Marfans syndrom

Marfans syndrom &r en érfilig bindvévssjukdom
som kannetecknas av symtom fran hjart-karl-
systemet, skelettet, lederna, dgonen och lungorna.
Ménga med syndromet har en langsmal kropps-
byggnad med lénga och smala armar, hander och
fingrar samt ben och fétter.

Uppskattningsvis finns det cirka 1 000 personer med
Marfans syndrom i Sverige. Siffran dr dock oséker.

Symtom

Symtomen vid Marfans syndrom kan variera patagligt, &ven
inom samma familj. Vanligen visar sig syndromet under upp-
véxtaren eller i vuxen &lder. Symtom under nyfoddhetsperi-
oden &r ovanligt. Vid lindriga symtom kan syndromet forbli
odiagnostiserat.

De flesta med Marfans syndrom har en langsmal kropps-
byggnad. Lederna ar vanligen 6verrdrliga, vilket ger en 6kad
risk for stukningar och ledvérk. Skolios férekommer.

En majoritet har en aortadilatation. Det innebar att kérl-
vaggen pa stora kroppspulsadern (aorta) ar forsvagad och
vidgas. Utvidgningen ger vanligen inga symtom, men med-
for en risk for att delar av kérlviggen kan brista. Det kan
leda till livshotande tillstand. Aven hjértklaffarna kan vara
paverkade.

Mer 4n hélften har paverkan pa 6gonen i form av lins-
luxation, vilket innebdr att linsen kan rubbas ur sitt ldge. Det
kan ge synpéaverkan.

En del har ocksé symtom fran lungorna samt gommen,
kikarna och tinderna. Personer med Marfans syndrom har
en Okad tendens att fa brack. Okad trotthet och smirtor 4r
vanligt.

Genom regelbunden uppf6ljning av hjart-karlsymtom och
mojlighet till férebyggande kirurgi har personer med
Marfans syndrom néstan samma genomsnittliga livslangd
som befolkningen i stort.

Orsak

Marfans syndrom orsakas av en fordndring i en gen med
betydelse for kroppens bindvav.

Behandling

Det finns ingen behandling som botar Marfans syndrom.
Behandlingen inriktas pa att lindra symtomen och forebygga
medicinska komplikationer.

Regelbundna kontroller av hjértat och stora kroppspuls-
adern ar viktiga under hela livet. En vidgning av aortan kan
bromsas med ladkemedel, men ibland behdvs en operation.

For att bedoma 6gonsymtom gors dgonundersokningar.
Ibland behdvs operationer eller ldkemedelsbehandling. Vid
uttalad synnedséttning kan hjdlpmedel behdvas.

En del barn behdver forstirkt forebyggande tandvard
och/eller tandreglering.

Skelettavvikelser f6ljs av en ortoped. En del barn med
skolios behover korsettbehandling, och ibland behdvs
operationer. Fysioterapi och trining kan vara av stort vérde.

Ibland ges hormonbehandling for att paskynda puberteten
och dérigenom fé en kortare slutlingd.

Pé grund av risken for lungpéverkan &r det sirskilt viktigt
att personer med Marfans syndrom avstér fran att roka.

Det ar viktigt att tillgodose behovet av psykologiskt och
socialt stod.

Resurser
Flera olika specialister kan behdva samverka vid behandling
av Marfans syndrom. Hjéartkirurgi pa barn och ungdomar ar
nationell hogspecialiserad vard och utfors vid Skanes uni-
versitetssjukhus och Sahlgrenska universitetssjukhuset i
Goteborg.

Vid universitetssjukhusen finns ocksa Centrum for séll-
synta diagnoser (CSD). De kan ge végledning och
information om séllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns pa
Socialstyrelsens webbplats under Samhdllets stod.

Intresseorganisationer
* Svenska Marfanfoéreningen

 Riksforbundet Séllsynta diagnoser

Las mer

Det hér ar en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstdnd. Se vidare
socialstyrelsen.se/kunskapsdatabasen.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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