Marfan Sendromu Nedir?

Marfan sendromu; viicutta hemen her organ
ve sistemde vyer alan bag dokusunu
olusturan proteinlerden biri olan fibrillinin
genetik olarak mutasyona ugramasi sonucu,
birtakim saglik sorunlarinin gelisebildigi,
kalitsal bir saglik sorunudur.

Marfan sendromunda fibrillin bakimindan
zengin doku ve organlara yonelik klinik
bulgular izlenir. Bu doku ve organlar
arasinda gozler, kemik ve tendonlar gibi kas-
iskelet sistemi elemanlari, cilt ve kalp
bulunur.

Marfan sendromu kalitsal bir hastalik
oldugu icin erkek ve kadinlarda esit
oranda goriliur ve her yas ve irkta ortaya
cikabilir.

Marfan Sendromu Neden
OlLur?

Viicutta yer alan hemen her organ ve
sistemin bir parcasini olusturan bag dokusu
onemli fizyolojik gorevler ustlenir. Baq
dokusu, blinyesinde barindirdigi Lif
ozelligindeki fibrillin proteini sayesinde
esneklik ozelligi tasir.

Bliyiime—gelisme doneminde bag dokusu
yapisini olusturan fibrillinin yetersiz
uretilmesi veya hatali liretimi sonucunda bag
dokusu iglevini yerine getiremez. Bunun
sonucunda birtakim saglik sorunlarn ortaya
¢ikar. Bu proteindeki anormaliler Lif ilgili
dokularda anormal diizeyde bluyume ve
gelismeye sebep olur. Sonucta Marfan
sendromuna has, klasik klinik belirtiler ortaya
cikar.



Marfan Sendromunun
Belirtileri Nelerdir?

Marfan sendromu olan kigilerde belirli fiziksel
ozellikler on plana ¢ikar. Bunun yaninda, takip
eden donemlerde etkilenen organlara gore
cesitli komplikasyonlarin gelisme riski vardir.
Marfan sendromunun seyrinde goriilebilen
klinik semptomlar su sekildedir:

e Uzun, ince viicut yapisi,

* Normale gore uzun kol ve el parmaklari,

¢ Uzun ayak yapisi,

» Eklemlerde asiri esneklik,

o Omurgada egrilik; skolyoz,

o Goqus kemiginin ice veya disa dogru

kivrimL olmasi,
o Duiztabanlik
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Marfan Sendromunun
Tedavisinde Neler
Yapilir?

Tedavi anlaminda esas hedeflenen, Marfan
sendromu seyrinde ortaya cikabilecek saglik
problemlerinin onlenmesi, gelistigi takdirde
erken teshis ve tedavisinin saglanmasidir.
Marfan sendromundan suphelenildigi
durumlarda genetik testler yardimiyla tani
kesinlestirilir, komplikasyonlara  yonelik
gerekli incelemeler yapilir ve bu dogrultuda
hasta takibe alinir.

Bu hastalik seyrinde, iskelet sistemindeki
orantisiz biuyume ve gelisme ergenlik
doneminde ortaya ¢iktigindan, ileride kalp ve
akcigerde sorunlarin olugsmamasi i¢cin gerekli
incelemelerin yapilmasi ve ilgili uzmanlarin
kontroliine girilmesi onemlidir. Yine Marfan
sendromuna sahip hastalarda fiziksel
aktivite, spor gibi konularda uzman gorusleri
alinmalidir.



