu, vymenu skiisenos-
ti, no aj pre zdokonalenie lekarskej starostlivos-
ti. Pacientom a ich rodinam, ako aj lekarom a dal-
$im zaujemcom poskytuje, s cielom napredovania
v liecbe Marfanovho syndromu, presné a aktual-
ne informacie o tomto ochoreni zabezpecujuc od-
bornu poradensku sluzbu pacientom a ich pribuz-
nym. Organizuje seminare, konferencie, Skolenia
s domacou i zahrani¢nou ucastou. Asociacia MS je
¢lenom Narodnejrady ob¢anov so zdravotnym po-
stihnutim SR, Asociacie organizacii zdravotne po-
stihnutych obcanov SR, Eurdpskej siete podpory
Marfanovho syndrému (European Marfan Support
Network). Par mesiacov po svojom vzniku sa AMS
stala ¢lenskou organizaciou Slovenskej humanit-
nej rady. Od zaciatku, a to od leta 1993, patri me-
dzi aktivnych ¢lenov SHR.

Aj v tomto roku sa 16. — 18. oktébra AMS zorga-
nizovala vyrocné stretnutie, tentoraz v Piestanoch,
v hoteli Sorea - Sinava. Medzi pacientov s Marfano-
vym syndrémom do Piestan zavitali aj renomovani
odbornici z oblasti kardiolégie, kardiochirurgie, kli-
nickej genetiky, ako aj ortopédie: Doc. MUDr. J. Ma-
Sura, CSc., detsky kardiolég z Detského kardiocen-
tra v Bratislave, MUDr. Katarina Dulkova, kardiolég,
Doc. MUDr. Katarina Kanalikov4, Csc., (st.) z Narod-
ného Ustavu srdcovych a cievnych chordb v Bratisla-
ve, MUDr. Katarina Kanalikova (ml.), taktiez z Na&-
rodného Ustavu srdcovych chorbéb v Bratislave. Medzi
pacientov s Marfanovym syndrémom prisiel aj orto-
péd, Doc. MUDr. Lubomir Rehak, CSc., z 1. Ortope-
dickej kliniky v Bratislave, aj MUDr. Katarina Meliso-
va, klinicka geneti¢ka a gynekologi¢ka zo Zelezni¢nej
nemocnice s poliklinikou v Bratislave. Vsetci pritomni
lekari vystupili so zaujimavymi prednaskami, po kto-
rych nasledovala otvorenad, zZiva diskusia, ktord bola
velmi poucna pre pacientov a podnetna aj pre samot-
nych lekarov.

stretnutie Asocmaeoog
- Marfanovho syndrémlfl 2
s informacno — rehabilitacnym
programom

Ing. Ivan Sykora, prezident SHR (viavo), Alzbeta Lukovicovd, viceprezidetka
Asocidcie Marfanovho syndrému a RNDr. Roman Dusinsky, jeden zo zakla-
datelov Asocidcie Marfanovho syndrému (vpravo) pri prileZitosti vyrocného
stretnutia ¢lenov AMS v hoteli Sorea — Slava v Piestanoch, 17. oktébra 2009.

Ako sme sa dozvedeli, vo vyspelych krajinach
na podobné stretnutia s pacientmi prichadzaju leka-
ri asi len na 20-30 minut a ich prednasky sa uhradza-
ju zo statnych prostriedkov. Pre ¢lenov Asociacie Mar-
fanovho syndromu na Slovensku prisli lekari ako v mi-
nulych rokoch, tak aj tentoraz prednasat, ale bez na-
roku na honorar. A nielen to. A ako sme sa presved-
¢ili, po predndaske kazdy z pritomnych lekarok a leka-
rov ochotne diskutoval, radil u¢astnikom - jednotli-
vym pacientom, ako maju postupovat v lie¢be svojho
ochorenia, ked maju zdravotné problémy alebo zdra-
votné tazkosti po operacii. Odpovedali ochotne kaz-
dému zo zucastnenych pacientov na ich pocetné a ne-
lahké otazky. Podujatie prisiel pozdravit kratko aj pre-
zident Slovenskej humanitnej rady.
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Co je Marfanov syndrém?

Marfanov syndrém je dedi¢né ochorenie spojivového
tkaniva, ktoré postihuje muzov i Zeny vietkych ras a etnic-
kych skupin. Prejavuje sa na mnohych organoch ludského
tela, vratane kostry, plic, o¢i, srdca a ciev. Odhaduje sa, ze
jeden z pat tisic fudi sa narodi s Marfanovym syndromom
(MS). Toto ochorenie prvy raz popisal francizsky pediater
Antoine Marfan v roku 1896. MS sa oznacuje ako genetic-
ka porucha. Kedze gén, ktory ho podmieriuje, je dominant-
ny, moze sa prenasat na deti, aj ked'tymto syndromom trpi
len jeden z ich rodicov. Preto MS mozno pozorovat vo via-
cerych generaciach rodin postihnutych, ktori musia Zit's tr-
valym poskodenim. Operativne sa dnes uz niektoré z taz-
kych poskodeni daju korigovat, no priemerny vek dozitia
ludi s MS byva priblizne o tretinu kratsi ako u zdravych ludi.

Er
Diskusia lekdrov s pacientmi a ich pribuznymi, clenmi AMS.

Uz v roku 1986, cize 90 rokov po tom, ¢o A. Marfan oznacil
toto ochorenie za genetické, vedci izolovali bielkovinu ludské-
ho tela fibrilin. Tato bielkovina je neodmyslitelnou zloZkou spo-
jivového tkaniva a prispieva k jeho pevnosti a pruznosti. Po pia-
tich rokoch, v roku 1991 vedci ,zmapovali defektny gén na lud-
skom chromozéme ¢islo 15 a identifikovali ho ako pri¢inu Mar-
fanovho syndréomu. Tento gén kéduje tvorbu bielkoviny fibrilin.
Tato bielkovina obsahuje tenké vldkna v spojivovom tkanive. Mu-
tacia tohto génu spdsobuje, Ze fibrilin ma odlisné vlastnosti a ne-
plni dostatocne svoju funkciu v tele. Spdsobuije, Ze tkaniva sa ab-
normalne natahujy, lebo nedokazu znasat normalnu zataz. Pri-
blizne 75 percent pacientov s MS zdedi toto ochorenie od svojho
rodica. V 25 percent pripadov sa poskodeny gén vyskytne v po-
hlavnej bunke (vajicku alebo spermii) a sposobi ochorenie MS no-
vorodenému dietatu, aj ked'ma obidvoch rodicov zdravych. Vac-
Sina postihnutych ludi MS nemad vietky priznaky a komplikacie
spojené s tymto syndrémom, ale ked' lekari zistia niektory z pri-
znakov, hladaju aj dalie priznaky MS. Najzavaznejsi z nich sa tyka
srdcovo-cievneho systému.

Osobnosti postihnuté Marfanovym syndrémom

Dnesni lekari poznaju aj dvesto roznych portch spojivové-
ho tkaniva. Tieto poruchy vedci identifikovali aZ v ostatnych ro-
koch, no historici preskimali aj telesné znaky mnohych slavnych
osobnosti a o viacerych predpokladaju, Ze mohli trpiet postihnu-
tim spésobenym Marfanovym syndromom. Napriklad, svetozna-
my huslista Nicolo Paganini, ktory Zil v rokoch 1782 az 1840 bol
stihlej, vysokej postavy. Paganiniho lekar, Dr. Francesco Benna-
ti poznamenal: ,Jeho ruka nie je dihsia ako bezna ruka, ale vda-
ka elasticite priznacnej pre vietky jej Casti, je Sirka jeho roztiahnu-

tej dlane dvojnasobnd. Takto moéze bez zmeny polohy svojej ruky
ohnut na lavej ruke horné kiby smerom nabok s najvac¢iou lah-
kostou a rychlostou”.

Archeolégov fascinoval aj egyptsky faradén Achnaton, man-
zel kralovnej Nefertiti. Sochari ho zobrazili ako muza s izkou tva-
rou, dlhym krkom, dlhymi paZami a rukami i dlhymi chodidla-
mi. Mnohych ¢lenov jeho dynastie postihla pred¢asna smrt, ¢o
byvalo typické pre starovekych ludi postihnutych Marfanovym
syndrémom. Predpoklada sa tiez, Zze nim trpel aj niekdajsi americ-
ky prezident Abraham Lincoln, ako aj slavny francizsky general
Carles de Gaulle, ktory sa vyznamenal v protifasistickom odbo-
ji pocas 2. svetovej vojny a ktory sa neskor stal ftranctizkym pre-
zidentom.

Marfanov syndrém ohrozuje ¢innost srdca

Najvéznejsie problémy sa tykaju nespravnej funkcie mitral-
nej srdcovej chlopne, ¢o sposobuje tzv. prolaps, pri ktorom
moze dojst k poruche rytmu srdca alebo aj spatnému prudeniu
krvi (regurgitacii). Aorta, najvacsia cieva, ktord odvaza krv zo srd-
ca, je u ludi s Marfanovym syndromom véacsia a krehkejsia. S pri-
budajtcimi rokmi rozsirovanie aorty pokracuje, ¢o spdsobuje ne-
tesnost aortalne chlopne. Okrem toho na aorte mézu vzniknut
vydute, aneuryzmy a zvysuje sa riziko vzniku trhlin. V dnednej
dobe sa za kritickil povazuje Sirka aorty 5cm, kedy uz nemozno
vahat a treba ratat s preventivnym opera¢nym zakrokom, aby sa
predislo prasknutiu aorty.

Zrak s postihnutim Marfanovym syndrémom

Castym priznakom MS (50-80 percent pripadov) byva tzv.
ektopia alebo dislokacia SoSovky oka, co znamanea jej vysu-
nutie zo spravnej, strednej pozicie v oku. Spdsobuje to zmena
zavesného aparatu So3ovky, v ktorej ma vyznamnu ulohu prave
bielkovina fibrilin. VaZznou komplikaciou byva tGplné odtrhnutie
ocnej $osovky. V pripade silnej bolesti (sprevadzanej zvysenym
vnutroo¢nym tlakom) ide o ndhlu prihodu, ktoru treba okamzite
operativne riesit. Casto sa vyskytuje silna kratkozrakost a mozu sa
objavit aj trhliny sietnice alebo jej odlupenie.

Priznaky Marfanovho syndrému na kostre

Vonkajsimi priznakmi MS su dlhé, tenké koncatiny s izkymi
(tzv. pavucimi prstami), ktorymi si postihnuty MS lahko dokaze
obopnut zapastie druhej ruky. Vyznacuje sa zvySenou pohybli-
vostou (hypermobilitou) kibov. Velmi ¢asto je typickym prizna-
kom vysokd postava. Pacienti s MS mdvaju ¢asto zakrivenu chrb-
ticu (skoliézu), alebo deformovany (tzv. lievikovity” alebo “ku-
raci”) hrudnik a ploché nohy. Typické byva aj predizenie lebky
v predozadnom smere, ¢o sa v staroveku povaZovalo za znak kra-
sy. Pacienti s MS madvaju aj vysoké (tzv. ,gotické”) podnebie. Pri-
blizne u 10 percent pacientov s MF sa vyskytuje Zivotu nebezpec-
ny spontanny kolaps pltc (pneumotorax).

Ludia s MS maju zniZzenu pracovnu schopnost, trpia chro-
nickou Unavou. Z dévodu zévaznych postihnuti viacerych Zivotu
dolezitych organov je nutné zvysené Setrenie organizmu a nut-
né prisposobenie tak pracovného ako i celkového spdsobu Zivo-
ta. Pacienti sa musia vyhybat ¢innostiam, zamestnaniam a Spor-
tom, ktoré vedu k prudkym pohybom hlavy a tela, skokom, na-
pinaniu, tla¢eniu, dvihaniu tazkych predmetov a vyzadujucich si
akukolvek zvyseni namahu.

Zdroj: Asociacia Marfanovho syndrému, Bratislava
Snimka: archiv AMS



Zivot a problémy pacienta
s Marfanovym syndromom

Marfanov syndrém - zavazné genetické ochorenie, sp6-
sobuje oslabenie vietkych délezitych organov: srdca, odi,
chrbtice, pluc, ladvin a oslabeny je kompletne cievny sys-
tém, uvolnheny kibovy mechanizmus, vyskytuji sa ochore-
nia koze, psychické ochorenia, atd. Je to ochorenie trvalé
s postupujucou tendenciou a vyZaduje si mimoriadnu lekar-
sku starostlivost. Prognéza byva velmi nepriazniva az tra-
gicka, a to hlavne pri komplikaciach spojenych s tazkostami
ochorenia srdca. Castym sprievodnym znakom st aj problé-
my so Stitnou zlazou, ktora nasledne spésobuje mnozstvo
dalsich komplikacii. Odhaduje sa, ze MS postihuje jedného
cloveka z pattisic.

NajzavaznejSim problémom - bariérou tohto ochorenia
je:

1. neinformovanost - laickej verejnosti - pacientov a ich
rodinnych prislusnikov i odbornej verejnosti o existencii
tohto ochorenia.

Neinformovanost spdsobuje poddiagnostikovanie ochore-
nia, ¢o je pre pacienta vzdy to najhorsie. Preto je dblezita informo-
vanost, nasledné Setrenie organizmu a prevencia najma v pra-
covnej oblasti.

2. ziskanie preukazu TZP a zaradenie do ¢iastoéného,
pripadne pIného invalidného dochodku.

Toto je v mnohych pripadoch Uplne neprekonatelhou ba-
riérou — prave z dévodu neinformovanosti lekarov. Posudkovi le-
kari (Cest vynimkém) nie su dostato¢ne (pripadne vébec) oboz-
nameni s ochorenim MS a v pripade, ak je posudkovy lekdr kozny,
otolaringoldg, pripadne inej Specializécie, ktory ochorenie dobre
nepozn4, a to sa ¢lenom nasej asocidcie pravidelne stava, potom
im nie su pridelené preukazy TZP a nie st postdeni do stavu ani
Ciasto¢ného invalidného déchodku.

V nasej populdcii sa vyskytuje, Zial, vela pacientov s ochore-
nim MS, ktori su skoro v ohrozeni Zivota, bez toho, aby o tom ve-
deli oni sami, pricom zdravotné tazkosti sa u nich pravidelne vy-
skytuju a praktickych lekdrov navstevuju. Obvyklou pri¢inou
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Alzbeta Lukovicovd, viceprezidentka Asocidcie Marfanovho syndrému.

predcasného Umrtia pacientov s MS je zlyhanie srdca, prasknutie
aorty, kedZe nie su pravidelne, ba dokonca castokrat vobec, sle-
dovani kardioldgom. V€asné stanovenie diagnézy ma preto z&-
sadny vyznam.

Zivot pacientas MS

Detstvo - uz od utleho veku je pacient poznaceny tymto
ochorenim. Velmi ¢asto je pritomna silnd kratkozrakost. Vysoké
percento pacientov s MS trpi subluxdciou SoSoviek (vysunutie
sosoviek z optickej osi), ¢o zapri¢inuje zna¢né zhorsenie videnia,
ktoré sa da len minimalne korigovat dioptrickymi okuliarmi.
Preto postihnuty sice nosi okuliare, ale nadalej dobre nevidi.
Okolie ho nevnima ako kratkozrakého a ocakava plnohodnotné
reakcie. Toto spdsobuje postihnutym neprekonatelné prekazky,
ktoré vyustia do silnych psychickych depresii uz od detstva. Dieta
vzhladom na to, Ze je kratkozraké, ale nenosi okuliare, nereaguje
na bezné vonkajsie podnety, pozdravy, mimiku, ktoré si mu ad-
resované. Uzatvara sa do seba, pohybuje sa so sklonenou hlavou,
aby sa vyhlo kontaktu s okolim, aby nemuselo reagovat na von-
kajsie podnety, stava sa z neho v mnohych pripadoch introvert.

Dieta s MS svojou nadpriemernou vyskou vytica spome-
dzi rovesnikov, automaticky je v prvej triede zakladnej skoly po-
sadené do zadnych lavic, ¢im mu vznikd zavazny problém - nevi-
dina tabulu. Pri nutnom presadeni do prvej lavice (ak to ucitelka
chépe), stava sa tercom posmechu postavou nizsich spoluZziakov,
ktori sedia za nim. Dalsim teréom posmechu sa stava i pre svo-
ju vysoku, chudu a slabu postavu s deformovanou (skoliotickou)
chrbticou a hrudnikom a tieZ i pre svoju kratkozrakost.

Detsky pacient na zékladnej Skole byva tiez ohrozeny - svo-
jou slabsou telesnou dispoziciou, nezvlada telesnd vycho-
vu, ma problémy so starsimi, zdatnejsimi spoluziakmi. Svojou
snahou dosahovat ¢o najlepsie fyzické vysledky, aby sa vyrov-
nal vrstovnikom, si nevedome presiluje cievy, srdcovu aortu, ¢im
ohrozuje svoj Zivot.

Mnohi rodicia z nevedomosti o ochoreni a v snahe posilnit
svalovy systém dietata, ho nutia navstevovat Sportové krizky
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a vykonavat Sportové aktivity i mimo skoly. Aorta je namahana,
rozsiruje sa, o¢né cievky praskaju a boli pripady, ktoré skoncili tra-
gicky pri tychto ¢innostiach uz v detskom veku.

Stadium —-mnohi mladi ludia s MS st postihnuti silnou krét-
kozrakostou. V tychto pripadoch sa neodporuca studium na vy-
sokej 3kole, aby sa zrak pred¢asne nezhorsoval. Casto je postih-
nutie zraku tak silné, Ze postihnuti s MS musia navstevovat Speci-
alne Skolské zariadenie pre slabozrakych.

Zivotny $tyl - postihnuti sa musia vyhybat ¢innostiam, ktoré
vedu k prudkym pohybom hlavy a tela, napinaniu, tlaceniu, dvi-
haniu predmetov a ¢innostiam vyZzadujucim zvy$end namahu.
Pri MS je sprievodny jav chronickd Unava. VaZne tazkosti v horsich
pripadoch MS nastavaju pri dlhsie trvajucej koncentracii, ktoré
postihnuty MS nie vzdy zvladne. Postihnuti, vzhladom na svoju
kratkozrakost, vo vacsine pripadov nevlastnia vodic¢sky preukaz.
SuU nuteni vyuzivat hromadnu dopravu, v ktorej im vznikaju vaz-
ne problémy. V letnych mesiacoch v preplnenych a nevetranych
vozidlach MHD mavaju zavraty, odpadavaju. KedZe laik postihnu-
tie MS vacsinou nerozoznd, spolucestujuci im neuvolnia miesto.
Ak aj vlastnia preukaz TZP, postihnutym v mladom veku je ,trap-
ne" a neprijemné poziadat spolucestujucich o uvolnenie miesta.
Cestovanie vo vlakoch a autobusoch, bez moznosti sadnut si, ¢as-
to vedie az k strate vedomia.

Pracovisko - pacient s MS, tempo osemhodinového (8,5
hod.) pracovného casu casto fyzicky nezvlada, takze postudenie
pIného alebo aspon ciasto¢ného déchodku je pre neho nutnos-
tou. Ak nie je pacient vlastnikom aspon preukazu TZP, nemo-
Ze ani na pracovisku preukazatelne informovat svojho zamestna-
vatela a spolupracovnikov o existencii svojho ochorenia, a tak ani
nema narok na ospravedinenie a uvolnenie z urcitych fyzicky na-
ro¢nych aktivit a pochopenie spolupracovnikov. Aj vyber pracov-
nych cinnosti je obmedzeny: fyzicky naro¢né zamestnania su vy-
licené, dlhodoba praca za pocitatom z dévodu slabého zraku
s tendenciou zhorsenia, sa musi tiez ¢asovo obmedzit.

Rodinny zZivot - pre rodica pacienta s MS, ktory trpi chro-
nickou Unavou a je fyzicky slabsim partnerom, je nutna zo stra-
ny druhého partnera zvysena ohladuplnost, empatia a solidari-
ta a opat treba informovat o tomto ochoreni vietkych rodinnych
prisludnikov. Preto i stretnutia organizacie AMS organizujeme aj
pre rodinnych prislusnikov a partnerov pacientov.

Zena - matka, rodi¢ovstvo - dalsim velmi rizikovym obdo-
bim v Zivote zeny postihnutej MS, pripadne manzelky partnera
postihnutého MS, je tehotenstvo. Slaba elasticita ciev a mater-
nice zapricinuju potraty (aborty). V lepsom pripade tehotenstvo
je rizikové a v niektorych pripadoch musi byt budica mamicka
s MS do konca tehotenstva na l6zku. Je nutné pravidelné mera-
nie srdcovej a kr¢nej aorty a porod vykonat cisarskym rezom.

Obdobie nastavajucej matky je jednym z psychicky naj-
tazsich obdobi. Postihnutie je genetické, dedi¢né v pome-
re 50:50. Prenatalna diagnostika tohto ochorenia sa na Sloven-
sku nevykonava. Buduca matka je vystavend vysokému stre-
su pri rozhodovani sa o zachovani tehotenstva. Ak sa rozhod-
ne pre tehotenstvo, po cely ¢as je v neistote, ¢i bude dieta po-
stihnuté MS a ak ano, v akom rozsahu. Matka dieta pocas celé-
ho obdobia jeho vyvoja i v dospelosti sleduje, cely ¢as sa o die-
ta boji. Musi ho chranit pred ¢innostami, ktoré mu skodia, zaka-
zovat mu ich. Pre rodicov je velmi tazké neprestajne dietatu vy-
svetlovat, preco nemoze robit tie isté ¢innosti, hry, Sporty tak,
ako ich vykonavaju ostatné deti.

Dieta tuto ,prehnanu” starostlivost rodi¢ov vnima velmi ne-
gativne, odmietavo, popudlivo, pretoZe ju nechape. Vyber budu-

ceho zamestnania a s tym suvisiaceho $tudia je pre postihnuté-
ho velmi limitovany.

Marfanov syndrom sa medikamentézne neda liecit. Do-
leZita je, samozrejme, spravna zZivotosprava, strava bohatd na vi-
taminy, najma na vitamin C a pri rozSirenej aorte je nutné uzivat
betablokatory, ktoré znizuju vnutorny tlak na cievy. Vyliecenie
ani zlepsenie zdravotného stavu pacienta s MS nie je mozné,
naopak opotrebovanie organizmu postupuje velmi rychlo, zlyha-
nie Zivotnych orgdnov hrozi i vo velmi nizkom veku pacienta.Toto
postihnutie je trvalé.

Zhorsenie zdravotného stavu, okrem samotného ocho-
renia sposobuju prave uvedené faktory: nevedomost o ocho-
reni, nesprdvna diagnostika, nasledné nesetrenie organizmu
(v pripade, ak nie je umoznena menej zatazujuca pracovna ¢in-
nost) a neumoznené zaradenie do predc¢asného invalidného do-
chodku a ak dochadza k pretaZovaniu a neprimeranému zataze-
niu organov, k comu dochadza ¢asto v désledku nevedomosti
a neinformovanosti o ochoreni. K zhorseniu zdravotného stavu
dochadza aj pri neprimeranom sportovani a vykonavani fyzicky
i Casovo naroc¢nych pracovnych aktivit.

Poskytnutie invalidného dochodku vyriesi ekonomicku situa-
Ciu pacienta a umozni pacientovi nutné Setrenie organizmu, res-
pektovanie ochorenia spolupracovnikmi i rodinnymi prislusnik-
mi. Pacientom sa rapidne zhorsuje zrak, nastava subluxdcia $o3o-
viek, zhorsenie &innosti srdcovej mitralnej chlopne, dramatické
rozsirenia srdcovej aorty, uvolnenie kibového mechanizmu, sko-
liéza uz vo velmi mladom veku. Zraku $kodi aj problematicka a dI-
hodoba praca s pocitacom.

Dlhodobé sedenie, statie sposobuje zasa este vacsie prob-
[émy s chrbticou.

Pacienti sa musia zasadne vyhybat pohybu v prehriatom, tep-
lom prostredi, na slnku, pretoze im hrozi rozsirovanie ciev a ich
nasledné praskanie. Pre vysoké riziko ndhlych cievnych a mozgo-
vych prihod (mozny infarkt srdca, vydute a prasknutie aorty), ri-
ziko straty zraku a vaznych poskodeni, deformacie chrbtice, po-
hybového aparatu, ako aj vietkych Zivotne dolezitych organoy,
je nutné oddychovanie a regeneracia v pravidelnych intervaloch
pocas dna, vyhybanie sa nadmernej aktivite a prispdsobenie cel-
kového spdsobu Zivota zdravotnému handicapu. Pacient s MS,
ktory je zatazeny neprimeranou pracovnou cinnostou, je vysta-
veny riziku ohrozenia Zivota.

Dokazom tohto je i skutocnost, ze priemerny vek Zivota
pacientov s touto diagnézou je 35 - 40 rokov.

Co je potrebné na lepsenie zdravotného stavu a celkovej
situdcie pre pacientov s MS:

1. KedZe ochorenie MS je komplexné - zasahuje vietky orga-
ny pacienta, malo by sa posudzovat komplexne. Posudzovat je
nutné celkovy zdravotny stav organizmu, pretoze oslabena
je kazda bunka, tkanivo a kazdy organ pacienta s MS.

Hlavnym cielom asociacie a zasadnym zlepsenim zdra-
votnej situacie postihnutych pacientov s MS by bolo zara-
denie diagnézy ,,Marfanov syndrom*” do Zoznamu ochoreni
pre posudkovych lekarov pracujticich na Uradoch prace so-
cialnych veci a rodiny, pri poskytovani preukazu ZTP a kom-
penzacii a tiez zaradenie diagnézy MS do tabuliek posudko-
vym lekdarom Socialnej poistovne pri posudzovani pacien-
tov s MS na invalidny a ¢iasto¢ne invalidny dochodok.

2. Informovanost laickej i odbornej verejnosti - média,
projekty, celorepublikové kontakty asociacie s lekarmi, pa-
cientami.

3. zabezpecit informovanost uz na zakadnych skolach.



4. rekondi¢né pobyty pre pacientov zabezpecdia zlep-
Senie zdravotného stavu fyzického i psychického (mnohi pa-
cienti trpia psychickymi problémami, depresiami)

5. rehabilitacné pobyty sa u pacientov osveddili

6. spolo¢né stretnutia pacientov spojené s uvedenymi
aktivitami su velmi oblubené, dspesSne pomahaju pacien-
tom zvladnut situaciu ochorenia a prinasaju i zlepsenie psy-
chického zdravotného stavu

7. spolocné stretnutia pacientov i lekarov spojené s od-
bornymi prednaskami, informéaciami o najnovsich vysledkoch
a postupoch pri lie¢eni pacientov s MS

8.vydavanie velkého mnozstva informacnych letakov,
prospektov, ktoré by sa mali dostat do ruk prislusnych lekérov,
ktori sa staraju o pacientov s MS na celom Slovensku, do 3kél
i predskolskych zariadeni, aby boli k dispozicii rodicom, ucite-
fom i ziakom

9. vydanie osobného preukazu pre postihnutych MS,
ktory by obsahoval informaciu o postihnuti, s ¢islom telefo-
nu rodiny postihnutého, osetrujucich lekarov, s informaciou

o postupe pri vzniku zivotu ohrozujucej situacie.
10. dostatok financnych prostriedkov na uvedené aktivity
Zvysenie informovanosti je sposob, akym je mozné
pomadct postihnuym osobam s MS. Pre celkovu neinformo-
vanost je, zial, postoj spolo¢nosti k pacientom s MS neadek-
vatny. Ludia nemaju pochopenie pre postihnutého ¢loveka,
ked' nemaju informacie o prislusnom postihnuti a jeho dosled-
koch. Nebezpecenstvo a podcefiovanie situdcie tohto ochore-
nia je v tom, Ze ochorenie nie je ¢asto na prvy pohlad viditel-
né. Pacient je nebezpecne ohrozeny preto, Ze ma postihnuté
vietky organy a ochorenie nie je vyliecitelné. MS zahffa aj dal-
Sie mnozstvo problémov, ktoré vznikaju v suvislosti s ochore-
nim a ktoré by sa, samozrejme, mali prostrednictvom zodpo-
vednych prislusnych statnych organov riesit, aby sa i pre pa-
cientov s MS zabezpedil plnohodnotny Zivot a najma, aby sa
zamedzilo ich pred¢asnému umrtiu. Socidlna rehabilitacia je

préve pre tychto pacientov velmi potrebna.

Alzbeta Lukovicova
viceprezidentka Asociacie Marfanovho syndromu

Moznosti genetického vysetrenia
Marfanovho syndromu

Marfanovym syndrémom sa spolu s MUDr. M. Ondrej-
c¢akom, CSc., ¢clenom Asociacie Marfanovho syndromu,
zaoberame uz niekolko rokov. V si¢casnom obdobi, ked'si
to situacia vyZzaduje, mame moznost pristupit aj k ciele-
nej diagnostike DNA. Nie je to na naSom pracovisku, ale
mame moznost spolupracovat's inym pracoviskom v Bra-
tislave, ktoré dokaze vykonat Siroku Skalu vysetreni. Ta-
kato diagnostika nie je cenovo velmi pristupna a je po-
trebné, aby ju vzdy indikoval klinicky genetik. Nie vsetci
pacienti si mézu dat urobit tato cielenit DNA diagnostiku
a ani to nie je vzdy potrebné.

V kazdom pripade, méze prist kazdy pacient s podozre-
nim na Marfanov syndrém na nase oddelenie. Toto ochorenie
méze potvrdit klinicky genetik po predchadzajucich odbornych
vysetreniach: o¢né, kardiologické, ortopedické. P6sobime na 5.
poschodi ¢. 527 Zelezni¢nej nemocnice na Sancovej ulici v Bra-
tislave. Na webovej strdnke mame uvedené aj telefonické a e-
mailové kontakty, prostrednictvom ktorych sa mozno objed-
nat a prist. Samozrejme, spolupracujeme so Specialistami, ktori
sa o prislusného pacienta staraju, ktori tiez budu nasledne infor-
movani o skuto¢nostiach a vysledkoch nasho genetického vy-
Setrenia. To su stru¢né informacie o nasej praci a nasich moznos-
tiach. V diskusii sa mozete spytat na to, ¢o Vas zaujima.

Co pacientov zaujima

Mam doklady o tom, Ze m6Zzem mat Marfanov syndrom
typu 1 alebo typu 2. Potrebujem genetické vysetrenie?

Ano, treba velmi cielene podla klinickych priznakov do-
diagnostikovat, ¢iide o typ MS 1 alebo typ 2 a potom sa tre-
ba s nasim centrom dohodnut na vysetreni. Ovela castej-
Sie sa vyskytuje typ 1 MS. Marfanov syndrém typ 1 zname-
na geneticku poruchu tykajucu sa tvorby fibrilinu. Genetické
vysetrenie 1. typu MS stoji 1498 €. Genetické vysetrenie MS
typu 2 stoji 597 EUR.

Aky je rozdiel medzi typom 1 a typom 2 Marfanovho
syndrému?

Pri type 1 Marfanovho syndromu sa vyskytuju spravi-
dla vsetky hlavné priznaky: o¢né (oftalmologické), kardiologic-

MUDr. Katarina Melisovd, klinickd geneticka a gynekologicka, Zelezni¢nd
nemocnica s poliklinikou v Bratislave.

ké, skeletalne, ortopedické, kozné... Kym pri type 2 Marfanovho
syndrému je menej priznakov. Niektoré z priznakov sa nemusia
vyrazne vyskytovat, napriklad: na koZi a na ociach ich méze byt
menej. Treba to velmi cielene diferencovat.

Aka je preventivna funkcia uzivania kyseliny listovej
matkou pocas tehotenstva pred vyskytom MS u novoro-
denca?

V terapeutickych davkach tehotnej Zeny by som videla ces-
tu uzivat kyselinu listovi. Uskodit to nemdze, ale velké zazraky
tieZ nemozno ocakavat. Dolezité je, v kazdom pripade, plano-
vanie rodicovstva. Gynekolégovia odporucaju budicim rodic-
kdm preparat femibion, ktory obsahuje kyselinu listovu. Tehot-
nym Zenam sa bude dévat v 2 etapach. Prvéa davka preparétu sa
méze odporucat uz pred otehotnenim a jedna zvysena davka
sa mdze poskytnut Zene do prvej tretiny tehotenstva a potom
mozno postupovat podla odportcania lekara.



Ak je budica matka postihnuta Marfanovym syndro-
mom, je pre nu vhodné preventivne uzivat aj nejaké dalsie
lieciva?

Nie.

Otdazka matky/ lekarky prvého kontaktu:

V akych pripadoch musi posudit diagnézu aj klinicky
genetik, ked' nie kazda diagnéza pri Marfanovom syndré-
me sa da zistit na molekularnej trovni?

Je to Zlozité. Gén pre MS je obrovsky, je extrémne dlhy a pri
jeho vysetreni niekedy nardzame na mnozstvo réznych uskali.
Napriklad, zisti sa genetickd mutacia na niektorom mieste pri-
slusného génu pre MS u jedného ¢lena rodiny, aj u druhého
¢lena rodiny, ale ich klinické priznaky na MS su rozdielne. Méze
sa stat aj to, ze ur¢ité mnozstvo priznakov MS je sice potvrde-
nych, ale napokon sa zisti, Ze nejde o MS, ale Uplne iny klinicky
syndrom. Genetik musi pritom dbat, aby nenastal zméatok. Ge-
netickd diagnostika je velmi doélezitd najma v tych nejasnych
pripadoch. Ked' si napriklad, déam urobit genetické vysetrenie
a z neho mi nieco vyjde, nie je vébec pravda, ze moji potomko-
via, ktori zdedia ten isty chybny gén, budid mat presne to isté,
¢o ja. Mame este dalsich tridsat tisic génov, ktoré pracuju a ro-
bia nieco, ovplyvriuju génové pozadie. Pozndme z toho len cast,
aj preto je to zlozité. Genetickd diagnostika je vsak mozna v kaz-
dom stadiu vyvoja, kazdej jadrovej bunky. Mozno vysetrovat
plod, dieta, dospelého, a to z kazdej bunky, ktord obsahuje DNA.
Otdazka matky/ lekarky prvého kontaktu:

Kto potom rozhoduje o tom, kedy je narok na genetické
vySetrenie a kedy nie?

Nejde tu o zZiadnu selekciu. Treba najprv urobit priamy ge-
nealogicky rozbor rodiny, zistit, ¢i ide o geneticky podmienené
ochorenie osoby, ktord je prva s podozrenim na vyskyt genetic-
kej poruchy, alebo ¢i je potomkom ¢loveka, u ktorého sa dana
genetickd porucha vyskytuje. Treba zacat u tych ¢lenov rodiny,
kde je to nejasné. Treba si vytipovat tych ¢lenov rodiny, u kto-
rych by sa urcitd mutdcia génu mohla vyskytovat. Pri niektorych
mutaciach sa Ciasto¢ne da predvidat. Ale najma u Marfanovho
syndréomu sa nedd odhadnut, ¢i bude postihnuty tazkou formou
alebo lahsou formou ochoreni. Zacali sme spolupracu s labora-
tériom, ktoré umozniuje genetické vysetrenie, a to najma kvo-
li potrebam pacientov s MS, ale musime eSte rokovat o kapacit-
nych a ekonomickych moznostiach tohto laboratéria.

Otazka matky/ lekarky prvého kontaktu:

Ak lekar prvého kontaktu vyslovi podozrenie na Mar-
fanov syndrom u mladého, dospievajuceho cloveka, aké
vysetrenie, akych parametrov mu mézno dat urobit, aby
sme sa mohli zorientovat, aby sme vedeli, k akému Specia-
listovi ho dalej poslat, najmd, ked'sa uz v minulosti v rodi-
ne u niektorého clena vyskytlo podozrenie na Marfanov
syndréom ?

V tomto pripade je potrebné odborné vysetrenie o¢né, kar-
diologické, ortopedické a potom by mohla nasttpit molekular-
na diagnostika.

Z prihovoru a diskusie: MUDr. Katariny MeliSovej,
klinickej geneticky a gynekologicky

Zelezni¢na nemocnica a poliklinika v Bratislave
Snimka: archiv

Chysta sa spolo¢na ambulancia pre mladych dospelych pacientov s chorobami srdca

Detskeé kardiocentrum sa spojilo, pribudli
nové moznosti diagnostikovania

0Od 1. januara tohto roku sa Detské kardiocentrum
v Bratislave spojilo s Narodnym ustavom srdcovych
a cievnych chordb v Bratislave a tak sa vytvorila jed-
na akciova spolo¢nost. Znamena to, Ze presun detské-
ho pacienta medzi dospelych pacientov bude ovela
jednoduchsi ako v minulosti. V plane je aj vytvore-
nie spolo¢nej ambulancie, ktora uz je v zaciatkoch bu-
dovania. Do tejto ambulancie budu priamo presuvat
mladych pacientov s vrodenymi chybami srdca a srd-
covo-cievnymi ochoreniami od urcitého veku, ktory je
od 18 do 20 rokov.

Od posledného stretnutia ¢lenov Asociacie Marfanov-
ho syndrému so spolupracujicimi odbornymi lekdrmi pri-
budli aj nové diagnostické metddy, pomocou ktorych mame
moznost robit dalSie vySetrenia, ktoré nam umoznuju ohod-
notit zdravotny stav pacienta nielen pomocou ultrazvuku,
ale aj vyuzitim pocitacovej tomografie a vyhodnotit prislus-
né ochorenie.

Najnovsie uz na Slovensku posobia dve pracoviska, kde
pracuje kardio MR 1,5-teslové zariadenie s kardiovaskular-
nym programom a asi pred mesiacom bolo uvedené do ¢in-
nosti najmodernejsie pracovisko magnetickej rezonancie
(MR 3-teslové). Ak neuspejeme s echokardiografickym vy-
Setrenim alebo ak nemdzeme vysetrit pacienta pomocou
pocitacovej tomografie, toto najmodernejsie zariadenie je
schopné vykonat potrebnu diagnostiku.

Doc. MUDr. Jozef Masura, CSc., kardioldg, Detské kardiocentrum, Bra-
tislava-Kramdre.



Vyskyt Marfanovho syndrému je skuto¢ne 1 az 3 pripa-
dy na desat tisic obyvatelov na Slovensku. U mnohych z nich
sa vyskytuju vrodené chyby srdca a ciev. Budeme sa preto
zaoberat kardiovaskuldrnym systémom. Pri diagnostikovani
zakladom stéle zostava echokardiograficka diagnostika. Za-
meriavame sa najma na ascedentnu aortu, aortalnu srdco-
vu chlopnu a na to, ako funguje jej uzaver a mitralnu chlop-
nu s prolapsom a regurgitaciou. Klinicky lekar, ktory pacien-
ta vysetruje, by uz mal mat k dispozicii, vzhladom na podo-
zrenie na Marfanov syndrom, vysledky echokardiografickej
diagnostiky. Ak kargiolog, ku ktorému bude pacient chodit,
nema k dispozicii echoklardiograficku diagnostiku, treba pa-
cienta poslat dalej. Je vela parametrov, ktoré treba zmerat.
Su presne definované normy, podla ktorych sa musime ria-
dit. Vypracovali sme normy Specialne urc¢ené pre detsky vek,
aby sme vedeli, kam sa ich zdravotny stav méze az dostat
a Ci a kedy s detskymi pacientmi uz treba z pohladu detskeé-
ho kardiologa nieco robit. Za detského pacienta povazujeme
pacienta do 20 rokov veku. Podla nameranych kriviek vieme
zistit, kam sa jeho zdravotny stav posuva. Len zriedkavo sa
vsak stava, ze musime ,riesit” aortu uz do 18. roku Zivota pa-
cienta. Takéhoto pacienta musime poslat dalej, a to kardiolo-
govi pre dospelych.

Nové zariadenia magnetickej rezonancie

K dalSim metédam vysetrovania srdca a ciev patri vyset-
renie pomocou pocitacovej tomografie. T4 pomaha pri sta-
noveni presnej diagndzy, ale je pri nej pritomna aj radiolo-
gicka zataz pacienta. Jej Uroven sa udava rovnaka ako asi pri
koronarografickom vysetreni s implantaciou stentu. Moder-
né pristroje vsak uz dokazu nasnimat 240 snimok za sekun-
du, kym v minulosti pristroje dokdzali urobit tychto snimok
najviac 64 za sekundu. Novy pristroj magnetickej rezonan-

cie maju uz v Slovenskom Ustave srdcovo-cievnych choréb
a urobi 6-krat viac snimok za sekundu nez starsi pristroj a ra-
diacnd zataz sa znizila o polovicu. Stale vsak treba pouZi-
vat pri vySetrovani aj kontrastnu latku, o je tiez nevyhoda.
Mdame aj takych pacientov, u ktorych neuspejeme s echokar-
diografiou. Vzhladom na deformacie hrudnika, ktoré sa pri
Marfanovom syndréme vyskytuju, nestacime zobrazit aortu
dostato¢ne a potom mame dve volby: bud urobime pacien-
tovi ,pazerdkovu sondu”, ¢o je dost neprijemné vysetrenie
a myslim si, Ze ani nie kardio-tomografia, ale magneticka re-
zonancia by mala byt to druhé potrebné vysetrenie, ak kar-
dioldg nemohol kompletne posudit aortu a jej velkost. Po-
mocou magnetickej rezonancie vieme posudit aj regurgita-
ciu, aj velkost aorty, aj zavaznost dilatacie srdcovej komory.
Kedy a ako casto vysetrovat

Ak neprogreduje samotné ochorenie, treba vykonat
echokardiografické vysetrenie aspon jedenkrat za rok. Ked
sa ale aorta zacina dilatovat, treba intervaly vysetrenia skra-
tit a vySetrovat Castejsie. Ak dosiahne aorta pri koreni prie-
mer 4,5cm, treba uz informovat chirurga, ktory pacienta za-
radi do svojho planu operacnych zakrokov. Pacient musi mat
k svojmu zdravotnému stavu patri¢ne prisposobenu aj Zi-
votospravu. (Napriklad, si treba davat pozor na kontaktné
Sportovanie. Netreba zabudnut ani na to, napriklad ak dojde
k dopravnej nehode, treba ihned vysetrovat aortu a upozor-
nit lekarov, aby sa nieco nezanedbalo a nedoslo k prasknutiu
aorty - na to sa ¢asto zabuda).

Doc MUDr. Jozef Masura, CSc.,
detsky kardiol6g

Detské kardiocentrum v Bratislave
Snimka: archiv

Kardioldg o rizikach ¢ihajucich na budice mamicky s Marfanovym syndromom

Gravidita a Marfanov syndrom

Preco treba venovat pozornost téme Marfanov
syndrom a gravidita? Tehotenstvo Zien s Marfanovym
syndromom sa spaja s viacerymi rizikami. Matka je pocas
gravidity ohrozena najma kardiovaskularnymi komplika-
ciami, ktoré mozu ohrozit aj jej Zivot.

Najcastejsim postihnutim je dilatovanie hlavnej cie-
vy odstupujucej zo srdca — aorty (srdcovnice). Aorta je naj-
vacsou artériou v ludskom tele, odstupujicou z lavej komo-
ry srdca, prechadzajucou cez hrudnik (kde vytvara i tzv. ob-
IUk aorty a zostupnu hrudnu aortu) az do brucha, kde kon-
¢i rozvetvenim na spoloc¢né iliacké artérie (ktoré sa dalej de-
lia na iné mensie cievy). Vetvy odstupujlice z aorty zasobu-
ju vsetky dolezité organy a tkaniva v ludskom tele. Marfanov
syndrém ako ochorenie sa spaja s postihnutim spojivové-
ho tkaniva, ,vdaka” comu je i stena aorty (viac ako iné cievy,
pre vysoky tlak a prietok cez tuto velku cievu) nachylnejsia
na postupné rozsirovanie sa a vznik aneuryzmy. Aneuryzma
je slovo pochdadzajuce z gréckeho jazyka a znamena vlastne
nadmerné (patologické) rozsirenie cievy. Nemusi sa vyskyto-
vat len na aorte, ale aj na inych (mensich) cievach. Najcastej-
Sie u pacientok s Marfanovym syndrémom byva postihnuta
odstupova cast aorty, oznacovana i ako ,koren aorty”. Menej
cCasto sa rozsiruje ind cast aorty (obluk, hrudnd zostupna aor-
ta alebo brusna aorta).
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Obrdzok 1. Aorta a jej hlavné vetvy
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Obrdzok 2. Aneuryzma aorty a disekcia




Aneuryzmaticka dilatécia je nebezpecna pre mozny vznik
ruptury (pretrhnutia steny) alebo disekcie — natrhnutia casti ciev-

nej steny so vznikom falosného lumenu (otvoru a kanalu), kadial

moze i pretekat krv. Disekcia sa postupne moze sirit na cievy od-
stupujuce zaorty alebo ich uzatvarat (branit dostatocnému prie-
toku cez ne), ak sa vyskytuju v oblasti disekcie, a vznikaju tak pri-
znaky nedokrvenia (ischémie) orgdnov zasobovanych danymi
cievami (napr. mozgu pri kréniciach, obliciek pri postihnuti ob-
lickovych artérii, ¢riev pri postihnuti mezenterickych ciev a tr. co-
eliacus).

Tehotenstvo v désledku hormondlnych a hemodynamic-
kych zmien (zrychlena cirkulacia, a preto i vy3si tlak na stenu
ciev a srdca), ktoré pocas neho nastdvaju, predstavuje jeden
z vyznamnych rizikovych faktorov pre progresiu dilatacie, vznik
azvacSovanie aneryzmy.

Kedy je najvacsie riziko, pri ktorom méze dojst k najvac-
$im komplikacidam? Viaceré vedecké studie ukdzali, Ze riziko di-
sekcie a ruptury - ktora je v podstate nahlou, Zivot ohrozu-
jucou situaciou, s obrovskym rizikom Umrtia, je Umerné vel-
kosti aneuryzmy (s postupnym zvac¢sovanim priemeru aor-
ty stupa), a u gravidnych Zien je podstatne vyssie, ak priemer
aorty (v mieste korena) bol pred otehotnenim viac ako 40 mm.
Zohladnuju to aj existujuce doporucenia Eurdpskej kardiolo-
gickej spolo¢nosti pre menezment tehotnych s ochorenim
srdca (www.escardio.org), kde pacientky s koreriom aorty
menej ako 40mm su v skupine s Mierne zvysenym rizikom,
pokial ale je nad 40 mm zaraduju sa do skupiny s Vysokym ri-
zikom a tehotenstvo sa u nich neodporuca.

Preco je to tak? Odpovedou je vysoké riziko spominanych
komplikacii spojenych s velkou Umrtnostou a prakticky nemoz-
nost predvidania komplikacii a minimum moznosti ich riesenia.
Kedy je riziko najvyssie? Hlavne v obdobi 3 trimestra, pocas p6-
rodu, ale pretrvava i po pérode (Studie ukdzali Ze az patina kom-
plikacii sa vyskytuje v krdtkom obdobi po pbrode).

Na srdci byvaju postihnuté predovsetkym chlopne, a to
hlavne aortdlna a mitrélna chlopra. Vznika najma ich nedomy-
kavost so vznikom insuficiencie (spdtného pradenia krvi cez
chlopriu v obdobi, ked' ma byt uzavreta). Moze vznikat tzv. pro-
laps mitralnej chlopne t,j. preliaenie sa cipu chlopne do pred-
siene a spatné prudenie krvi cez Ustie chlopne. Pocas tehotne-
stva sa moOze insuficiencia chlopni zhorsovat, v désledku zata-
Zenia srdca sa mézu objavit i priznaky srdcového zlyhavania. Pa-
cientky, zvlast v tehotenstve (kedy je vyssia nachylnost na vznik
poruch rytmu), si ohrozené aj arytmiami. Zriedkavo sa vyskyt-
nut aj tzv. kardiomyopatia.

Dieta je ohrozené predovsetkym velkym rizikom zdede-
nia mutacie, ktora podmienuje vznik Marfanovho syndromu.
Ak jeden z rodi¢ov (matka alebo otec — nezdlezi na tom, kto-
ry z nich) ma Marfanov syndrém, pravdepodobnost, Ze aj dieta
bude mat Marfanov syndrom je az 50 percent (kazdé druhé die-
ta bude postihnuté).

Pocas gravidity sa mézu zvyraznit aj ortopedické tazkos-
ti pacientiek. Zvysuje sa hypermobilita kibov, zhor3uju sa taz-
kosti, ktoré mala pacientka s Marfanovym syndrémom aj pred
otehotnenim, sprevadzané niekedy aj vyraznymi bolestami
a diskomfortom pacientky.

Akym spbsobom mézeme riziko Zien s Marfanovym syndré-
mom, spojené s tehotenstvom ovplyvnit?

Ako i predchadzajlce slova naznacuju, moznosti rieSenia
komplikacii pocas gravidity su vyrazne obmedzené. V odbornej
lekdrskej literatire sa uvadzaju viaceré operacné a intervencné

Doc. MUDr. Katarina Kandlikovd (st.) na snimke viavo a MUDr. Katarina
Kandlikovd (ml), kardiologicky pre dospelych, Ndrodny ustav srdcovych
a cievnych choréb v Bratislave.

zakroky pocas tehotenstva, aj s kone¢nym Uspesnym riesenim,
ale ide len o jednotlivé pripady. Vzdy je nutné prehodnocovat aj
riziko zakroku pre matku a pre dieta.

Dolezitd je edukcia pacientiek, ktora by sa mala zacat uz
v obdobi dospievania. Oboznamit by sa mali so vietkymi rizi-
kami tehotenstva. Gynekoldg by ich mal informovat o moznos-
tiach antikoncepcie. Mali by byt pravidelne sledované kardiolé-
gom i inymi odbornikmi. Niekedy je vhodnd i konzultécia s kli-
nickym genetikom. Tehotenstvo by malo byt désledne naplé-
nované.

Pred otehotnenim by nemalo chybat najma kompletné vy-
Setrenie kardioldgom. V pripade moznosti ovplyvnenia rizika
tehotnosti sa v niektorych pripadoch méze odporucit operac-
na korekcia - je mozné nahradit aneuryzmaticky dilatovany ko-
ren aorty s/bez zachovania pévodnej aortalnej chlopne (ope-
racia podla Bentalla alebo podla Davida a ich modifikacie), pri-
padne iné operacné riesenie, podla rozhodnutia konzilia kardi-
ochirurga, kardiolégov. V pripade nutnosti sa operuje aj srdco-
va chlopna.

Ako postupovat v gravidite ?

Pocas tehotenstva su dolezité najma casté kontroly. Pri
mierne zvysenom riziku (@orta pod 40 mm) by mali byt minimal-
ne 3-krat pocas tehotenstva, optimalne kazdych 6-8 tyzdrov. Ak
je riziko vysoké, mali by sa pacientky sledovat castejsie. Frekven-
cia navstev by sa mala zvysit aj ak dojde nahle k vyznamnejsie-
mu rozsireniu aorty. V pripade nutnosti, by mali byt hospitalizo-
vané na oddeleni pre rizikovu graviditu, kde je dostupnost kar-
dioléga so skusenostami so starostlivostou o pacientov s vrode-
nymi chybami srdca (s Marfanovym syndrémom) ako i blizka do-
stupnost kardiochirurgického centra.

Moznosti sledovania pacientky v gravidite s pomerne ob-
medzené. Velmi vyhodnou metédou sledovania, dobre dostup-
nou, je Standardné echokardiografické vysetrenie. (Umoznu-
je opakované merania délezitych parametrov a tak posudenie
¢i nedochadza k progresii dilatacie a posudenie rychlosti rozsi-
rovania sa aorty). Nesmie sa ale zabudat ani na celkové klinické
vysetrenie s ciefom odhadnut véas priznaky kardialneho zlyha-
vania (aj v dosledku progresie chlopriovej chyby). Ciefom tychto
vysetrenije i vcas zasiahnut'v pripade nutnosti (v literature sa po-
pisuju i niektoré operacné vykony v obdobi gravidity).

Rozsirovanie aorty sa da ovplyvnit podavanim liekov —
vhodné su predovsetkym betablokatory. Skusaju sa aj iné lie-
ky, ale pravdepodobne bude dlhsie trvat, kym sa zisti, Ze nema-
ju negativny ucinok, predovietkym na plod a budu sa moct uzi-



vat v tehotenstve (lieky s dokdzanym Ucinkom su aj tzv. ACE in-

hibitory, ktoré sa ale nemoézu uzivat pocas tehotenstva). Pokial

ma pacientka nahradent chlopriu umelou protézou potrebuje
pocas tehotenstva tzv. antikoagulacnu liecbu, ktord prinasa pa-
cientke dalSie riziko.

Porod a dalsie sledovanie

Pérod predstavuje pomerne vysoko rizikové obdobie. Po-
kial' pocas gravidity nedoslo k vyznamnej dilatacii aorty a prie-
mer korena aorty je menej ako 45mm a neexistuju iné riziko-
vé faktory, mézeme pacientke odporucit prirodzeny, vaginalny
poérod s ulahcenim druhej doby pdérodnej (samotnej fazy poro-
du) pouzitim pdrodnickych kliesti alebo vacuumextraktora (VE).
Pri dilatacii aorty nad 45mm, ako sa uvadza i v odporucaniach
sa radsej uprednostnuje porod cisdrskym rezom, najvhodnejsie
s pouzititim epiduralnej anestézie, kedy dochadza k najmensim
objemovym a tlakovym zmenam (kolisaniam) u matky. Epidural-
na anestézia sa jednoznacne neodporica, ak je pritomna tzv. ek-
topia dury (ta sa niekedy vyskytuje u pacientiek s Marfanovym
syndrémom - pozn. autora).

Po porode je dblezité pokracovat v ¢astych kardiologickych
kontrolach matky, vzhladom na pretrvéavajuce riziko kardiovas-
kuldrnych komplikécii. Dieta by mal podrobne vysetrit pediater
- neonatoldg. Patrat by mal i po ¢rtach Marfanovho syndrému.
V niektorych pripadoch je mozné genetické vysetrenie.
Kazuistika na zaver

Dovolte mi odprezentovat pomerne zaujimavu kazuistiku
jednej nasej pacientky s Marfanovym syndromom.

Pacientka bola po prvy raz vysetrend na naSom pracovis-
ku vo veku 24-rokov, v 5 mesiaci gravidity. K nam bola v tomto
Case odoslana ako vysoko rizikovéa pacientka svojim gynekolé-
gom. Pri vysetreni u nej zistujeme pritomnost vyrazne aneuryz-
maticky rozsireného korena aorty, dla echokardiografického vy-
Setrenia az 78 mm, bez znamok disekcie aorty. U pacientky bola
pritomna nedomykavost aortalnej chlopne (aortalna insuficien-
cia lll st.), boli znamky i mierne znizenej funkcie srdca (rozsirenie
komory srdca a aj znizend vypudzovacia, systolicka funkcia srd-
ca). Z dokumentdcie sa dozveddme Ze pacientka bola sledova-
na kardiolégom uz od svojich 6 rokov, ale v obdobi pred otehot-
nenim nenavstevovala kardioléga pravidelne a nasledne, po-
Cas gravidity, do obdobia navstevy a vysetrenia na naSom pra-
covisku, vobec. Podla posledného echokardiografického vyset-
renia z obdobia pred otehotnenim zistujeme, Ze u pacientky bol
uz vtedy koren aorty rozsireny (priemer podla merania 48 mm).
Podla spominanych odportcani bola teda gravidita u pacientky
vysoko rizikova. Pacientka mala vysoké riziko disekcie a ruptury
aorty a vysoké riziko smrti.

Kardioldg ihned odporucil pacientku hospitalizovat na od-
deleni pre patologicku a rizikovu graviditu, prisny pokoj na 16z-
ku a casté kontroly. Terapeuticky jej boli podavané betabloka-
tory. Planované ukoncenie gravidity cisarskym rezom, pokial to
bude mozné hned, ako bude jasné, ze dieta je Zivotaschopné.
Dalej preto zostava hospitalizovana podla odport¢ania na l. gy-
nekologicko-pdrodnickej klinike LF UK v FNsP Sv. Cyrila a Meto-
da v Bratislave.

Pacientka bola nasledne po dohovore s gynekolégmi-p6-
rodnikmi odosland na nase pracovisko podla odporucania
na hospitalizaciu a ukonéenie gravidity po priprave v 8. mesia-
ci tehotenstva.

V tomto obdobi pri vysetreni nachadzame dalSiu progresiu
dilatacie korena aorty az na 95mm, bez pritomnej disekcie aor-
ty, zndmky vyznamnej aortalnej insuficiencie (Ill- IV st.) a kardial-

neho zlyhavania (dilatovana srdcové oddiely, stredne vyznamne
znizena ejek¢na frakcia srdca aj klinické znamky srdcového zly-
havania).

Obrdzok 1. Echokardiograficky zdznam, aorta — priec-
ne zobrazend aorta v oblasti koreria, ktorej priemer je 95 mm pod-
la merania.

Gravidita bola preto u pacientky ukonéend na nasom pra-
covisku za Ucasti kardioléga cisarskym rezom v 34. gestatnom
tyzdni. Pérod i nasledné skoré obdobie po pérode bolo, na-
Stastie, bez vaznejsich komplikdcii. Narodil sa jej zdravy chlap-
ek, bez Marfanovho syndrému (Dnes je uz ziakom 6. triedy za-
kladnej skoly).

Po porode sa u nej nasledne zacala adekvatna farmakologic-
ka a podporna liecba. Po stabiliz4cii stavu sa 0 4 tyzdne po poro-
de podrobila operacii. Cast aorty - tzv. vzostupna aorta jej bola
nahradend protézou (dacron) so spolo¢nou nahradou aortalnej
chlopne mechanickou protézou (tzv. operacia podla Bentalla).

LRI

Obrdzok operdcia podla Bentalla. Schéma a fotografie
zoperdcie. A. chlopria, B konduit, C po nasiti, v mimot. obehu

Operacia bola Uspesnd a v kratkodobom i dlhodobom
sledovani pretrvava u pacientky dobry efekt operacného vy-
konu. Nasledne bola pacientka po prepusteni z nemocnice
pravidelne sledovana rajénnym kardiolégom a v Ambulancii
pre vrodené chyby srdca v dospelom veku. Bola bez zavaz-
nejsich kardiovaskularnych komplikacii. Pravidelne sa sledo-
vala nielen funkcia operacnej rekonstrukcie a funkcia srdca,
ale sledovala sa pomocou zobrazovacich metéd (CT angio-
grafia) i aorta. Sedem rokov po operdcii sa u pacientky zistu-
je rozsirenie brusnej (abdominalnej) aorty (priemer 65 mm)
- vznikla aneuryzma abdomindlnej aorty.

Podla viacerych medicinskych Studii, aj tzv. EuroHeart
Survey (sleduje pacientov s roznymi ochoreniami srdca a vel-
kych ciev a je tu i sledovana skupina pacientov s Marfanovym
syndromom) kde sa sledovalo az 268 pacientov s Marfano-
vym syndromom, nie je zriedkavostou, ze abdomindlna aorta
moze byt u tychto pacientov tiez dilatovand. Podla studie sa
aneuryzma brudnej aorty vyskytuje az tretina pacientov, kto-
ri sa podrobili opera¢nému zdkroku na aorte (az u 18 percent
pacientov vznikd ako prva dilatacia aorty v oblasti brusnej aor-
ty). Iné, viaceré Studie, tiez poukazuju na vyssie riziko rozsire-
nia brusnej aorty u pacientok, ktoré sa uz predtym podrobili
chirurgickému zakroku srdca a ciev.



Pacientka bola nasledne preto prijata na Kliniku cievnej chi-
rurgie a bola u nej resekovana aneuryzma brusnej aorty a nasi-
ty tzv. aorto-biiliacky bypass (Y-bypass, podla tvaru obratené-
ho pismena Y, umeld protéza, ktora sa vsiva do vaku aneuryzmy
a nasiva na aortu a jej dolné konce na iliacke tepny). Operacny
vykon i pooperacné obdobie bolo bez véznejsich komplikacii.

Obrdzok A. Fotografia z operdcie po nasiti Y bypassu,
B. CTA zobrazenie aneuryzmy brusnej aorty

Pacientka je nadalej sledovand kardiolégom, dispen-
zarizovand v Ambulancii pre vrodené chyby srdca a aj
v Angiochirurgickej ambulancii na nasom pracovisku. Len
nedavno sa uskutocnila posledna kontrola tejto pacient-
ky. Jej zdravotny stav je stabilizovany, obe rekonstrukcie
su funkcné.

Z prispevku: MUDr. Katariny Kanalikovej (ml.),

a Doc. MUDr. Katariny Kanalikovej (st.),

kardiologickiek pre dospelych,

Narodny ustav srdcovych a cievnych choréb v Bratislave
Snimky: archiv AMS

Najviac sa treba bat postihnutia najvacsej srdcovej cievy - aorty

Zvyseny lekarsky dohlad, znizenie rizika

K MUDr. Katarine Dulkovej chodieva do kardiologic-
kej ambulancie viacero pacientov s Marfanovym syndré-
mom. Marfanov syndrém je, ako zdéraznila, ochorenie
viacerych orgdnov. A pretoze v sticasnosti uz je medi-
cina velmi Siroka a velmi Specializovana, nie je mozné,
aby jeden lekar vietky nové medicinske vedomosti ob-
siahol sam. Ako MUDry. K. Dulkova pripomenula, prisla
medzi pacientov s Marfanovym syndrémom na stretnu-
tie do Piestan aj preto, aby sa nieco nové naucila.

Je to choroba, pri ktorej je velmi dolezita vzajomna do-
vera, kooperacia a vzajomna informovanost medzi lekarom
a pacientom. Marfanov syndrém, ako uz viete, je systémo-
vé ochorenie spojiva. Spojivo je podporné tkanivo vietkych
organov. Je vo svaloch, v kozi, v kostiach, ale spojivo postih-
nuté tymto syndromom je jemnejsie ako spojivo zdravého
¢loveka. Priznaky Marfanovho syndrému sa mozu prejavit
na mnohych miestach fudského organizmu, a teda mozu byt
na rozli¢nych telesnych organoch.

Samotné ochorenie méze byt zdedené od rodicov,
ale moéze byt aj ziskané. Asi u 30 percent [udi s Marfano-
vym syndrémom toto ochorenie vzniklo ako novd mutécia
15. génu pri spojeni dvoch pohlavnych buniek, Cize sper-
mie a vajicka. Na druhej strane, aj ked ma zena Marfanov
syndrom, moze porodit zdravé dieta. Ind situacia je, ak je
toto ochorenie uz v pokrocilom $tadium alebo ak je pa-
cientka prave po operdcii. Zastavme sa pri slove syndrém.
Syndréom je subor priznakov, typicky pre urcitu choro-
bu alebo stav. Kazdy ¢lovek je jedinecny, preto aj prizna-
ky mozu byt u réznych ludi rozne, hoci pricina Marfanovho
syndréme je jedna.

Podla medzinarodnej klasifikacie chor6b ma Marfa-
nov syndrom oznacenie Q 87.4 (vSetky vrodené chyby su
v kolonke Q). Ale, ked' mate skoliézu, ma vasa diagno-
za oznacenie M, ked'mate ochorenie srdca, je to diagnoé-
za s oznacenim |, ked'mate ochorenie o¢i, je to diagnéza
s oznacenim O atd.

Marfanov syndrom je ochorenie staré ako fudstvo samé.
Ale jeho priznaky - Uzku tvar a dozadu predizenu hlavu po-
vazovali ludia v starovekom Egypte skor za znaky krasy. Ako
uz vieme, pri Marfanovom syndréme byva najcastejsie po-
stihnuté srdce a cievy, odi, kostrovy systém, Casto ide aj

MUDr. Katarina Dulkovd, kardiologicka, Bratislava.

o0 zvy$enu pohyblivost kibov a pre svaly je typicka hypotro-
fia. Postihnuté mézu byt aj vnutorné organy a koza.
Postihnutie srdca a ciev

Co sa tyka srdca a ciev, samotna svalovina srdca nebyva
vyraznejsie postihnuta ani srdce nebyva zo zaciatku zvacse-
né. Na srdci byvaju postihnuté chlopne, a to aortélna chlop-
na alebo tzv. srdcovnicova chlopna a mitralna chlopna ci
dvojcipa chlopha. Coho sa najviac bojime, je postihnutie naj-
vacsej cievy, aorty (srdcovnice), ktora vychadza zo srdca.

Postihnutie odi sa prejavuje pri Marfanovom syndrome
kratkozrakostou, uvolnenim sosovky, Sedym a zelenym za-
kalom, odlupenim sietnice a namodralymi bielkami. Dia-
gnostika sa zatial robi podla vonkajsich znakov. Priznakov je
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vela, preto sa pri stanoveni diagnézy beru do Gvahy a pred-
tym sa skima aj rodinna anamnéza. Co sa tyka liecby, upl-
na lieCba neexistuje. Lie¢bou postihnutého ¢loveka chrani-
me, aby jeho postihnuté organy neboli prili§ zatazované. Ak
musi dojst k operacii, operuju sa srdcové chlopne, samotna
aorta, oci a chrbtica. Tym, Ze spojivové tkanivo je pri Marfa-
novom syndrome jemné a slabsie, je mozné, Ze napriek ope-
racii, sa ochorenie vrati a zhorSovanie zdravotného stavu vy-
vola dal3iu operaciu. Co sa tyka tabletiek na srdce, viaceri pa-
cienti s ochorenim srdca v désledku Marfanovho syndré-
mu uzivaju betablokatory, ktoré spomaluju tep srdca, znizu-
ju tlak a znizuju napatie, ktorému je cievna stena vystavena.
Tieto lieky su velmi vyhodné, efektivne pomahaju, aby ne-
doslo k prasknutiu (rupture) cievy, ale nevylie¢ia Marfanov
syndrém. Nadej do buducnosti predstavuje geneticka lie¢-
ba, ale zatial sa tato liecba skusa len na mysiach.

Vysetrenie u kardioléga

Ako ma vyzerat kardio-vySetrenie pacienta, u ktorého je
podozrenie na Marfanov syndrom? Zakladom je rozhovor,
tzv. anamnéza. Lekar by sa mal popytat na vsetky tazkosti,
aké mate, ¢i sa napriklad zadychvate, ¢i mate tazkosti s vide-
nim, ¢i mavate bolesti chrbtice, ¢i mate nejaké srdcové taz-
kosti. Dolezité je povedat o vietkych subjektivnych tazkos-
tiach, ktoré mate, ale aj o tom, ¢i sa vo vasej rodine vyskytlo
nahle Umrtie pribuzného. Potom sa lekar na vas pozrie cel-
kove - vysetri tlak krvi, odmeria tep, popocuva pluca, prezrie
koncatiny. Vysetrenie EKG, ked pacient v pociatocnych $tadi-
ach ochorenia este nema subjektivne tazkosti so srdcom, je
malo vypovedné.

Velmi dolezité vysetrenie je echokardiografia, ¢o je vlast-
ne sonografia srdca, kde lekar vidi, aké je srdce velké, ako
sa srdcové chlopne otvaraju a zatvaraju, ako je Sirokd aor-
ta, ¢i na nej nie su nejaké zmeny. Co sa tyka vysetreni, nema
vyznam kazdé dva mesiace robit echokardiogram, takisto
ako netreba kazdé dva mesiace robit réntgenové snimky,
ak nedoslo k prudkému zhorieniu zdravotného stavu. Upl-
ne staci urobit echokardiogram raz za 12 mesiacov, dokon-
ca zdravotna poistovna uhradi echokardiologické vysSetrenie
raz za dva roky.

Aku prevenciu potrebuju ludia s Marfanovym synrémom?

Tym, ze pri diagnéze Marfanov syndrom byvaju aj srd-
cové chlopne jemné, predizeng, treba sa vyhybat prechode-

niu réznych zapalovych ochoreni. Zapalové ochorenia treba
Vylezat”, pretoze pri ich prechodeni moze nastat zapal srd-
covej chlopne - endokarditida. Vyhybat sa treba aj nadmer-
nej fyzickej zatazi a Urazom, v dosledku uderov do hrudnika,
alebo padom. Pacienti s Marfanovym syndrémom by sa na-
priklad, nemali namahat pri stahovani dvihanim alebo nose-
nim tazkého nabytku. Mozno ist aj na niekolkohodinovy tu-
risticky pochod, ale neskdkat pritom z vacsej vysky. Pri zvy-
senom krvnom tlaku je délezitd dosledna liecba s cielom do-

okolo 50 az 60 za minutu. Potom treba robit prevenciu aj
vsetkych ostatnych rizikovych faktorov. Napriklad, ak mate
zvyseny cholesterol v krvi, treba sa liecit. Ak mate cukrovku,
tiez, treba ju dosledne liecit.

Ako pristupovat k ochoreniu?

Je pravda, ze pacienti s Marfanovym syndrémom mava-
ju vela rozlicnych priznakov ochorenia. Ale, treba hladat aj
v nevyhode vyhodu. Su pod zvysenym lekarskym dozorom.
To ma pozitivnu stranku, lebo ochorenie a zhorsenie zdra-
votného stavu sa da vcas zachytit, co vyrazne znizuje riziko
nejakého tazkého poskodenia. Nahle umrtia u ludi s Marfa-
novym syndrémom sa vyskytli u tych, ktori nechodili k le-
karovi. U toho, kto k lekarovi chodi a uziva lieky, je malé ri-
ziko, Ze déjde nahle k zhor$eniu zdravotného stavu. Sporto-
vat mozno na bicykli, na bezkach, mozno plavat, korculovat
sa, pestovat turistiku. Mozno sa venovat joge, cviceniu pila-
tes, kalanetike. V literature sa niekde neodporuca sportovat.
S tym zasadne nesuhlasim, ani s tym, ak sa ¢lovek s Marfano-
vym syndrémom boji Sportovania. Celkove vobec neSporto-
vat, nie je dobré. Treba si vybrat, ¢o sa komu hodi. Ked' sva-
ly vobec nezatazujeme, nastava Uplna atrofia svalstva. A ¢o
drzi kostru? Su to svaly a pevnost svalov treba podporovat.
Aj srdcu pomaha, ked' je tam urcita trénovanost. Trénova-
nim sa zlepsuje aj dychanie. Ani cvi¢enie na fit-lopte nemo-
Ze ublizit.

Aké pracovné zaradenie?

Co sa tyka pracovného zaradenia, pokial pacienti nie su
po operacii srdca, su praceschopni, ale mali by vykonavat
[ahsie prace, bez tazkého fyzického zatazenia.

Z prispevku MUDr. Katariny Dulkovej, kardiologicky
Snimka: archiv

Pribeh pacientky s Marfanovym syndrémom

Patrim k tym pacientom s Marfanovym syndréomom,
ktori sa o ochoreni dozvedeli neskoro - az vtedy, ked' uz
prezivali rodinnu tragédiu. V mojom pripade nahlu smrt
mojho brata.

Otazku, PRECO nas musel nahle opustit v takom mla-
dom veku (42 rokov), si kladla jeho manzelka s dvomi malo-
letymi detmi (6 a 12 rokov), otec, rodinni prislusnici a priatelia.
Odpoved a poznatok o existencii zakerného dedi¢ného ocho-
renia v podobe Marfanovho syndromu (MS), nam dali az pra-
covnici Asociacie Marfanovho syndrému. Dnes som presved-
¢ena, Ze keby sme vedeli vopred o existencii tohto ochorenia
a prisli by sme do kontaktu s pracovnikmi asociacie a lekarmi,
ktori sa obetavo staraju aj o pacientov s MS, mohol by byt moj
brat e$te medzi nami.

Ja sama trpim ochorenim MS, ale dnes viem to najddlezi-

tejsie: ako s ochorenim zit, ako sa chranit, ako Setrit svoj orga-
nizmus. Prave moéj osobny, smutny ,rodinny pribeh” ma pri-
viedol do tejto asociacie a na zdklade poznatku o vyzname
AMS a jej zasluznej ¢innosti, som sa rozhodla v nej pracovat.

Asociacia Marfanovho syndromu ponuka pacientom to
najcennejsie — informacie a sprostredkovanie vysetreni u kar-
diolégov a dalsich odbornikov - $pecialistov na MS.

Dnes, spolocne s dalsimi obetavymi ¢lenmi, vediem ¢in-
nost tejto asociacie a stardm sa o to hlavné, aby pacienti, aj le-
kéri ziskali ¢o najviac informacii o ochoreni.

Vyzyvam preto vsetkych postihnutych s tymto ocho-
renim, aby nevahali a obratili sa na nasu asociaciu o rady,
pomoc a registraciu.

Alzbeta Lukovicova
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Organizdtori vyroc¢ného stretnutia AMS, Alzbeta Lukovicovd, viceprezi- Odborni lekdri, ktori vystipili v rdmc/.srremutia s predndskami a disku-
dentka Asocidcie Marfanovho syndrému, a RNDr. Roman Dusinsky. tovali s pacientmi a ¢lenmi AMS. Na snimke (vlavo) Doc. MUDr. Lubomir
Rehdk, CSc., Doc. MUDr. Jozef Masura, CSc. a MUDr. Katarina Melisovd.

FFoteL . sLnava

Okamih z rehabilitacného programu stretnutia ¢lenov AMS. Uastnici stretnutia - ¢lenovia AMS pred hotelom Slfiava v Piestanoch.
Dolezité ad resy a konta kty: Narodny ustav srdcovych a cievnych choréb

Pod Krasnou hérkou 1, 833 48 Bratislava 37

Telefén: 02/593 20 111 (Ustrednia), 02/59320 777 (stala sluzba)
Kontakt:

Doc. MUDr. Kanalikovd, CSc., kardiologicka ambulancia 4
Teleféon: +421 (2) 59 320 260

E-mail: info@nusch.sk

Webova adresa: www.nusch.sk

Asociacia Marfanovho syndromu, Ob¢ianske zdruzenie
Kontakt:

AlZbeta Lukovicova, viceprezident AMS,

Vajnorska 54, 831 04 Bratislava

Telefon: 00421-2-44 257 904, mobil: 00421-2-0903 74 74 24
E-mail: mafan.sk@mail.t-com.sk, lukovicova@stonline.sk
Webova adresa: http://marfan.szm.sk/

Detska fakultna nemocnica
Detské kardiocentrum
Limbova 1

833 51 Bratislava — Kramare
Telefén: 02/ 5937 11 11

Zelezni¢na nemocnica s poliklinikou

Sancova 110, 832 99 Bratislava

Telefén: 02/2029 4112, 02/55 56 04 25, 02/55 41 05 62
E-mail: znap@novapharm.sk

Webova adresa: www.znap.sk

Redakcia Humanity dakuje za spolupracu pri tvorbe prilohy Alzbete Lukovicovej, viceprezidentke Asociacie Marfa-
novho syndrému, RNDr. Romanovi Dusinskemu z Asociacie Marfanovho syndrému, kardiologickam MUDr. Katari-
ne Kanalikovej (ml.) a Doc. MUDr. Katarine Kanalikovej, CSc. (st.), MUDr. Katarine Melisovej, klinickej geneticke a gy-
nekologicke, Doc. MUDr. Jozefovi Masurovi, CSc., detskému kardiol6govi, kardiologicke MUDr. Katarine Dulkovej
a Doc. MUDr. Lubomirovi Rehéakovi, CSc.

Prilohu pripravila Margita Skrabalkova.
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