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A VASCERN, a Ritka Multiszisztémas Errendszeri Betegségek Eurdpai Referencia
Halézatanak szandéka az eurdpai tapasztalatok 6sszegyiijtése annak érdekében, hogy a
ritka érrendszeri betegségekben szenvedé paciensek szamara hozzaférhets, hatarokon
atnyuld egészségugyi ellatast biztositson (becslések szerint 1,3 millié érintett beteg van).
Ide tartoznak az artérids betegségek (az aortat és a kis artériakat érintg), az arterio-vénas

rendellenességek, a vénas malformaciok és a nyirokérbetegségek.

A VASCERN jelenleg 31, nagy mértékben szakosodott multidiszciplindris egészségugyi
szolgaltatobdl all (HCP-k), melyek 11 Eurdpai uniés orszagbdl kerilnek ki, és kullénféle

europai betegszervezetekbdl dlinak, amelyeket Franciaorszagbdl, Parizsboél koordinalnak.

Az Ot Ritka Betegség Munkacsoporton, tovabba szamos tematikus munkacsoporton és az
ePAG-on (Eurdpai Betegjogi Képviseldscsoport) keresztil torekszink az ellatas javitasara,
tamogatjuk a legjobb gyakorlatokat és irdnymutatdsokat, erésitjuk a kutatasi
tevékenységet, erét adunk a betegeknek, képzéseket biztositunk az egészséglgyi
szakemberek szamadra, és probaljuk megvaldsitani a teljes eurdpai egylttmiikddést az
egészségligy egyes szakagaiban, az orvostudomany és az egészséglgyi technoldégidk

legujabb innovacidinak kihasznalasaval.

Tovabbi informéacidk itt érheték el: https://vascern.eu

Koévessen bennlnket itt - Twitter, Facebook, YouTube és LinkedIn


https://vascern.eu/
https://twitter.com/vascern
https://www.facebook.com/vascern.eu/
https://www.youtube.com/channel/UC1sI4_jnqiaLhjNhktiN7ZA
https://www.linkedin.com/company/vascern/
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Marfan-szindroma és hasonlé rendellenességek

Roviditések

HTAD-Munkacsoport: Ordkletes Mellkasi Aorta Betegségek Munkacsoport

MFS: Marfan-szindréma
IVF: In vitro

megtermékenyités

B-blokkolék: béta-
blokkolok
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Bevezeto

Ezek a tajékoztatok azokon a mar létezd francia ajanlasokon alapulnak, amelyeket a

VASCERN HTAD-Munkacsoport szakeértd feltlvizsgaltak és moédositottak.

A HTAD-Munkacsoport egyetért az ebben foglaltakkal, de hangsulyozni kivanja, hogy ezek
olyan ajanlasok, amelyeket szakértd szintli konszenzus hozott Iétre. Azt javasoljuk, hogy

ezeket a tajékoztatokat hasznaljak utmutatasként a helyi szabalyozasok kialakitasa soran.

Ezek az utmutatok a paciensek, valamint az ket gondozasba vevék szamara készlltek. Az
ajanlasok végrehajtasa kéz a kézben kellene, hogy jarjon a betegek tdjékoztatasaval az
egyes specialis ellatast igényléorvosi helyzetekrd, a relevans tlnetekrd, és arrdl, hogy mit

kell tennlink, ha ezek el fordulnak.
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Terhesség, szilés és szulés
utani gondozas

1.1 Terhesség elstt

Q AMIT JAVASLUNK

Foglalkozni kell a terhesség kérdésével a sziilképes koru né és férfi Marfan-
betegek esetében is, szisztematikusan tajékoztatni kell ket a
prenatalis/pre-implantacios diagnosztika lehet&égeird. A nket alaposan
tajékoztatni kell a specidlis kezelésre és apolasra vonatkozoé ajanlasokrodl is -
ideértve, az optimadlis nyomon kovetést és az irasbeli szlilési tervet.

Amint olyasvalaki fontolgatja a gyermekvallalast, aki feltételezhetd@&n MFS-
szindromas, akar férfi, akar néaz illet§ ajanljuk neki, hogy menjen el egy erre
szakosodott kézpontba, ahol teljes koriifelmérést és terhesség eldti
tanacsadast kaphat, amennyiben ez még nem tértént meg.

A terhességet ezzel a szakosodott kézponttal egytuttmikodve kell
megtervezni.

A terhességet megel&d@n becsilje meg az aorta disszekcié kockazatat, az
aorta atmérgének megmeérésével.

<40 mm: a terhesség megengedett.
40-45 mm: a terhesség eseti alapon megengedhetd

>45 mm: a terhesség ellenjavallt, de ennek a bizonyitasa korlatozott. Ez az
aorta atmérdel@@etes mitétet igényelhet.

A hormonalis eljarasok (IVF) hatasardl nem allnak rendelkezésre adatok.
Ugyanazok a kliszébértékek hasznalatosak, mint a terhesség esetében (ha
az ARD >45 mm, akkor ellenjavallt)
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Terhesség, szilés és szulés
utani gondozas

1.2 Terhesség alatt

A terhesség idején, a szlUléskor és a szllés utan megné
az aorta disszekcié kockazata.

Q AMIT JAVASLUNK

e pB-blokkoldkkal torténs kezelés javasolt a terhesség egész idétartama alatt és
a szllés utani idészakban. A B-blokkoldk kézil az atenolol a legkevésbé
kedvezs; inkabb a propranolol, a metoprolol és a labetalol ajanlott.

o Kisérje figyelemmel az aorta atmeérgjét ultrahangos vizsgalattal (beleértve a
hasi aorta atmérgit) a terhesség alatt legalabb kétszer: 20-24hét és 32-36hét
kozott! Meg kell fontolni a tovabbi vizsgalatokat, amennyiben az aorta
atmeérgsje meghaladja a 40 mm-t, vagy fokozott névekedés figyelheté meg.

o« Rendszeresen ellenérizze a vérnyomast (a cél <130/80 mm Hg)!
e A magzati névekedést gondosan ellendrizni kell, a -blokkoldk hatasanak

felmérése céljabal.

AMIT NEM JAVASLUNK

e A terhesség tiltdsa minden Marfan-szindrémas néesetében.

e A béta-blokkoldokkal torténdkezelés leadllitasa a terhesség folyaman, illetve
szlléskor.
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Terhesség, szilés és szulés
utani gondozas

1.3 Sziilés

Q AMIT JAVASLUNK

e Aszulés elstt fel kell mérni az aorta disszekcié kockazatat az aorta atmeérgje
alapjan.

e <40mm: hlvelyi uton toérténd szilés. A vajudas 2. szakaszanak leréviditése,
vakuum extraktor stb. alkalmazasaval.

e 40-45 mm: a szllés eseti alapon megengedhets (Vegylik fel a kapcsolatot a
szakértsi kozponttal).

e 245 mm: Csaszarmetszés és a harmadik trimeszter idétartamanak
leréviditésének megtervezése, mert ebben az idészakban a legnagyobb a
kockazat.

e Meg kell tervezni a személyre szabott szulést. Kulonféle tényezsket kell
figyelembe venni: milyen messze van a kérhaz a beteg otthonatdl, mekkora
az aorta atmérg, stb... A vajudast a lehets legrovidebb idére kell korlatozni.

e A megfelels epiduralis érzéstelenitést dvatosan kell végezni, figyelembe
véve a duralis szivargast, bizonyos esetekben a dézis médositasara lehet
szlikség.

Q AMIT NEM JAVASLUNK

e Epiduralis érzéstelenités elvégzése a gerincoszlop allapotanak el&etes
ellengzése nélkil (scoliosis, spondylolisthesis, dural ectasia).

e A Bp-blokkoldkkal torténdkezelés ledllitasa.

e Béta-mimetikumok felirasa.
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Terhesség, szilés és szulés
utani gondozas

1.4 Szulés utani gondozas

Q AMIT JAVASLUNK

e Sziv-ultrahang vizsgalat az anyanal, a szulés utani 48 6ran belll, majd 6 hét
elteltével.

o A baba szliletéskori pulzusszamatadl figgsen kiegészitd monitorozasrdl
dénthet a gyermekgyodgyasz.

Szoptatas

e A szoptatas nem ellenjavallt.
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[ [ [ [ [ >
Fizikai aktivitas
A sportolas nagyon fontos lehet, a testsuly, a vérnyomas és a
paciens alloképességének flggvényében. Szamos olyan tunet
van, mint a fajdalmak és migrének, amelyek esetében a
testmozgas jotékony hatasu lehet. Azonban a sportok
veszélyesek is lehetnek, ha az artérias vérnyomas jelentésen

emelkedésével jarnak, vagy ha Utkdézések kockazata all fenn
(kilbndsen a szem esetében).

Q AMIT JAVASLUNK

e Az alloképességi sportok, mint példaul az Uszas, a gyaloglas, a futas és a
kerékparozas elthydsek lehetnek.

o Afizikai aktivitas szintjét mind gyerekeknél, mind felndteknél a
kardiolégusnak kell bedllitania, az aorta méretének és a szivbillentyik
szelepfunkcidjanak értékelése alapjan.

Q AMIT NEM JAVASLUNK

e Hirtelen nagy erifejtést igénylg izometrias gyakorlatok, mint példaul a
sulyemelés, a futball, a kosarlabda, a kézilabda és a tenisz.

e Ne tegye ki magat olyan 6sszelitk6zéseknek, amelyek ndvelhetik az
ectopia lentis valdszin(ségét.

10
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Anesztézia

Az altalanos érzéstelenités nem okoz kulénésebb problémat,
eltekintve a B-blokkolé kezeléssel vagy az antikoagulansokkal
valo kélcsdnhatast (www.orphananesthesia.eu).

Q AMIT NEM JAVASLUNK

e A pacienst vérnyomas-ingadozasnak kitenni.

11
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Trombocita-ellenes antitestek
és antikoagulansok

Q AMIT JAVASLUNK

e A trombocita-ellenes és az antikoagulans kezeléseknél az indikaciok és a
kontraindikaciok azonosak a Marfan és nem Marfan betegeknél.

Q AMIT NEM JAVASLUNK

e A trombocita-ellenes antiestek vagy antikoagulansok adagolasanak
modositdsa a Marfan-szindroma diagnosztizalasat kovetdén.

12
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Stroke

A stroke eléfordulasa nem gyakoribb a Marfan-szindromas
paciensek korében.

Q AMIT JAVASLUNK

e Az aorta disszekcio kizdrasa, ami kiterjed az aorta feletti térzsekre.

e A kezelés a Marfan és a nem Marfan betegeknél azonos.

@ AMIT NEM JAVASLUNK

e A Bp-blokkoléval térténdkezelés ledllitasa.

e A Marfan-szindroma diagnosztizalasabdl fakaddan a kezelés késleltetés

13
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Ortopéd sebészet

@ AMIT NEM JAVASLUNK

¢ A B-blokkolok ledllitasa, mert ez esetben a paciens vérnyomas-ingadozasoknak
lesz kitéve.

14
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Kolonoszkopia,
gasztroszkopia és
laparoszkopia

A leszall6 aorta disszekcidjanak eseteit kivéve kuléndsebb
problémak nincsenek.

Q AMIT JAVASLUNK

Nagyfoku dvatossagra van szlikség a leszallé aorta disszekcidjaval jaro

[ ]
esetekben, a vérnyomas-ingadozasok magas kockazata miatt.

Q AMIT NEM JAVASLUNK

e A pacienst vérnyomas-ingadozasnak kitenni.

15
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Retina levalasa

Nincsenek specifikus problémak a kezeléssel és a
banasmaoddal kapcsolatban, még akkor sem, ha a

pacienseknél a retina levalasanak eléfordulasa gyakoribb.

16
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Aortas disszekcid

o

AMIT JAVASLUNK

e Maeg kell fontolni az aortadisszekci6 lehet&égét, ha a Marfan-szindromas
vagy ahhoz hasonl6 szindrémaban szenvedépaciensnél mellkasi fajdalom/
hatfajas/ hasi fajdalom jelentkezik.

e Adisszekciot kezelje vészhelyzetként, ugyanazon protokollokat kévetve,
mint a nem Marfanos paciensek esetében.

AMIT NEM JAVASLUNK

e Aleszallo aorta disszekcidja esetén elsként egy stent hasznalata.

17
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Aortan kivuli periférias

artérias disszekcio

Q AMIT JAVASLUNK

Meg kell gy&dni arrdl, hogy nem bizonyithaté az aorta disszekcidja.

18
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Tudéembolia

A trombolizis nem ellenjavallt.

19



Marfan-szindroma és hasonlé rendellenességek

Fibroszkopia

Nincsenek specifikus ajanlasok.

20



Marfan-szindroma és hasonlé rendellenességek

Glaukéma

A glaukéma potencialisan a lencse
elmozdulasahoz kapcsolodik. Ellendrizze a
lencse pozicidjat.

21
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Spontan
hemoperitoneum

Q AMIT JAVASLUNK

e Az aorta disszekcio kizarasa.

22
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Besziirgdések

Az antikoagulans kezelés kivételével nincsenek kulénésebb
problémak.

23
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Ellenjavallt gyogyszerek

Nincsenek konkrét ellenjavallatok a Bromocriptinnel vagy
barmely mas gyodgyszerrel szemben Marfan-szindromaban

szenvedo pacienseknél.

Q AMIT JAVASLUNK

e A QT-szakasz megnyulasat elektrokardiografiaval ellenérizni kell, a QT-
szakasz megnyulasat kivalté gyogyszerek javallata elstt.

24
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Odontoloégia/ fogaszat

Nincsenek specifikus problémak a kezeléssel és a
banasmaoddal kapcsolatban, annak ellenére sem, hogy a
paciensek allkapcsa nagyon keskeny.

Q AMIT JAVASLUNK

e Rendszeres ellenGzés.

o Korai fogszabalyozashoz kapcsolédé ellenGzések a fogak egyenetlenségei
miatt.

e« Aszivbillentyligyulladas megel&ése ugyanugy torténik, mint az atlag
populaciéban, (csak abban az esetben, ha volt korabbi billentyimitét vagy
szivbillentylgyulladas).

25
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Pneumothorax / légmeli

Az antikoagulans kezelés kivételével nincsenek kulénésebb
problémak.

Q AMIT JAVASLUNK

o Azindikaciok és a kezelés megegyezik a Marfanos és a nem Marfanos
betegeknél.

e Ha aorta disszekciora a legkisebb gyanu felmeriil, végezzen aortas
képalkotast!

Q AMIT NEM JAVASLUNK

o A Bp-blokkoldkkal térténdkezelés ledllitasa.

e A gondozas elhalasztasa a Marfan-szindroma diagnoézisa miatt.

26
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Akut koronaria szindroma

Q AMIT JAVASLUNK

e Koszoruér-disszekcié megfigyelhetéa Marfan-szindromahoz hasonlé

szindromakban, és fiatal személyeknél ezt a diagnozist meg kell fontolni.

e Meg kell gy&dni arrdl, hogy nincs aorta disszekcio.

27
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Hasi/ gasztrointesztinalis/
néogyogyaszati vészhelyzetek

Az antikoagulans kezelés kivételével kilénésebb problémak
hincsenek.

Q AMIT JAVASLUNK

e Alegkisebb kétség felmerilésekor, vagy megmagyarazhatatlan fajdalom
esetén zarja ki az aorta disszekcio lehet&égét.

e Azindikaciok és a kezelések a Marfan- és a nem Marfan betegeknél
azonosak.

Q AMIT NEM JAVASLUNK

e Gerincérzéstelenités elvégzése a gerinc dllapotanak vizsgalata nélkdl
(gerincferdilés, spondylolisthesis, dural ectasia).

e A Bp-blokkoléval térténdkezelés ledllitasa.

e A kezelés késleltetése a Marfan-szindroma diagndzisa miatt.

28
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Szerkeszto blzottsag
/ Kozremiikodaik

A francia nyelvii eredeti dokumentum alapjan készitette: W . PR
Fava-Multi (A Ritka Erbetegségek Francia Halézata) N
FAVA-MULTI

Szerkesztibizottsag:

Prof Guillaume Jondeau, Reference Centre for Marfan ar/an
Syndrome and related disorders, Service de cardiologie, AP-
HP, H6pital Bichat-Claude Bernard, Paris)

et apparentés

Felllvizsgalat a francia Marfan-halézat részérél:

Dr Laurence BAL-THEOLEYRE (Expert Centre for Rare Vascular Diseases and Marfan
Syndrome, Marseille), Dr Claire BOULETI (Reference Centre for Marfan Syndrome and
related disorders, AP-HP, Hopital Bichat- Claude Bernard, Paris), Dr Yves Dulac (Marfan
Syndrome Expert Centre, Toulouse), Dr Thomas EDOUARD (Marfan Syndrome Expert
Centre, Toulouse), Prof Laurence FAIVRE (Marfan Syndrome Expert Centre, Dijon), Dr
Nolwenn JEAN (Marfan Syndrome Expert Centre, Dijon), Dr Fabien LABOMBARDA (Rare
Vascular Diseases and Marfan Syndrome Expert Centre, Caen), Dr Marc LAMBERT (Expert
Centre for Rare Vascular Diseases and Marfan Syndrome, Lille), Dr Claire LE HELLO (Rare
Vascular Diseases and Marfan Syndrome Expert Centre, Caen), Dr Olivier MILLERON
(Reference Centre for Marfan Syndrome and related disorders, AP-HP, Hoépital Bichat-
Claude Bernard, Paris), Paulette MORIN (MARFANS Association), Prof Sylvie ODENT
(Marfan Syndrome Expert Centre, Rennes), Dr Julie PLAISANCIE (Marfan Syndrome Expert
Centre, Toulouse).

Egyuttmiik6désben a francia Marfan-halézat mas tagjaival:

Dr Pascal DELSART (Marfan Syndrome Expert Centre - CHRU Lille), Dr Sophie DUPUIS-
GIROD (Marfan Syndrome and HHT Expert Centre - CHU Lyon), Dr Sébastien
GAERTNER (Marfan Syndrome Expert Centre - CHRU Strasbourg), Dr Marie-Line
JACQUEMONT (Marfan Syndrome Expert Centre - CHU la Réunion site GHSR), Dr
Damien LANEELLE (Marfan Syndrome Expert Centre - CHU Caen), Dr Laurianne LE
GLOAN (Marfan Syndrome Expert Centre - CHU Nantes), Dr Sophie NAUDION (Marfan
Syndrome Expert Centre - CHU Bordeaux), Prof Stéphane ZUILY (Marfan Syndrome
Expert Centre - CHRU Nancy).
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Az angol nyelvii valtozat forditasat a VASCERN készitette el, és a
VASCERN HTAD-Munkacsoport tagjai frissitették:

Prof Eloisa ARBUSTINI (VASCERN HTAD European Reference Centre, Center for Inherited
Cardiovascular Diseases, IRCCS Foundation Policlinico San Matteo, Pavia, Italy)

Dr Kalman BENKE (VASCERN HTAD European Reference Centre, Semmelweis University, Heart and
Vascular Center, Budapest, Hungary)

Dr Erik BJORCK (VASCERN HTAD European Reference Centre, Clinical Genetics, Karolinska University
Hospital Stockholm, Sweden)

Prof Julie De BACKER (VASCERN HTAD European Reference Centre, Dept of Cardiology and Center
for Medical Genetics Ghent, Ghent University Hospital, Belgium)

Dr Yaso EMMANUEL (VASCERN HTAD European Reference Centre, South East Thames Regional
Genetics Service, Guy’s Hospital, London, UK)
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Prof Guillaume JONDEAU (VASCERN HTAD European Reference Centre, CRMR Marfan Syndrome and
related disorders, Service de cardiologie, AP-HP, Hopital Bichat-Claude Bernard, Paris, France)

Dr Marlies KEMPERS (VASCERN HTAD European Reference Centre, Clinical Genetics, Radboud
university medical center, Nijmegen, Netherlands)

Prof Bart LOEYS (VASCERN HTAD European Reference Centre, Center of Medical Genetics, University
Hospital of Antwerp University of Antwerp, Belgium)

Prof Barbara MULDER (VASCERN HTAD European Reference Centre, Department of Cardiology,
Academic Medical Center, Amsterdam, Netherlands)

Lise MURPHY (Swedish Marfan Organisation)

Prof Guglielmina PEPE (VASCERN HTAD European Reference Centre, Regional Tuscany Reference
Center for Marfan Syndrome and related disorders, Careggi Hospital, University of Florence, Italy)

Dr Alessandro PINI (VASCERN HTAD European Reference Centre, Centro Malattie Rare Cardilogiche -
Marfan Clinic, Azienda Socio Sanitaria Territoriale Fatebenefratelli - Sacco Milan, Italy)

Dr Leema ROBERT (VASCERN HTAD European Reference Centre, South East Thames Regional
Genetics Service, Guy’s Hospital, London, UK)
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