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FORORD

“Landsforeningen for Marfan Syndrom” blev stiftet d. 2. juni 1991 bl.a. med det formal at
udbrede kendskabet til Marfan Syndrom. Der findes ca. 550 danskere med Marfan
Syndrom, d.v.s. der er her tale om en sjelden sygdom, som mange laeger aldrig nér at stifte
bekendtskab med i deres praksis. Siden Landsforeningens start har vi arbejdet for
oplysning om Marfan Syndrom og dens konsekvenser, hvilket bl.a. har medfert, at dette
haefte nu udkommer i 4. udgave — farste gang i 1993.

Haftet henvender sig til personer med Marfan Syndrom og deres familier, men ogsa til
relevante specialleger. Marfan Syndrom er en sjalden, arvelig bindevaevssygdom, som
kan pavirke skelettet, gjnene og hjerte-karsystemet. Man kommer derfor i bergring med
mange speciallaeger, hvorfor det er meget vigtigt, at der er en god koordinering mellem de
forskellige specialer.

| forbindelse med udarbejdelsen af dette heefte skal der lyde en stor tak til
“Landsforeningen for Marfan Syndroms” faglige komité bestdende af overlege dr. med.
Jens Halkjer Kristensen, Rigshospitalet, overlege dr. med. Lars Sendergaard,
Rigshospitalet og overlege Josefine Fuchs, Glostrup sygehus samt tidligere overlaege
Thomas Rosenberg, Statens @jenklinik, for deres grundige kommentarer samt deres store
stgtte i vort daglige arbejde.

Vi haber, at vi med dette hafte er med til at opfylde et af “Landsforeningen for Marfan
Syndroms” formal: At udbrede kendskabet til Marfan Syndrom til gavn for personer med
Marfan Syndrom.

Maj 2009
Bodil Davidsen, sekretariatsleder
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Indledning

Dette heefte henvender sig til alle, der er interesserede i at vide mere om Marfan Syndrom.
Indhold og format er udvalgt af personer, der selv har Marfan Syndrom og afspejler deres
vigtigste spgrgsmal og overvejelser.

Det er vigtigt at understrege, at ingen personer med Marfan Syndrom har eller kan have
alle de symptomer og tilstande, der er beskrevet i det falgende.

Sproget er valgt saledes at medicinske fagudtryk sa vidt muligt er undladt, men ord og
vendinger, som man ofte mgder under samtaler med lager, i journaler eller i den
medicinske litteratur, er anfart i parentes. Erfaringer fra en stor gruppe personer med
Marfan Syndrom, deres pargrende samt leeger har dannet grundlag for denne pjece. Alle
anstrengelser er blevet gjort for at undga forud indtagethed og spekulation. Ikke desto
mindre er der forskellige meninger om mange af de aspekter, som er behandlet i det
folgende, og “Landsforeningen for Marfan Syndrom” opfordrer til indleeg fra alle, der har
andre erfaringer end de, der er videre bragt her. P4 den made kan den naste udgave af
denne pjece maske blive endnu bedre!



En gruppe unge pa kursus februar 2008

KAPITEL 1

Hvad er Marfan Syndrom?

Marfan Syndrom er en medicinsk diagnose, Kklassificeret som en arvelig bindevevs-
sygdom, der hovedsagelig rammer knogler og led (skelet-systemet), gjne (det okulaere
system), hjerte og blodkar (hjerte-kar-systemet) og lunger.

Marfan Syndrom er opkaldt efter en fransk bgrnelsege, Antoine Marfan, der i 1896 beskrev
en 5-rig pige hvis lemmer, fingre og taeer var lange og tynde, hvis muskeludvikling var
darlig og hvis rygsgjle havde en unormal krumning.

Senere beskrev andre laeger patienter, der udover at have de samme forandringer af
skelettet ogsa havde uregelmassigheder i andre af kroppens dele. Som det er normalt i den
medicinske verden, blev Marfans navn herefter brugt om personer, som man mente havde
disse sammenfaldende kendetegn. Ordet “syndrom” betyder, at et antal fysiske tilstande
eller @ndringer forekommer sammen ofte nok til, at leeger kan genkende et samlet
“menster”, eller sagt pa en anden made; et antal kendetegn eller symptomer, der tilsammen
karakteriserer en vis sygdom. Som det vil blive diskuteret i dette hafte, er det dette
“menster”, der er meget vigtigt, ndr man skal forstd Marfan syndromets natur og arsager,
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samt forudsige sygdomsforlgbet hos pavirkede personer og planlegge egnede
behandlingsformer.

Der er over 100 forskellige arvelige bindeveevssygdomme, heriblandt nogle fa, der ligner
Marfan Syndrom en del. De betegnes alle som “arvelige”, fordi de alle udspringer af en
genetisk forandring (mutation); da sleegtninge har delvis felles gener, kan disse forhold
ramme mere end én person i en familie. Bindevevet kan beskrives som det vav, der statter
og binder kroppens organer og kroppen sammen. Visse af bindevavets bestanddele
fungerer som “lim”, andre som stette, mens andre igen tillader elastisk udvidelse og
sammentrakning.

1.01. Diagnosekriterierne ved Marfan Syndrom.

Indenfor Marfan diagnostikken arbejdes med 7 forskellige kriteriegrupper, hvoraf de
farste 6 er organgrupper og den sidste en genetisk gruppe.

Grupperne er fglgende: 1. skelet, 2. gjne, 3. hjerte og kar, 4. lunger, 5. hud, 6. hjerne- og
rygmarvshinde og 7. genetik.

For at stille diagnosen Marfan Syndrom Kkraeves det, at der er karakteristiske symptomer
fra mindst 3 af de 7 kriteriegrupper. Af disse skal der foreligge et hovedkriterium fra to
organgrupper + involvering af en tredje organgruppe. Hvis der er pavist en kendt Marfan-
mutation hos den pageldende, eller hvis der er tale om en slegtning til en person med
Marfan Syndrom, er diagnosen sikker blot ved pavisning af et hovedkriterium fra 1
organgruppe + involvering af 1 anden organgruppe. Der henvises til kapitel 8, hvor de
konkrete symptomer er beskrevet.

1.02. Kan Marfan Syndrom helbredes?

| dag kan man ikke blive helbredt for Marfan Syndrom, uanset hvor tidligt i livet diagnosen
bliver stillet, eller hvor milde symptomerne er.

Selvom den grundleeggende arsag til Marfan Syndrom ikke kan behandles, bliver der
stadig bedre og bedre muligheder for at behandle de enkelte symptomer. For 25 ar siden
var gennemsnitslevealderen i USA for en person med Marfan Syndrom, ca. 40-50 ar. | dag
er den nasten som for befolkningsgennemsnittet. Det skyldes hovedsagelig de
hjertekirurgiske fremskridt. Det er derfor af afggrende betydning, at personer med Marfan
Syndrom regelmassigt kontrolleres, bade hvad angér hjerte, syn og skelet.

| det fglgende vil de enkelte symptomer blive beskrevet, samt mulighederne for at helbrede
/ aflaste disse.

1.03. Hvad er de karakteristiske traek ved skelettet?

Knogler og led kan vare pavirkede pa mange forskellige méader. En person med Marfan
Syndrom vil ofte veere hgj, slank eller spinkel samt have lgse eller meget bgjelige led
(hypermobile), men sidstnavnte kan omvendt ogsa veere stramme og stive.

Arme, ben og fingre kan vere uforholdsmaessigt lange sammenlignet med kroppen
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(truncus). Bgjeligheden udstreekker sig ofte til fadderne, hvor svangen ofte er flad. En
krummet rygsgijle (scoliosis) er almindelig og kan blive ret alvorlig safremt behandling
ikke pabegyndes. Brystbenet kan enten vere udstidende (normalt kaldt et “fugle-bryst”;
den medicinske betegnelse er pectus carinatum) eller indadvendt (“tragtbryst” eller pectus
excavatum) pa grund af en for kraftig veekst af ribbenene. Ganen i munden er normalt
relativ hgj og teenderne teetsiddende. Ansigtet kan forekomme langt og smalt i forhold til
den almindelige kropsbygning.

Fig 1. Et eksempel pa tragtbryst Fig 2. Scoliose

1.04. Behandling af skelettet.

Rygskavhed og brystets deformitet er oftest arsag til de mere alvorlige problemer. Begge
kan dels veaere kosmetisk skeemmende, men kan ogsd svaekke hjertets og lungernes
funktion. Med hensyn til ryggen ber iser begrn gennemga en arlig, rutinemaessig
undersggelse hos en specialist, der kender de potentielle problemer, der kan opsta. Hvis
rygskaevhed forekommer, kan man pa rentgenbilleder méle ryggens krumningsvinkel,
d.v.s. hvor skeev rygsgjlen er. Rygskavheden synes ofte at blive forveerret under vaeksten,
specielt i puberteten. Hvis der opstar en rygskeaevhed pa mere end 10 grader, er det vigtigt,
at en ortopadkirurg, der er specialist i rygsygdomme, undersgger ryggen og forestar den
videre behandling. Der ber forsgges fysiurgisk behandling, og safremt dette ikke hjeelper,
kan et aftageligt korset ofte statte og stabilisere rygsgjlen effektivt, indtil veeksten er slut.
Hvis et sddant korset ikke har den gnskede virkning, og skaevheden bliver mere udtalt, op
mod 35 til 40 grader, kan en operation, der ikke er forbundet med vasentlig risiko, give et
tilfredsstillende resultat. Ved operationen indszttes to Harrington stave. Hyppige
kontrolbesgg med grundige og omhyggelige tilpasninger af korsettet, samt konstant brug
af dette mindsker sandsynligheden for en operation. Pa grund af de hyppige rygproblemer
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er det vigtigt, at man allerede i skolealderen er opmarksom pa rigtigt tilpassede borde og
stole.

Fig. 4 Scoliose efter en operation med
Harrington stave

Det er vigtigt at falge vaeksten op gennem barndommen og puberteten. | dag er det muligt
ved hormonbehandling at fremskynde puberteten og derved mindske sluthgjden. For at
starte pa denne behandling pa det rette tidspunkt, er det vigtigt at drefte dette spgrgsmal
med bgrnelzegerne omkring 8-ars alderen. Man skal dog vaere opmerksom pa, at en
fremskyndelse af puberteten kan give fysiske og psykiske problemer. Man bgr derfor ngje
vurdere om barnet rent psykisk er parat til at komme i puberteten, maske som den farste i
sin klasse, hvorfor dette spargsmal skal drgftes ngje igennem med de relevante personer.
Bade et indadvendt og et udstdende brystben kan rettes ved en operation i de fa tilfelde,
hvor hjertet eller lungerne er sammenpresset og derfor ngdvendiggar en operation.

De andre problemer, der kan opsta ved skelettet og kropsbygningen, behgver sjeldent
omfattende behandling. En flad svang og lange smalle fadder betyder, at man skal veare
specielt opmarksom pa at fa sko, der passer godt (ogsa selv om man synes, at de ser store
ud, og de kan veere sveere at fa fat pd ). Lase led kan medfare, at barnet lerer at ga senere
end gennemsnittet eller far forvridninger i leddene, specielt knaskallen (patella). Normalt
vil leddene efterhdnden som barnet vokser blive mere stabile og de omkringliggende
muskler staerkere, sledes at disse problemer ikke spiller nogen veesentlig rolle.
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Mange med Marfan Syndrom klager over ledsmerter. Disse begynder ofte i barn-dommen.
| akutte situationer er hvile den bedste form for behandling, evt. kombineret med
smertestillende medicin (evt. gigtpreeparater) og at undga aktiviteter, som frem-kalder
smerterne. Det er imidlertid meget vigtigt at styrke muskler og sener omkring de svage
led. Et treeningsprogram ber tilretteleegges i samarbejde med en fysioterapeut, hvorefter
man kan trene pa egen hand. Man bgr afholde sig fra aktiviteter som f.eks. trampolinhop
og langdistancelgb, der belaster leddene.

En del personer med Marfan Syndrom er meget tynde, hvilket skyldes, at musklerne er
spinkle og at de mangler et lag underhudsfedt. Forsigtig treening kan gge muskelmassen,
men f.eks. tung styrketreening frarades.

Mange klager endvidere over, at de lettere udmattes end de jeevnaldrende, hvilket skyldes
den svage muskulatur samtidig med en falelse af udmattelse pa grund af overstraekning af
nervebaner i ledband, sener og muskler. Denne overbelastning sker selv ved normale
aktiviteter og kan give smerter, som kan tolkes som udmattelse. Det bedste er at
tilrettelegge treeningen pa en made, sa man undgar udmattelsen.

En norsk undersggelse har vist, at 9 ud af 11 personer over 45 ar havde skader i det
perifere nervesystem (polyneuropati). Dette kan skyldes, at Dural ectasi og skiveprolaps
kan pavirke stofskiftet i nerverne pa det sted, hvor nerverne gar ud fra rygmarven og
rygmarvskanalen. Det kan ogsa skyldes den ggede benlengde eller hypermobiliteten.
Huvis der findes neuropatiske smerter bgr antiepileptika foretraekkes frem for saedvanlig
smertestillende medicin.

1.05. Tandproblemer

Den hgje, smalle gane og den relativ smalle kaebe medfarer ofte teetsiddende tender. Alle
bgrn med Marfan Syndrom skal derfor undersgges tidligt af en tandlege, og safremt der
opstar fejlstillinger af teenderne, bar der henvises til reguleringstandlaege - eller evt. til
tandlzegeskolerne i Kgbenhavn eller Arhus.

Den overbevagelighed (hypermobilitet) af kroppens led, der kan findes i forbindelse med
Marfan Syndrom, gealder ogsa keabeleddet. Den ggede bevegelighed kan resultere i
overbelastning af kaebeled og tyggemuskler med beveegebesveer, smertejag fra leddet og
gmhed af tyggemuskulaturen til falge. Hvis der optraeder besvaer og gener af den karakter,
er det vigtigt at henvise til tandleegeskolerne for nsermere udredning.

Personer med Marfan Syndrom, som ofte vil vare i risikogruppe for at fa betendelse ved
hjerteklapperne (endokardit) bgr have profylaktisk antibiotikabehandling ved tand-
behandlinger, som kan medfere blgdninger f.eks. ved tandudtreekning, operationer i
mundhulen, rodbehandling, kraftig tandrensning og maske pasztning af ortodontiske bénd
pa kindtenderne. Dette ber dragftes med leegen eller tandleegen.

Forebyggende engangsbehandling med antibiotika, som Hjerteforeningen og
Rigshospitalets hjerteafdeling anbefaler:

Voksne og barn over 10 ar eller over 40 kilo: Amoxicillin 2 gram.
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Barn indtil 10 ar eller under 40 kilo: Amoxicillin 1,5 gram eller 50 milligram/kilo.
Ved overfglsomhed for penicillin sparges egen leege til rds angdende andet preeparat.

1.06. Hvordan er gjnene pavirkede?

@jets linse er lgsnet d.v.s. forskudt eller kippet hos mere end halvdelen af alle med Marfan
Syndrom. Linsen kan veere forskudt i varierende grad, og undersggelse for linselgsning
kreever udvidelse af gjets pupiller med gjendraber. En sadan lgsning af gjets linse findes
kun ved ganske fa andre sygdomstilstande og er derfor et vigtigt kendetegn for Marfan
Syndrom. Den hyppigste indvirkning pa gjet er dog nersynethed (myopia). Ud over dette
kan en omhyggelig gjenundersggelse undertiden vise forandring af hornhinden, som er
fladere end normalt og undertiden ogsd sterre. | regnbuehinden kan der ogsa ses
forandringer ved Marfan syndrom. De fleste mennesker med Marfan Syndrom har et godt
syn, men synet kan vare forringet, dels pa grund af linseforskydning, dels pa grund af
andre medfglgende gjensygdomme som gra ster eller gran steer. Huller og rifter i gjets
inderste hinde, nethinden, kan ogsd forekomme og medfare aflgsning af nethinden
(nethindelgsning), iser hos personer med linselgsning eller personer, der tidligere har faet
fjernet linsen ved operation.

Fig 5. Eksempel pa lgs linse. Pa billedet til venstre reflekteres lyset fra nethinden ud
gennem gjenlinsen, som er forskudt mod hgjre. Pa billedet til hgjre er linsen markest
bortset fra lysreflekserne fra fotolampen. Det kan ikke ud fra billedet afggres, om synet
er bedst ndr vedkommende ser gennem linsen eller uden om denne. Pupillen er kunstigt
udvidet med gjendraber. (Foto: Statens @jenklinik).

1.07. Behandling af gjnene.

@jnene skal undersgges regelmassigt fra den tidlige barndom for at afslgre eventuelle
brydningsfejl (n&ersynethed, langsynethed, bygningsfejl), der kan behandles med briller
eller kontaktlinser. Hvis en sadan brydningsfejl ikke opdages i tide, kan det medfare varig
synsnedszttelse pa det pageeldende gje. Hos de fleste er linselgsning og forskydning kun
et mindre problem. Undertiden kan linsen dog direkte virke forstyrrende pa synet, og
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specielle briller kan derfor vaere ngdvendige. | nogle tilfeelde er det ngdvendigt at fjerne
den lgsnede linse. Denne operation var tidligere behaftet med mange komplikationer, men
moderne operationsmetoder har gjort operationen langt mindre risikabel i dag. Den
fiernede gjenlinse kan evt. erstattes af en plastlinse, der sys fast bag pupillen. Spargsmalet
om indoperation af en sadan plastlinse afgares savel af gjets brydning inden operationen,
som af operations tekniske forhold.

Der er intet, der tyder pa, at fysisk aktivitet pavirker forskydningen af gjenlinserne, og
sportsudgvelse er sdledes ikke “farligt” for gjnene.

Det er vigtigt, at barn med synsproblemer bliver placeret rigtigt i klassen. Neersynede bgrn
ber sidde sa langt fremme i klassen som muligt og med lyset i ryggen. Der bar sikres en
god belysning pa savel bordet som pa tavlen

1.08. Karakteristiske traek i hjerte - kar- systemet.

Hjerteklapper og blodkarrene er pavirkede hos mange, unge savel som aldre med Marfan
Syndrom. Hjerteklapperne, bestar af tynde vavsblade eller “flige”, fungerer som ventiler,
der far blodet til at stramme i den rigtige retning. | mange tilfeelde fungerer hjerteklapperne
ved Marfan Syndrom unormalt. Specielt er det mitralklappen (klappen mellem venstre for-
og pumpekammer), der har for lange flige. Dette kan resultere i, at klappen bglger tilbage
(“prolaberer”) i hjertets venstre forkammer, nar hjertets venstre pumpekammer traeekker
sig sammen for at pumpe blod ud i hovedpulsaren (aorta). Dette unormale forhold kaldes
mitral prolaps og optraeder hos 75-85 % af alle med Marfan Syndrom.

Hos de fleste, der har mitral-prolaps, giver mitralklappen et “klik”, nar den lukker sig; en
lyd der normalt kan hgres gennem et stetoskop. Hos de fleste personer med Marfan
syndrom med mitral-prolaps fungerer klappen normalt. Hos ca. 1/3 lgber blodet dog
tilbage gennem mitralklappen og giver en speciel hjertemislyd, der kan hgres gennem
stetoskopet. Mange, der har en sadan utet mitralklap som beskrevet ovenfor (mitral-
insufficiens), far dog ikke symptomer herpa, idet hjertet kompenserer udmaerket for dette.
Undertiden kan denne tilstand kun opdages ved en ekkokardiografi (ultralydsscanning).
Ved undersggelsen sendes hgjfrekvente lydbglger (ultralyd) mod hjertet, og deres
tilbagekastning giver et akustisk billede, sdledes at man pa en skarm kan se, hvordan
hjertet og klapperne fungerer. Undersggelsen er hverken forbundet med smerte, ubehag
eller risici. Hvis utetheden forbliver forholdsvis lille, er det som regel ikke ngdvendigt
med behandling, eller der kan evt. blive tale om medicinsk behandling. Hos omkring 10
% af alle med Marfan Syndrom giver utatheden af mitralklappen imidlertid anledning til
andengd ved fysisk aktivitet eller ved udtalt uteethed méske endda i hvile, en hurtig eller
uregelmaessig puls (palpitationer) eller ekstrem treethed. | disse tilfeelde kan operation
komme pa tale.
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/ ~ Mild mitralpro-

Fig6 Fig.7

Hjertemusklen og hjertets kransarer, der fgrer blod til hjertemusklen, er sjeldent udsat for
problemer som en direkte fglge af Marfan Syndrom, selv om hjertemusklen kan tage skade
som falge af det ekstra arbejde en utaet hjerteklap bevirker. P& den anden side har personer
med Marfan Syndrom den samme risiko som andre for at udvikle areforkalkning og
forhgjet blodtryk, sygdomme der ogsa kan medfare erhvervede hjertesygdomme.
Blodkarrene omfatter savel arterierne (pulsarerne) som venerne og kapillererne. Hos
personer med Marfan Syndrom er det specielt den starste arterie, aorta (hovedpuls-aren)
der er bergrt.
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Fig 8 Aorta med den opadgéende og nedadgéende gren

Aorta afgar direkte fra venstre pumpekammer: Alt blod, der pumpes fra hjertet og ud i
kroppen, ma farst passere denne arterie. Efter at have forladt hjertet, deler aorta sig i flere
store blodkar, som fordeler det iltede blod rundt i hele kroppen. Mellem venstre
pumpekammer og aorta ligger en anden hjerteklap, nemlig aortaklappen. Denne klap
fungerer ligeledes som en ventil, som skal sikre at blodet kan stramme uhindret fra venstre
pumpekammer til aorta, men at det ikke strammer tilbage nar pumpekammeret fyldes fra
forkammeret.

Veaeggen i aorta bestdr af 3 dele: et tyndt indre lag (intima), et tykkere, elastisk mellemlag
(media) og et ydre lag (adventitia). Hos personer med Marfan Syndrom er det elastiske
mellemlag svagere og mere skrgbeligt end normalt. Da aortaveeggen gennem arene er
udsat for et konstant skiftende blodtryk fra det pumpende hjerte, kan denne veg, specielt
de farste 5-10 cm. efter aortaklappen, gradvist udvider sig. Hos en normal voksen person
er diameteren pd aorta 25-35 mm. Hos personer med Marfan Syndrom kan aorta vere
udvidet ud over denne graenseveerdi, og man taler s& om en aortadilatation.

Hos nogle sker der en veaesentlig udvidelse af aorta pa op til 60 mm eller mere, og leegerne
benavner da tilstanden som et aortaaneurisme.

Ved en markant udvidelse (dilatation) af aorta kan der ske 2 ting. For det farste kan
aortaklappen blive strakt sd meget, at den ikke kan lukke sig helt. Dette betyder, at klappen
bliver uteet og blodet kan stramme tilbage til venstre pumpekammer mellem hjerteslagene,
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hvilket igen betyder, at det venstre pumpekammer ma arbejde hardere. Venstre
pumpekammer skal i disse tilfeelde bade pumpe den mangde blod ud, som skal bruges i
kroppen, og den mangde blod, der Igber tilbage. Hvis denne tilstand ikke behandles, kan
hjertet blive alvorligt overbelastet, saledes at man risikerer at fa hjertesveekkelse eller
hjertesvigt. Har man ndet det stadie, hvor der en betydelig uteethed gennem aortaklappen,
er symptomerne de samme som ved en alvorlig utethed af mitralklappen, d.v.s. andengd,
treethed og uregelmaessig puls. Desuden kan man fa smerter i brystet eller endda besvime.
Ved en markant aortaudvidelse kan der endvidere opsta en rift i aortas indre lag, som
hurtigt gar ind i det blade mellemlag. Nar en sadan rift er opstaet, kan kraften fra det
pumpende blod fa mellemlaget til at skille sig, saledes at der bliver skabt en unormal kanal
mellem karveeggens lag, igennem hvilken blodet kan flyde. Denne tilstand kaldes en
aortadissektion og medfarer som regel steerke smerter i brystet og/eller ryggen evt.
besvimelse. Efterhanden vil der i enden af denne kanal som regel opsta endnu en rift, hvor
blodet strammer tilbage i aorta, - sjeeldnere - udadgaende, hvorved der opstar en brist pa
aorta med efterfglgende bladning ud i brystkassen.

Den forste del af aorta udvider sig i stgrre eller mindre grad hos mange med Marfan
Syndrom. Et ekkokardiogram er den letteste metode til at observere og male aorta pa dette
sted. Udvidelsen kan observeres selv hos mindre bgrn. Det er derfor vigtigt at ga jeevnligt
til kontrol for at falge en eventuel udvidelse, idet der i dag er gode behandlings
muligheder, hvis den opdages i tide.

1.09. Behandling af hjerte-kar-systemet.

Kontrol og behandling af hjerte-kar-systemet er naturligvis af stor vigtighed ved Marfan
Syndrom, idet de alvorligste komplikationer kan opsta her. Ogsa her er farste trin en rutine
undersggelse gennem en henvisning fra den alment praktiserende lege til en
hjertespecialist. Kun gennem regelmaessige undersggelser, herunder ekkokardiografi, kan
hjertets funktion og sterrelse samt aortas sterrelse vurderes for alvorlige problemer
eventuelt opstdr. Safremt man ikke gar til regelmassige undersggelser, men farst
henvender sig ved eventuelle hjertesymptomer og -problemer, lgber man en alvorlig
risiko. For de fleste med Marfan Syndrom er det tilstreekkeligt med en undersggelse af
hjertet én gang om aret. Safremt der konstateres hjertemislyde eller en udvidelse af aorta,
kan dette betyde hyppigere undersggelser. Safremt der ved ekkokardiografi undersggelse
slet ikke er konstateret hjerteforandringer, kan man ngjes med at blive undersagt hvert
andet ar. Uregelmassige hjerteslag kan i nogle tilfeelde medfgre, at medicinsk behandling
er ngdvendig.

Safremt en af hjerteklapperne ikke fungerer ordentligt, hvilket normalt vil sige, at den er
uteet, vil man farst behandle med medicin, som aflaster venstre pumpekammer. Hvis
klappens funktion bliver meget darlig, kan det blive ngdvendigt at udfare en operation,
hvor hjerteklappen uskiftes. Hvis aortaklappen er utet, vil det neesten altid betyde, at aorta
er markant udvidet. | sddanne tilfeelde vil man i dag ved en operation udskifte bade
hjerteklappen og det forste stykke af aorta ved en operation. | disse tilfeelde er en
mekaniske klap sat fast i den ene ende af et veevet rar (en karprotese). | ganske fa tilfeelde
kan man anvende en aortaklap fra et andet menneske eller fra en gris (biologisk
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hjerteklap).

Efterhanden har man faet stor erfaring med den kombinerede operation. Det tilrades dog,
at man behandles og eventuelt opereres pa et af de hospitaler, hvor behandlingen af
patienter med Marfan Syndrom er centraliseret. En mekanisk hjerteklap er lavet af et hardt
kunststof, i reglen pyronit (sammenpresset kul), og der kan vere en kerne af metal. Nar
klappen lukker, opstar en klikkende lyd, som oftest kan hgres. En patient med mekanisk
hjerteklap kan godt gennemfgre en sakaldt MR-skanning, og patienten kan uantastet klare
sikkerhedskontrollen i lufthavnen. Holdbarheden af de mekaniske hjerteklapper er
serdeles god, og det sker meget sjeldent, at en klap ma udskiftes pa grund af slitage.

Efter at en mekanisk hjerteklap er blevet indopereret, ma patienten tage blodfortyndende
medicin resten af livet. Denne medicin (ofte marevan eller marcoumar) mindsker risikoen
for blodpropper ved den mekaniske hjerteklap. Mange faktorer, herunder kost, alkohol og
anden medicin kan pavirke effekten af blodfortyndende medicin, hvorfor det er
ngdvendigt med en jaevnlig og livslang kontrol (ca. 1 gang manedlig) ved en blodprave,
saledes at dosis kan reguleres og sikre en effektiv fortynding.

Kar-Protese

Fig. 7. Til venstre ses rgret med den mekaniske hjerteklap syet fast i den ene ende. Til
hgjre er rgret syet sammen med aorta.

Der er praktisk taget ingen bivirkninger ved den blodfortyndende behandling, men der er
risiko for blgdning ved for kraftig behandling. Effekten af behandlingen gges - og dermed
risikoen for blgdning - hvis man samtidig indtager medicin indeholdende acetylsalicylsyre
(magnyl) eller visse former for gigtmidler. Man bgr derfor sgrge for at holde nogenlunde
den samme kostplan uden for store udsving i hvad angar kal, broccoli og spinat (som
indeholde K-vitamin og derved i gget meengde svaekker behandlingen).

Biologiske klapper (oftest fra grise) har ikke den samme holdbarhed som de mekaniske.
De skal ofte udskiftes efter otte til ti ar. | dag indsattes de kun hos &ldre patienter d.v.s.
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over 65 ar eller hvor blodfortyndende behandling kan veare forbundet med hgj
blgdningsrisiko.

Pa grund af de problemer, der kan opsta ved hjerteklapperne hos personer med Marfan
Syndrom, har disse en gget risiko for at udvikle betendelse ved hjerteklapperne
(endokardit). Visse forhold, som f.eks. tandudtrekninger og operationer omkring
kgnsorganerne og urinvejene, medfarer en gget udstremning af bakterier i blod-banerne.
Hvis der er problemer med hjerte-kar-systemet, b¢r det derfor altid draftes med
leegen/tandleegen, om der skal gives forebyggende behandling med antibiotika for
indgrebet.

En gruppe af medicinske praparater, der kaldes beta-blokkere, ordineres ofte for at
regulere blodtrykket og hjerterytmen. Disse medikamenter mindsker trykket pa
aortavaeggen og nedsatter derved belastningen af aorta, hvilket sandsynligvis kan udskyde
og forhindre en operation hos nogle personer. Hidtil er det dog ikke bevist, at beta-
blokkere rent faktisk kan forhindre en aortaudvidelse hos personer med Marfan Syndrom,
og pa grund af de bivirkninger der eventuelt kan vaere ved denne medicin, ordineres beta-
blokkere kun ved aortaaneurysme eller forhgjet blodtryk. Dosis ma i alle tilfelde be-
stemmes individuelt, og behandlingen skal fglges og kontrolleres ngje, specielt i
begyndelsen.

Betablokkerne kan hos patienter med astma give sammentraekning af de sma luftrer, og
derved forveerre astmaen. Hos patienter med insulin - behandlet sukkersyge kan beta-
blokker tilslgre symptomerne ved insulinchok; de skal derfor anvendes med forsigtighed
hos disse to patientgrupper. Den hyppigste bivirkning er i gvrigt kolde hander og fadder,
hvilket kan vere generende, men er ganske ufarligt. Andre bivirkninger er sjeldne.
Nyere undersggelser pd mus, som er genetisk modificeret til at have Marfan Syndrom, har
vist at angiotension-11 antagonisten losartan forbygger aorta aneurysme. Der afventes dog
igangveerende forsgg pd mennesker med Marfan Syndrom.

Alle med Marfan Syndrom begr undgd at lgfte tunge ting. Isometriske gvelser (over-
anstrengelse ved at skubbe mod en uflyttelig modstand) og maksimale fysiske udfol-delser
bgr undgas pa grund af det ggede blodtryk og dermed den belastning af aorta dette
medfgrer. Ligeledes bgr man undgd slag, bump og sted i brystet, da aortavaeggen er
svagere end normalt, hvorved den i uheldige tilfelde kan risikere at briste.

Endvidere bgr man ikke dyrke sportsgrene som f.eks lgb, tennis, badminton m.v. pa et
decideret konkurrenceplan, hvor man presser sin krop til det yderste i konkurrence med
andre. Derimod ma man gerne dyrke disse sportsgrene under almindelige motions-former,
der generelt styrker hjerte-kar-systemet.

Disse rad er ofte de svaereste og mest merkbare at efterleve, specielt for unge, men ogsa
for andre, der lever et meget aktivt liv. Sommetider ma man endre sin livsstil for at
beskytte sit helbred. Det er langt lettere at lede et mindre barn mod interesser, der ikke
indebarer sterke, fysiske pavirkninger, end det er at forteelle et &ldre barn, at fodbold eller
lgb ma opgives. P& den anden side er det kun hos fa barn, hvor det er ngdvendigt at rade
til begreensninger i deres dagligdags aktiviteter og leg.

1.10. Lungerne
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Lungerne kan veare bergrt pa flere mader. Bindeveevet er vigtigt for at give stabilitet og
speendstighed i de sma luftseekke i lungerne. Naesten alle personer med Marfan Syndrom
har formindsket spandstighed af lungerne, nar man sammenligner dem med andre af
samme kgn, alder, bygning og med de samme rygevaner. Dette giver dog sjeldent
anledning til starre problemer. Personer med Marfan Syndrom er ikke mere udsatte for
lungesygdomme som astma, lungebetandelse og bronkitis end befolkningen som helhed,
men der synes at veere en gget risiko for luftansamling i veevene (for store lunger,
emfysem). Enkelte med Marfan Syndrom udvikler dette, selv om de er ikke-rygere.
Pludselig lungekollaps (pneumothorax) opstar hos omkring hver 20’ende med Marfan
Syndrom, hvilket er ca. 50 gange mere hyppigt end hos befolkningen som helhed. Dette
kan ske spontant eller efter et mindre stad i brystet. Symptomerne er en fglelse af
stakandethed og ofte brystsmerter, der kan veere mere eller mindre udpragede, og som kan
@ndre sig ved ind- og udanding. Under alle omstendigheder er det vigtigt at vere
opmarksom pa lungeproblemer og s@ge lzegehjelp.

1.11. Hud og bindeveev.

Streekmaerker i huden (Striae distensae) kan opsta hos alle, specielt i forbindelse med en
graviditet eller en kraftig veegtforagelse eller et stort veegttab. Personer med Marfan
Syndrom har tendens til at udvikle striae, ofte i en tidlig alder og uden forbindelse med
@ndringer i vagten. Striberne viser sig ofte, hvor huden er udsat for serlige belastninger
som f. eks. skuldrene, hofterne og den nederste del af ryggen. Selv om striae kan give
anledning til kosmetiske bekymringer, er disse ikke pa nogen made farlige. Striae kan
desveerre hverken forebygges eller fjernes.

Endelig forekommer lyskebrok oftere hos personer med Marfan Syndrom end hos andre.

1.12 Hjerne-og rygmarvshinde.

Mange med Marfan Syndrom har udposninger pa bindeveavshinden i rygmarvs-kanalen
(Dura ectasi). Disse kan kun konstateres ved en MR scanning. Normalt har disse ingen
betydning, men kan i enkelte tilfeelde medfgre neurologiske symptomer.

1.13. Hovedpine og Marfan Syndrom.

Pa s.9 er det omtalt, at smerter kan vere et stort problem. | en undersggelse blandt de
voksne medlemmer i Landsforeningen for Marfan Syndrom i 2000 viste det sig, at 35 %
(28 personer) af de voksne medlemmer med Marfan Syndrom oppebarer fgrtidspension.
Af disse fik 68 % (19 personer) fartidspension bl.a. pa grund af smerter og rygproblemer.
Undersogelsen viste, at det ikke er de “klassiske” sSymptomer som hjerte og
synsproblemer, som er arsag til fartidspensioneringen, men en kombination af diverse
faktorer, hvor smerterne har en vasentlig betydning.

Treethed er ofte blevet beskrevet blandt personer med Marfan Syndrom savel hos bgrn
som hos voksne. Flere barn har ikke kreefter til at klare den normale skolegang uden de af
og til ma have en “’pjaekkedag”, hvor de bare sover. Blandt de voksne er der ogsé hyppige
klager over en usaedvanlig treethed i forhold til jeevnaldrende.

Udover smerter lider mange af svaer migrene eller migreenelignende hovedpine, men
arsagen hertil er ukendt.
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1.14 Nar kroppen bliver zldre

I 2007 blev der gennemfert en levevilkarsundersggelse blandt personer med Marfan
Syndrom. Denne undersggelse viste, at to tredjedel af de voksne oplever, at symptomerne
forveerres med alderen. Det er iser treethed og smerterne, der forveerres. Der kan bl.a. veere
tale om slitage pa grund af hypermobilitet.

1.15 Sgvnapng

Der er en overhyppighed blandt personer med Marfan Syndrom, der lider af sgvnapng.
Ved sgvnapng bliver luftvejene spaerret i op til 10 sekunder ad gangen, og kan ske optil
100 gange i lgbet af natten. En seerlig form ”Obstruktiv sevnapng” (OSA) ses hyppigere
hos personer med forhgjet blodtryk, hjertepatienter og hos personer med Marfan Syndrom.
Ved sveer sgvnapng bruger nogle personer en CPAP maske om natten. Masken ligger over
naesen og blaser ilt ind i struben for at holde luftvejene dbne. En anden mulighed er en
apngbgijle pa teenderne, som giver fri adgang til luftvejene. Endelig er der mulighed for en
snorkeoperation, hvor drgblen fjernes. Hos barn kan det evt. hjelpe at fjerne mandlerne.

1.16. Hvad kan man selv gare?

Fysiske anstrengelser/ idreetsaktiviteter fra et fysiurgisk synspunkt:

Som tidligere omtalt kan Marfan Syndrom ikke helbredes, men dette betyder ikke, at man
bare skal “lade sté til”. For personer med Marfan Syndrom som for alle andre mennesker,
er det vigtigt at holde sin krop i god form. Herved kan f.eks. besverligheder fra ryggen
formindskes, evt. forhindres.

Mange Marfan-patienter klager over ledsmerter, som ofte begynder i barndommen. Det er
derfor vigtigt, at ogsa forzeldre til Marfan-bgrn allerede pa et tidligt tidspunkt forsgger at
hjeelpe til gode vaner og interesser i form af hensigtsmaessig idraet. Et tree-ningsprogram
bar tilretteleegges i samarbejde med en fysioterapeut.

P& grund af de hypermobile led (overbeveegelighed) er det vigtigt, at leddene ikke
overbelastes, og man skal derfor ikke dyrke trampolinspring, langdistancelgb el.lign., og
man bgr undga idreet med stor risiko for kollisioner, f.eks. fodbold, handbold, boksning,
brydning, ishockey og lign, i hvert fald pa konkurrenceplan.

Mange med Marfan Syndrom er platfodede, fordi fodbuen er mere eftergivelig. Ved at ga
meget barfodet eller i uhensigtsmassigt fodtaj, kan platfodheden forveerres, og omvendt
kan ogsa treening af musklerne i foden mindske ubehaget. Det er vigtigt med godt fodtgj,
vaesentligt er god svang - og hlstgtte samt at skoen ogsa statter forfoden, d.v.s. skoen
skal veere lang og smal svarende til foden. Hvis det er ngdvendigt med indlaeg, skal disse
veere blgde og eftergivelige, men naturligvis tilpasset foden.

For at undgé en skaev holdning kan det anbefales at bruge rygsak.

Endelig ber man sikre at bade bern og voksne med Marfan Syndrom har ordentligt
tilpassede borde og stole i sdvel skolen/arbejdspladsen samt i hjemmet. Er man meget hgj,
bar man maske overveje at fa heevet kakkenbordet for at undga ungdvendig belastning af

ryggen.

Fysiske anstrengelser/ idraetsaktiviteter fra et kardialt synspunkt.
Generelt ma man gare det, som man har lyst, luft og krefter til. Man skal dog specielt
undga kraftig blodtryksstigning, som man far ved det sékaldt isometriske arbejde: Det er
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arbejde med meget ringe bevagelse (f.eks. ved lgftning af noget tungt, skubbe en bil igang
etc.)

Arbejde eller anstrengelse med megen beveegelse giver ikke nar sa hgj blodtrykstigning.
Man skal desuden undga “tacklinger”, d.v.s bump eller stad, idet et direkte sted/slag mod
brystvaeggen kan beskadige aorta.

Endelig ma man ikke presse sig til det yderste, men man ma have mulighed for at holde
inde, hvis man faler behov herfor. Konkurrenceidreet, i hvert fald som hold-idrat, skal
man kun indlade sig pd med omtanke.

Fysiske anstrengelser/idreatsaktiviteter fra et gjenmaessigt synspunkt.

Det var tidligere almindeligt, at mennesker med steerk narsynethed, lgse gjenlinser og
nethindelgsning fik “skanepaleeg” af deres gjenlege. Palaeg om at undga at bukke sig, lafte
tunge ting og andre fysiske anstrengelser. Disse rad har imidlertid vist sig mere skadelige
end gavnlige ved at indskreenke menneskers trang til aktiviteter og udfol-delser. Der er
hverken forsknings- eller erfaringsmaessigt grundlag for at indskranke fysiske aktiviteter
pa grund af disse gjenlidelser.

@jnene ligger godt beskyttet i deres benede huler, der foruden de to gjenabler inde-holder
muskler, nerver, blodarer og fedtveev. Disse veev fungerer som stgddempere, der
modvirker de rystelser, som kroppen er udsat for under f.eks. gang, lgb, hop m.v. Det
betyder altsd, at sportsgrene, der medfarer rystelser som f.eks. ridning kan dyrkes uden at
gge risikoen for forvaerring af gjenlidelsen. Det samme geelder lgft, kast, lgb, udspring
m.m.

Derimod er gjnene mere udsatte overfor direkte slag og sted. Hvis der er risiko for at blive
ramt i gjet af en bold som f.eks. ved bordtennis, badminton og squash kan det anbefales at
bruge beskyttelsesbriller. Nar sporten indebeerer risiko for direkte slag mod gjenregionen
som f.eks. boksning, er virkningen af almindelige beskyttelsesbriller nok mere tvivisom.

| forbindelse med gjenoperation, hvor gjenablet har varet abent, er det almindeligt at
tilrade forsigtighed med fysiske udfoldelser i de farste uger efter operationen.

Hvilke sportsgrene kan anbefales?

P& baggrund af ovenstdende er der som en vejledning opstillet en liste over idraetsgrene,
som kan anbefales, og hvilke, som ikke kan anbefales. Safremt man er i tvivl, om man
kan tale en af de idraetsgrene, der anbefales, bgr man drafte spargsmalet med sin lege, evt.
speciallage.

Nér populzre idretsgrene som fodbold og hdndbold ikke kan anbefales, skyldes det alene
disse idraetsgrenes risiko for kropskollision specielt i forbindelse med konkurren-cer,
kamp og lignende. Deltagelse i treening og “venskabskampe” rummer naeppe storre risiko.
Generelt er det vigtigt, at man dyrker idreet pa et plan, s& man kan stoppe, far man faler
sig udmattet udover normal treethed. Man bgr som navnt undgd kollisionssport, samt
bump og stad.

Idreetsgrene:
Kan anbefales Kan ikke anbefales
svemning boksning
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cykling langdistancelgb

badminton terrenlgb

kricket rugby

tennis veegtlaftning
bueskydning dykning (dybt)
sejlsport squash

ridning karate/judo
bordtennis faldskeermsspring
skisport drageflyvning

kano bjergbestigning (hgjt)
golf trampolinspring
bowling brydning

skateboard fodbold

diskoskast handbold

spydkast ishockey

basketball i det hele taget kollisionsidreet med bump og sted

1.17. Kan medicin helbrede Marfan Syndrom?

Brugen af betablokkere bgr vurderes for alle personer med Marfan Syndrom, da denne
medicin kan reducere belastningen pa aorta. Imidlertid bgr denne behandling ngje
overvages, idet den som tidligere navnt ikke téles af alle. Personer, som far indopereret
en kunstig hjerteklap, skal have daglig blodfortyndende medicin for at reducere risikoen
for en blodprop ved hjerteklappen.

| forbindelse med tandbehandlinger bgr mange have forebyggende antibiotikabe-handling.
Der henvises til Hjerteforeningens pjece “Pas pé dit hjerte - pas pa endokar-dit.”

Mange med Marfan Syndrom spgrger om svagheden i fibrillinproteinet kan rettes op ved
at spise proteinrig mad. Alle proteiner nedbrydes under fordgjelsen til sméa bestanddele,
og disse bliver herefter samlet til nye proteiner. Problemet med Marfan Syndrom er, at der
er en fejl i processen vedrgrende lagring af fibrillin. Det har derfor ingen betydning, hvor
mange proteiner man spiser, idet den forandring som er i genet, ikke kan rettes op.
Hverken vitaminer, mineraler, diter eller protein tilskud har vist sig at kunne hjelpe. Det
geelder naturligvis for personer med Marfan Syndrom som for alle andre at spise sundt og
varieret.

Der er pt. et forskningsprojekt i gang i USA, hvor det undersgges, om det i forvejen kendte
preeparat Losartan kan have en forebyggende virkning mod udvidelse af aorta.

KAPITEL 2
Arsag, diagnosticering og hyppighed af Marfan Syndrom.
2.01. Arsag til Marfan Syndrom.
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Arsagen til Marfan Syndrom skal sgges pa flere forskellige niveauer. Det mest korrekte
og ligefremme svar er at sige, at en enkelt forandring i et arveanleg (gen) er arsag til
tilstanden. Alle levende organismer indeholder gener, som bestemmer de enkelte
individers egenskaber. Mennesket har omkring 30.000 gener, som er opbygget af DNA
molekyler, og som er fordelt imellem kromosomerne. De fleste gener forekommer parvis.
Den ene del arves fra moderen og den anden fra faderen. Hos alle med Marfan Syndrom
stammer det muterede gen enten fra en af forzldrene, der har sygdommen eller ogsa fra
en upavirket far eller mor, der har haft en e&ndring (mutation) i enten en sadcelle eller en
&gcelle.

| 1986 blev en ny bindeveevsbestanddel opdaget, og dette nye protein fik navnet fibrillin.
Stoffet indgar i kroppens elastiske bindevav, som netop er fzlles for knogle-hinder, store
blodkar og gjenlinsernes ophangningstrade. Desuden findes fibrillin i huden, sener,
ledband og ledkapsler, hvilket forklarer alle trekkene ved Marfan Syndrom

| 1990 viste finske arvelighedsforskere, at arveanlaegget (genet) for Marfan Syndrom
blandt menneskets 23 forskellige kromosompar var beliggende et sted pa kromosom nr.
15.

| 1991 blev det endelig fastslaet, at fibrillin - genet, FBN1 var en oplagt kandidat som
Marfan-genet. Herefter blev der i blodpraver fra personer med Marfan Syndrom pavist
sma andringer (punktmutationer) i fibrillin-genet; &ndringer, der ikke fandtes hos raske
personer. Ud over fibrillin-genet pa kromosom nr.15 har man pavist et gen pa henholdsvis
kromosom nr.5 og kromosom nr.17, der koder for andre typer af fibrillin. Mens langt
hovedparten af “klassiske” tilfzlde af Marfan Syndrom skyldes mutationer pa kromosom
nr.15, mener man at en speciel type Marfan Syndrom skyldes mutation i fibrillingenet pa
kromosom nr.5. Endnu kender man ikke betydningen af genet pa kromosom nr.17.
Undersggelsen af fibrillingenets DNA-struktur kan i dag afgeres pa en blodprave.

Der er oprettet en international database over kendte Marfan mutationer i FBN1 genet
(http://www.umd.be). | oktober 2008 indeholdt denne database i alt 560 forskellige
@&ndringer, som har medfgrt Marfan syndrom i én eller flere familier. Blodprgven kan
pavise, om der foreligger en mutation eller ej. Hvis en sygdoms udlgsende mutation er
pavist hos et familiemedlem, vil den samme mutation kunne pavises hos alle andre med
Marfan Syndrom i denne familie. Fraveer af mutationen kan omvendt ikke med sikkerhed
udelukke, at der alligevel foreligger en fibrillin mutation.

Der forskes endvidere i, om man ved en hudbiopsi (en preve af huden) kan se, om
fibrillinindholdet i huden er af en unormal sammensatning.

2.02. Diagnosticering af Marfan Syndrom.

Som det fremgar af kapitel 1.01 kan det veere relativt vanskeligt at stille diagnosen Marfan
Syndrom, hvilket ogsa er den veaesentligste arsag til, at s& mange farst far stillet diagnosen
pa et sent tidspunkt. Dette kan, som tidligere beskrevet, f& meget alvorlige konsekvenser
og vere direkte livstruende.

Symptomerne kan variere meget, idet nogle isar har typiske hjerte-karproblemer, andre
specielt synsproblemer, mens andre er plaget af begge dele. Der kan ligeledes vare forskel
pa graden hos de enkelte familiemedlemmer, og det er ikke ngdvendigvis det samme
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organ, der er hardest ramt.

Da symptomerne er fremadskridende, kan det vaere endnu vanskeligere at stille diag-nosen
hos barn, iseer hvor der er tale om en mutation. Det er vigtigt, at nyfadte bgrn af en foraldre
med Marfan Syndrom gennemgar en grundig legeundersggelse og bliver fulgt teet i
barndommen.

Pa grund af de vanskeligheder der er forbundet med at stille diagnosen, bgr der ved
mistanke om Marfan Syndrom altid henvises til en specialleege med henblik pa at stille
den rigtige diagnose og fa pagaldende til relevante undersggelser/ kontroller.

Undersggelsen bgr omfatte:

1) En grundig medicinsk undersggelse af kroppen samt en undersggelse af familie-
historien.

2) En grundig gjenundersggelse foretaget af en gjenlaege.

3) Rantgenbillede af brystkassen for at se om der findes cyster i lungerne, om hjertet
0g aorta er forstarret, samt om ryggens krumning er unormal.

4) Et EKG (elektrokardiogram) og en ekkokardiografi for at undersgge om hjerte-kar-
systemet er pavirket, hvilket ofte ikke kan konstateres ved en almindelig lzegelig
undersggelse af kroppen.

Denne grundige undersggelse er vigtig ikke blot for at stille diagnosen, men ogsa for at
pavise hvilke symptomer, der kraever gjeblikkelig behandling, og hvilke der kraver
langtidsbehandling og rutinemassig kontrol.

2.03. Hyppighed af Marfan Syndrom.

Maend og kvinder af enhver race og hudfarve kan f& sygdommen, og ingen gruppe synes
at veere specielt udsat. Hyppigheden af Marfan Syndrom er ca. 1 ud af 10.000 personer,
og det er derfor ikke en serlig almindelig og heller ikke en seerlig kendt sygdom. Alligevel
er den dog mere almindelig, end man tidligere troede, og hvad man kan lase i de fleste
medicinske fagbgger. | dag regner man med at der findes ca. 550 personer med Marfan
Syndrom i Danmark, ca. 5.000 i England, 30.000 i USA og saledes maske 500.000 i hele
verden. | Danmark kender man ca. 350 ud af de forventede ca. 550 personer med Marfan
Syndrom

Marfan Syndrom er derfor en af de mere almindelige arvelige sygdomme og er f.eks.
hyppigere end cystisk fibrose og blgdersygdommen.

KAPITEL 3

3.01. Arvelighed.
Marfan Syndrom er autosomal dominant arvelig. Mand og kvinder rammes lige hyppigt
af Marfan Syndrom, og ogsa symptomernes sveerhedsgrad er ens. Sygdommen rammer
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flere pa hinanden fglgende generationer, og hvert barn af en person med Marfan Syndrom
har 50 % risiko for at arve sygdommen, uanset om det er faderen eller moderen, der har

Marfan Syndrom.

10 MO
O LOEOME O
Fig. 8. En stamtavle af en familie hvor Marfan Syndrom optraeder. Firkanter symboliserer
mand, og cirkler kvinder. Et ikke-skraveret symbol betyder, at personen ikke har Marfan
Syndrom, mens et skraveret symbol omvendt betyder, at personen har Marfan Syndrom. |
1. generation har ingen af foreldrene Marfan Syndrom, hvilket betyder, at manden i 2.
generation ma have faet genet ved en ny mutation. Statistisk set har hvert barn i 3.
generation 50 % risiko for at arve sygdomsanlaegget. Safremt en person ikke har arvet

genet, har vedkommende heller ingen mulighed for at give det videre til kommende
generationer.

I 15-25 % af alle tilfeelde af Marfan Syndrom er der ingen af foraeldrene, der har syg-
dommen, og hvis barnet har Marfan Syndrom, skyldes dette derfor en spontan gen-
mutation enten i &gget eller i seedcellen hos henholdsvis moderen eller faderen. Hvor disse
tilfeelde forekommer, er gennemsnitsalderen hos faderen hgjere end gennemsnittet i
befolkningen, hvilket tyder p4, at en spontan gen mutation oftere finder sted i seedcellen
end i eegget. Den mutation, der forarsager Marfan Syndrom, forekommer ret sjeeldent,
nemlig kun i ca. 1 pr. 10.000 fedsler. Nar ingen af foreldrene har Marfan Syndrom, og et
af deres bgrn har sygdommen, er der altsa kun en risiko pa ca. 1 ud af 10.000 for at fa et
barn mere med Marfan Syndrom. Omfanget og sveerhedsgraden af sygdommen kan
variere meget selv blandt familiemedlemmer, og selv om sygdommen i visse tilfeelde kan
veere vanskelig at diagnosticere, eksisterer der ikke “oversprungne” generationer. Hvis en
person ikke har Marfan Syndrom, er det sikkert, at vedkommende ikke kan give syg-
dommen videre til sine bgrn. Risikoen for at deres barn far Marfan Syndrom svarer saledes
til normalbefolkningens risiko.

3.02. Overvejelser omkring bgrn, graviditet og fadsel.
Alle kvinder med Marfan Syndrom bgr inden graviditet planleegges konsultere en
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hjertespecialist med ekspertise indenfor omradet!

Det er en meget personlig beslutning, om man vil have barn eller ej, Denne beslutning kan
kun tages af de eventuelle foraldre selv, men de skal veere klar over og forsta de mulige
konsekvenser, der er for barnet og moderen, hvis moderen har Marfan Syndrom.

Pa grund af de forskellige symptomer og svaerhedsgrader af sygdommen er det ikke muligt
at forudse hvor alvorligt pavirket et barn, der arver sygdommen, vil vare. | gennemsnit
har et ud af ti barn, der arver sygdommen svare og alvorlige symptomer, der indebarer
medicinsk og kirurgisk behandling af gjen-, hjerte- og skeletproblemer.

I dag kan man i enkelte tilfelde tilbyde undersggelse med henblik pa at konstatere, om
fostret har modtaget et anleeg for Marfan Syndrom. Denne undersggelse er dog ikke rutine,
og det er derfor vigtigt at sgge genetisk radgivning, inden man bliver gravid, da det kan
blive ngdvendigt, at undersgge flere familiemedlemmer for at kunne stille diagnosen med
sikkerhed, hvilket kan tage tid.

Graviditet er forbundet med en gget risiko for kvinder med Marfan Syndrom pa grund af
den starre belastning, som hjerte-kar-systemet udsattes for under graviditeten. Selv om
der ikke er nogen Klar graense for, hvornar en kvinde kan tale at gennemfare en graviditet,
og hvornar hun ikke kan, ma man gare sig visse forhold klart. Kvinder, der har betydelige
hjerteklapproblemer, bar ikke blive gravide. Hvis aorta er udvidet med mere end 43 mm,
er risikoen for rifter i aorta-veeggen betydelig. Kvinder rades derfor generelt til at fade
deres bgrn i sa ung en alder som muligt, inden eventuelle hjerteproblemer opstar. Alle
graviditeter hos kvinder med Marfan Syndrom ber derfor anses for “hgj risiko” (en
betegnelse, der bruges af fadselsleeger) og undersgges med ekkokardiografi flere gange
under graviditeten. Selve fadslen bar ske pa den made, der er mindst belastende for
kvinden, hvilket normalt vil sige et kejsersnit. En mindre gruppe kvinde med normal
starrelse af aorta kan dog gennemfare en almindelig vaginal fadsel, eventuelt som en gispe
fadsel, hvor kvinden i stedet for at presse sidst i fadselsforlgbet gisper, mens barnet
hjeelpes ud med en sugekop. Herved er belastningen af hjertet mindre. Det er endvidere
meget vigtigt, at moderen falges teet af en hjertespecialist i en passende tid efter fadslen
for at sikre, at der ikke sker @ndringer med aorta. Det anbefales at fadslen finder sted pa
det sygehus, hvor moderen gar til hjertekontrol dvs. pa et landsdelscenter.

Huvis en af foraldrene har Marfan Syndrom i sveer grad og gnsker sig barn, kan alter-native
muligheder draftes med genetisk radgivning. Der kan f.eks. vare tale om kunstig
befrugtning fra seeddonor (hvis det er manden, der har Marfan Syndrom) eller adoption,
men pa grund af de skrappe adoptionsregler kan sidstnavnte mulighed veere vanskelig at
realisere.

Kapitel 4

At leve med Marfan Syndrom.

Fremtiden ser i dag langt lysere ud for personer med Marfan Syndrom, end den gjorde for
bare ti til 15 ar siden. Far man kendte til den avancerede hjertekirurgi, var den gen-
nemsnitlige levetid reduceret med omkring 1/3. Medicinske problemer, hovedsageligt
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med aorta, reducerede gennemsnitsalderen for meend til omkring 40 ar og for kvinder til
omkring 50 ar. Der var dog store variationer omkring disse gennemsnit; nogle havde en
ganske normal levealder, men ogsa en del barn dgde af hjerteproblemer. | dag har tidlig
diagnosticering og omhyggelig undersggelse og kontrol forbedret fremtidsudsigterne, og
gennemsnitslevealderen er blevet veaesentligt forleenget.

Mange personer med Marfan Syndrom mener ikke, at sygdommen har haft indflydelse pa
deres liv som f.eks. valg af uddannelse, arbejde, egteskab og bgrn. Andre derimod havder,
at Marfan Syndrom har veeret udslagsgivende for mange af disse valg. Der er dog stor
forskel pa voksne, som har veret bevidst om diagnosen siden de var bgrn, og pa dem, der
forst far den stillet som voksen, efter de har veeret i arbejde i en arreekke, faet bgrn m.v.
Selv om arbejde og fritidsaktiviteter, der indebeerer sterk fysisk anstrengelse eller tunge
loft ber undgas, kan de fleste mennesker veenne sig til - og overholde de rad og
anbefalinger leegen fremkommer med. De store variationer i forbindelse med hvor hardt
man er ramt af Marfan Syndrom afspejler sig ogsa i erhvervslivet. Personer med Marfan
Syndrom kan have fremtraedende stillinger indenfor alle professioner, og ofte aner deres
venner, kolleger eller kunder intet om eksistensen af deres sygdom. Andre ma ga pa nedsat
arbejdstid eller sgge fartidspension. Arsagen til fartidspensionering skyldes ofte, at den
enkelte har nogle syns- og eller hjerteproblemer, men det er iseer smerter og darlig ryg,
som er den endelige arsag til, at nogle ma opgive at veere pa arbejdsmarkedet.

4.01. At vere foreeldre til et barn med Marfan Syndrom.

Foreldre, der ikke selv har Marfan Syndrom, kan fgle skyld over at deres bgrn har faet
sygdommen, selv om de naturligvis ikke har veret vidende om risikoen, og at sygdommen
pa ingen made har kunnet undgas. | begyndelsen kan mange foraeldre vaere meget
ambivalente. Ofte har barnet haft problemer i en periode, uden man har kunnet fastsla,
hvorfra disse stammer. Nar diagnosen stilles, bliver foraldrene ofte lettede over, at man
har fundet arsagen. Samtidig kommer angsten og usikkerheden for det ukendte. Hvad er
Marfan Syndrom? Hvordan udarter det sig? Hvad skal vort barn igennem?

En far eller mor, der selv har Marfan Syndrom, kender en del af konsekvenserne ved
Marfan Syndrom, men kan fale sig endnu mere skyldbevidst, specielt hvis han eller hun
har faet genetisk radgivning.

De fleste foreeldre ma vaere meget opmaerksomme pé deres reaktioner, nar de finder ud af
at deres barn har Marfan Syndrom, og eventuelt sgge hjalp. Hvis man ikke har mulighed
for stette fra sygehuset, kan en socialradgiver, en psykolog eller en laege, der kender til
genetiske sygdomme, statte foraldre i denne krise. Det kan veere til megen hjeelp at magdes
med andre foraldre, der er i samme situation, og “Landsforeningen for Marfan Syndrom”
kan vere til gavn for foreldre sdvel som for andre, der har sygdommen samt deres
pargrende. Landsforeningen har ansat en socialradgiver, hvis opgave bl.a. er at yde rad og
vejledning, og alle - bade personer med Marfan Syndrom, deres pargrende og fagfolk - er
velkommne til at henvende sig.

Som forzelder er det meget vigtigt at teenke pa, at barnet skal leve et sd normalt liv som
muligt, inden for de graenser sygdommen setter og ikke herudover adskiller sig fra sine
kammerater.
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4.02. At vaere ung eller voksen, nar man far diagnosen Marfan Syndrom.

4.02.01. Voksne.

Nar en voksen far stillet diagnosen Marfan Syndrom er det ofte under alvorlige
omstaendigheder, f.eks. i forbindelse med en akut aortaoperation, vejrtreekningspro-blemer
eller pa grund af kraftige smerter, at der konstateres en udvidelse af aorta, eller en aorta
der naesten er ved at briste. Der kan ogsa veere tale om familiemedlemmer, der pludselig
er dgde, og ved den efterfalgende obduktion konstateres det, at pageeldende havde Marfan
Syndrom, hvorefter familien undersgges.

Det kan vere utroligt svert bade for vedkommende selv, men ogsa for familien at fa at
vide, at man har en alvorlig, arvelig sygdom. P& grund af arveligheden bar evt. barn og
den gvrige del af familien undersgges og fjernere slaegtninge kontaktes. Har et eller flere
barn arvet sygdommen? Kan pagaldende vende tilbage til sit normale job eller skal han /
hun revalideres? Personen selv og familien kan fale sig frustrerede og bange for det
pludseligt svigtende helbred og familiens andrede livssitaution. En s& stor omvaltning
kan ofte veere forbundet med mange problemer, savel af social som gkonomisk og psykisk
karakter. ZEndrede vaner som fglge af diagnosen bgr normalt ske over en vis periode og
ikke fra den ene dag til den anden.

Det er vigtigt for den voksne med Marfan Syndrom at fa information om sygdommen og
at forsta behovet for korrekt medicinsk behandling, herunder opfglgning af de ngdvendige
kontroller. Det er ligeledes vigtigt at lytte til specialleegernes rad om fortsattelse af erhverv
eller om der evt. skal sgges om revalidering samt om man kan fortsette sine
fritidsaktiviteter.

4.02.02. Teenagere.

Unge, der har Marfan Syndrom, kan fgle sig generte omkring deres udseende.

Nar de farste gang far at vide, at de har Marfan Syndrom, fgler mange sig lettede over, at
der faktisk er en arsag til, at de er hgjere end deres kammerater, gar med staerke briller,
har en krummet ryg eller et indadvendt eller udstdende brystben. Andre kan fale sig
irriterede over eller bange for at komme pa hospitalet til rutinemassige undersggelser. Der
kan opsta vrede og frustration over lagen, der ordinerer medicin og fremkommer med
henstillinger / anbefalinger til ens livsfarelse.

Det kan vare en stor frustration eller sorg at méatte opgive en konkurrencesport eller anden
fysisk aktivitet, der hidtil har spillet en stor positiv rolle i tilveerelsen. Samtale med
psykolog, socialradgiver og leege kan vaere en made at fa sorteret, forstaet og accepteret
de falelser, man har til disse forhold. Via samtalerne vil der kunne abnes for de andre
feerdigheder, talenter og livsmuligheder, der findes.

Det kan ofte veere gavnligt for den unge, at snakke med andre unge med Marfan Syndrom.
Hvis man star overfor en operation, kan det vaere meget givende at snakke med nogen, der
har gennemgaet den samme eller en lignende operation, idet man dog samtidig skal huske
pa, at symptomerne ved Marfan Syndrom varierer meget fra person til person selv indenfor
samme familie.

4.02.03. At veere pargrende til en person med Marfan Syndrom.
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En genetisk diagnose, som Marfan Syndrom, rammer hele familien. | parforhold kan der
opsta midlertidige spaendinger, nar parret bliver klar over, at deres barn har Marfan
Syndrom. Det er vigtigt, at foreeldrene far drgftet spargsmalene igennem med hinanden og
udtrykker deres fglelser, hab og frygt. Samtidig er det vigtigt, at foreeldre kan reagere
forskelligt pa forskellige tidspunkter.

Bedsteforzldre giver maske sig selv skylden for deres barnebarns sygdom eller giver
méske “den anden familie” skylden. De forstar ofte ikke diagnosen, fortrenger reali-
teterne og placerer deres hab hos en beroligende bekendt eller i en mirakelkur. Det er
derfor vigtigt, at bedsteforeeldrene kan indvies abent i forholdene omkring Marfan
Syndrom, sa de lettere kan forsta at leve med diagnosen og statte deres bgrn og barnebgrn.
Landsforeningen for Marfan Syndrom har i erkendelsen af bedsteforaeldrenes svere
situation holdt flere kurser, hvor barn, foreeldre og bedsteforaldre er blevet inviteret.
Sgskende, der ikke har Marfan Syndrom, behgver ogsa statte. De kan fgle skyld over, at
de “undslap” eller veere bange for, at de stadig kan fa sygdommen. De behever maske
seerlig tid til at tale med foreeldrene omkring deres falelser, stille spargsmal samt blive
bekraftet i, at foreldrene er ligesa interesserede i dem som i deres sgskende med Marfan
Syndrom.

Spergsmal som ofte stilles af dem, der har Marfan Syndrom eller af andre medlemmer af
familien kan bl.a. veere:

- Hvorfor er det netop mig, der har Marfan Syndrom?

- Er det min egen skyld, at jeg har faet sygdomme?

- Hvilke risici er der ved at fa et barn med Marfan Syndrom?

- Kan sygdommen helbredes?

- Hvordan vil mine venner, min kereste, min chef reagere pa sygdommen?

- Hvilken levevej kan jeg valge?

- Er jeg unormal ligesom mine gener?

Alle disse spgrgsmal er naturlige og normale. Svarene til de fleste af disse spargsmal
findes andetsteds i dette hafte. Ikke desto mindre er det vigtigt at fremhave, at alle
mennesker har arveanleeg, der ikke er normale, selv om dette i de fleste tilfeelde ikke
medfarer et direkte fysisk problem. Ens egen forestilling om sig selv er ikke afhangig af
ens arveanlag

Genetisk radgivning er et tilbud til ethvert familiemedlem, ligesom “Landsforeningen for
Marfan Syndrom” kan give information, rad, vejledning og statte til alle interesserede.

Kapitel 5

5.01. Forskning omkring Marfan Syndrom.

Bade grundforskning og Klinisk forskning finder lgbende sted omkring sygdommen.
Grundforskningen koncentrerer sig om arsagen til Marfan Syndrom, herunder den
biokemiske sammensatning af bindeveav enten hentet ved operation eller frembragt af
voksende celler i laboratoriet af sma biopsiprever. Desuden koncentrerer grundforsk-
ningen sig om beliggenheden og arten af selve den genetiske mutation.
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Eksempler pa klinisk forskning er bl.a. anvendelsen af beta-blokker medicin mod
aortaproblemer, studier af hvilke variable symptomer, der forekommer i stgrre familier og
studier af hyppigheden og omfanget af mitralklap problemer hos barn.

| perioden 1990 - 1995 blev der pa Statens @jenklinik gennemfart et projekt, der bl.a.
bestod i at opspore alle kendte tilfelde af Marfan Syndrom og lgse linser i Danmark.
Undersggelsen viste bl.a., at tidligere blev mange tilfelde af Marfan Syndrom ikke
opdaget i tide pa grund af utilstreekkelig undersggelse. Mutationsundersggelser indgar
ogsa i undersagelsen.

Efter at dyreforsgg har vist positive resultater har en gruppe leeger i Boston, USA indledt
behandlingsforsgg pa en gruppe patienter for at undersgge om medicinen Losartan kan
forhindre eller forsinke udvidelsen af aorta.

Kapitel 6

6.01. Sociale forhold.

De fleste med Marfan Syndrom vil have mulighed for at fa hjelp efter Lov om social
service til f.eks. dekning af merudgifter, briller/kontaktlinser (ved lgse linser), diverse
hjeelpemidler (specielle borde og stole i skolen og/eller hjemmet), tabt arbejdsfortjeneste
til foreeldrene, uddannelse m.v., ligesom fartidspension i visse tilfeelde kan veere relevant.
Mange vil ogsa have behov for fysioterapi. Sundhedsstyrelsen har meddelt, at fysio-
terapeutisk behandling er vederlagsfri for personer med Marfan Syndrom, hvor der er tale
om et sveert fysisk handicap” eller hvor en specialleege kan dokumentere, at der er tale
om et progredierende forlgb. | forbindelse med diagnosticeringen af Marfan Syndrom eller
ved en akut forvaerring kan der ydes krisebehandling ved en psykolog. Der bevilges op til
12 konsultationer, dog med en vis egenbetaling.

Kapitel 7

7.01. Resumé over forholdsregler for personer med Marfan Syndrom

Pa grund af sygdommens sjeldenhed er det oftest patienterne selv, der ma koordinere de
forskellige undersggelser og kontrolbesgg samt videregive informationen til andre
faggrupper f. eks. socialradgiver.

I 1995 oprettede Rigshospitalet og Arhus Universitetshospital “Klinik for Sjaldne
Handicap” og “Center for Sjeldne Sygdomme”, hvis opgaver bl.a. er at varetage
koordineringen af den medicinske behandling for en gruppe patienter med et sjeldent
handicap - herunder Marfan Syndrom.

Efter naesten 10 ars arbejde udgav Sundhedsstyrelsen i 2001 rapporten ” Sjeldne handicap.
Den fremtidige tilretteleeggelse af indsatsen i sygehusvasenet”. Iflg. denne skal alle
personer med Marfan Syndrom tilbydes diagnosticering, radgivning og behandling fra
Rigshospitalet eller Arhus Universitetshospital.

Det er dog stadigt vigtigt, at man som patient selv har indsigt i sit eget sygdomsforlab,
hvorfor der her laves et kort resume over de vigtigste forholdsregler, der ber tages. Det
kan bl.a. vaere en fordel at have en kopi af sin leegejournal, hvis man kommer ud for en
uforudset begivenhed.
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Barn;

1) | skolealderen bgr man sgrge for, at bgrnene far hensigtsmassigt tilpasssede
arbejdsborde, stole, madras o.l. savel i skolen som i hjemmet.

2) | otte til ti ars alderen bgr man overveje hormonbehandling med henblik pa at mindske
sluthgjden.

3) Under opvaeksten skal ryggen arligt kontrolleres af ortopaed/ reumatolog og/ eller
fysioterapeut.

Bgrn og voksne:

1) Jeevnlig gjenlaegekontrol.

2) Hjerteundersggelse, herunder ekkokardiografi, mindst én gang om aret.

3)Ved tandbehandling og operationer i gvrigt bar antibiotika - behandling overvejes.
4) Undga hardt fysisk og rygbelastende arbejde samt konkurrencesport.

Herudover i relevante tilfeelde:

- Genetisk radgivning.

- Fysiurgisk behandling.

- Yderligere hjerteundersggelser, herunder hjertekaterisation, CT scanning og/eller
MR scanning.

- Tandregulering.

Kapitel 8

- 8.01 Diagnosekriterierne (Gent — kriterierne 1996)

Som naevnt i kapitel 1.01 kan det vere vanskeligt at stille en sikker diagnose pa Marfan
Syndrom, idet mange organer er involveret. Nedenfor er neevnt de symptomer, der kan
forekomme, men det skal endnu engang pointeres, at ingen kan have alle symtomerne,
ligesom listen mere er til brug for leegerne som en hjalp til at stille en diagnose.

For at fa diagnosen Marfan Syndrom skal der veere mindst to hovedkriterier fra to
forskellige organsystemer, samtidig med at et tredje organ skal veere involveret.

Skelettet
Skelettet er involveret, hvis der er mindst to hovedmanifestationer eller mindst en
hovedmanifestation og to bikriterier til stede.
Hovedkriterium
Nedenfor vil skeletforandringer betegnes som hovedmanifestationer. Hovedkriteriet er
opfyldt, hvis mindst fire af disse er til stede.
e  Fuglebryst (Pectus carinatum)
e Udtalt tragtbryst (Pectus excavatum), som kraver kirurgisk behandling
e Forhold mellem vingefang og kropshgjde er starre end 1,05 eller reduceret
forhold mellem gvre og nedre del af kroppen ????
Héndledstegn og tommeltottegn
Scoliose mere end 20 grader eller spondylolisthesis (hvirvelforskydning)
Streekkemangel i albuen (mere end 10 grader)
Forskydning af den indre ankelknogle mod fodens inderside, som forarsager
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platfod
e  Protrusio acetabulae uanset grad (“indtrykket” hofteskal, ses ved rentgen)

Bikriterier
e  Tragtbryst, (Pectus excavatum) af moderat grad
e Hybermobile led
e Hgj gane med teet - stillede teender
e Typisk ansigtstraek (langt, smalt hoved -smé kindben-dybtliggende gjne)

underbid - nedadskranende gjenspalter)
djne:

@ijnene er involveret, hvis hovedkriteriet eller mindst to bikriterier er til stede.
Hovedkriterium

e Laose linser (Ectopia lentis)
Bikriterium

e Flad hornhinde
e  (get leengde af gjenablet (nersynethed)
e Underudviklet iris eller cilieere muskler

Hjerte — karsystemet
Hjerte- og karsystemet er involveret, hvis mindst et hovedkriterium eller et bikriterium er
til stede
Hovedkriterier
e Udvidelse af ascenderende (opadstigende) aorta med eller uden Sinus
regurgitation (tilbagelgb) og involverende i det mindste
regurgitation (tilbagelgb) og involverende i det mindste Valsalvae
o Dissektion af ascenderende (opadstigende) aorta

Bikriterier

e  Mitral prolaps med eller uden tilbagelagb (utaet mitralklap)

e Udvidelse af lungepulsaren uden anden arsag far 40-ars alderen

o Forkalkning af mitralringen (klappen mellem venstre hjerte - og forkammer)
far 40 ars alderen

e Udvidelse eller dissektion af descenderende (nedadgdende) aorta far 50 ars
alderen

Lunger:
Lungerne er involveret, hvis et af bikriterierne er til stede.

Bikriterier
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e  Pneumothorax (luftansamling i lungesaekken)
e Apical blebs (udvidelse eller blzrer pa lungen opadtil)

Hud og bindevav:
Hud og bindevav er involveret hvis mindst et af bikriterierne er til stede.

Bikriterier
e  Striae atrophicae (ar i huden pa grund af spreengning i underhuden), som ikke
skyldes vaegtendring, graviditet eller lzengere belastning.
e  Gentagne brokdannelser

Dura mater: (Hjerne- og rygmarvshinde)
Dura mater er involveret, hvis hovedkriteriet er til stede

Hovedkriterie
e Lumbosacral dura ectasi set ved CT eller MR scanning ( rygmarvsbrok lavt i
leenden)

Arv:
De genetiske kriterier er involveret hvis mindst et hovedkriterium er til stede.

Hovedkriterier
e  Farstegradsslagtning (foraldre, barn, sgskende) med pavist Marfan
Syndrom
e Samme haplotype (det genetiske manster i og omkring genet)som
fgrstegradsslegtning med Marfan Syndrom
e  Pévist mutation i genet, som koder for fibrillin

Kapitel 9

- 9.01 Landsforeningen for Marfan Syndrom.
“Landsforeningen for Marfan Syndrom” blev grundlagt i 1991 af personer med Marfan
Syndrom samt deres pargrende.

Foreningens formal er:

- at yde stette til personer med Marfan Syndrom og deres pérgrende i form af infor-
mation om sygdommen og hjelp til social og medicinsk radgivning, samt hjelp til
radgivning om arvelige spargsmal.

- at udbrede kendskabet til Marfan Syndrom til gavn for mennesker med Marfan
Syndrom.

- at virke i interesse for personer med Marfan Syndrom overfor institutioner og myn-
digheder.

- at stgtte og fremme forskningen i relation til Marfan Syndrom.

- at opna kontakt med alle personer med Marfan Syndrom i Danmark for udarbejdel-
se af behovsanalyser.
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- at tage kontakt med tilsvarende udenlandske foreninger.

- 9.02 “Landsforeningen for Marfan Syndrom” har udgivet felgende pjecer m.m.:

- “Veerd at vide om Marfan Syndrom”, 2009

- At veere ung med Marfan Syndrom”, 2008

- "Referater fra Temadagen 27. marts 2007, Rigshospitalet”

- “Hvad er Marfan Syndrom?” (en kort almen beskrivelse), 2006

- "Medical Emergency Information” 2006 (kortfattet beskrivelse pa 12 sprog)

- “Marfan Syndrom - specielt for teenagers”, 2005 (udsolgt)

- ”Marfan Syndrom. De sociale konsekvenser — med fokus pé smerternes betydning”,
2001

- At veere foraeldre til et barn med Marfan Syndrom” 2002

- ”Hering om Marfan Syndrom — fra overlevelse til livskvalitet”. Christiansborg 2001

- ”Fra overlevelse til livskvalitet”. Jubileumsskrift. 2001

- “Konsulenttjeneste”, 1999 - Udgaet.

- “En ganske serlig mus” (en tegneserie for bgrn), 1997 (udsolgt)

Ovenstaende pjecer kan rekvireres hos Landsforeningen ved et mindre ekspeditions-
gebyr.

Andre publikationer:
”At leve med Marfans syndrom” 2007. Kebes hos Center for Sma Handicapgrupper

”Social Handbog for Hjertekarpatienter”. Kebes hos Hjerteforeningen

Kennedy Centret
@jenklinikken
Gl. Landevej 7
2600 Glostrup
TIf. 43 26 02 00

Dansk Blindesamfund
Blekinge Boulevard 2,
2630 Taastrup

TIf. 38 14 88 44

Viso

Radgivning om Sjaeldne hancicap
E-mail: leg@socialstyrelsen.dk
TIf. 4173 08 29
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Hjerteforeningen
Hauser Plads 10
1127 Kgbenhavn K
TIf. 339317 88

Center for Sjaeldne Sygdomme
Rigshospitalet, 2100 Kgbenhavn @.
TIf.: 3545 40 62

Email:
CSS-rigshospitalet.rigshospitalet@
regionh.dk

Center for Sjaeldne Sygdomme
Aarhus Universitetshospital

Palle Juul-Jensens Boulevard 99,

8200 Arhus N
TIf. 784514 74/78451473
Email: css@rm.dk




Landsforeningen for Marfan Syndrom

Nick Welling
Gyvelbakken 5
8520 Lystrup (DK)
TIf.: (+45) 42 20 53 53
Email: nick@marfan.dk
Foreningens hjemmeside: www.marfan.dk

SE 2007 8634
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