Marfanov syndrom

Alzbeta Lukovic¢ova

Socialna rehabilitacia 0s6b trpiacich ochorenim Marfanov syndrém

Marfanov syndromU (dalej MS) je dedi¢né genetické ochorenie spojivového
tkaniva, spésobuje vazne zmeny tohto tkaniva, ¢im dominantne postihuje a
zasahuje do zmien celého 0 organizmu.

Marfanov syndrém -defektny gén spdsobuje poruchu v molekule fibrilin, ktory je suc¢astou
kazdého tkaniva a prakticky sp6sobi, Ze tdto zmena dramaticky postihuje kazdy organ.

Toto zavazné ochorenie spésobuje oslabenie vSetkych dblezitych organov:

srdca — mitralna chlopna, rozsirenie srdcovej aorty, o€i, chrbtice, plic, fadvin a oslabeny je
kompletne cievny systém, uvolneny klbovy mechanizmus, vyskytuju sa ochorenia koze,
psychické ochorenia, atd....

Je to ochorenie trvalé s postupujucou tendenciou a vyzaduje si mimoriadnu lekarsku
starostlivost.

Prognb6za ochorenia je velmi nepriazniva az tragicka, a to hlavne pri komplikaciach spojenych s
tazkostami ochorenia srdca.

Castym sprievodnym znakom st problémy so &titnou zlazou, ktora nasledne spdsobuije
mnozstvo dalSich komplikacii.

Typickymi priznakmi MS, je okrem dlhych pavucich prstov a dlhych koncatin cievna
nedostato¢nost a deformovany hrudnik.

MS sa dedi ako tzv. autozomalne dominantné ochorenie. Mutovany gén, ktory zapri€ifiuje MS,




Marfanov syndrom

je dominantny a prevlada nad normalnym génom.

Odhaduje sa, ze MS postihuje jedného Cloveka z 5 000.

NajzavaznejSim problémom — bariérou tohto ochorenia je:

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

Neinformovanost spésobuje poddiagnostikovanie ochorenia, ¢o je pre pacienta vzdy to
najhorsie.

Preto je dblezita informovanost, nasledné Setrenie organizmu a prevencia najmé v pracovne;j
oblasti.

2. ziskanie preukazu TZP a zaradenie do &iastoéného, pripadne plného invalidného
déchodku. Toto je v mnohych pripadoch Uplne neprekonatelfnou bariérou — prave z dévodu
neinformovanosti lekarov.

Posudkovi lekari nie su dostatoCne (pripadne vébec) oboznameni s ochorenim MS a v pripade,
ak je posudkovy lekar kozny, otolaringolég, pripadne inej Specializacie, ktory ochorenie
nedoceni a to sa ¢lenom nasSej asociacie pravidelne stava, potom im nie su pridelené preukazy
TZP a nie st postdeni do stavu ani &iastoéného invalidného dochodku.

V na$ej populacii sa vyskytuje zial vela pacientov s ochorenim MS, ktori st skoro v ohrozeni
Zivota, bez toho, aby o tom vedeli oni sami, pricom zdravotné tazkosti sa u nich pravidelne
vyskytuju a praktickych lekarov navstevuju.
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Obvyklou pri¢inou predéasného umrtia pacientov s MS je zlyhanie srdca, prasknutie aorty,
kedZe nie su pravidelne, ba dokonca cCasto krat vobec, sledovani kardiolégom.

Len v€asné stanovenie diagndzy ma preto zasadny vyznam.

Spésob zivota pacienta sI MS

Detstvo - uz od Utleho veku je pacient poznaceny tymto ochorenim. Velmi ¢asto je pritomna
silna kratkozrakost. Vysoké percento pacientov s MS trpi subluxaciou SoSoviek (vysunutie
SoSoviek z optickej osi), Co zapri€inuje znacné zhorSenie videnia, ktoré sa da len minimalne ko
rigovat dioptrickymi okuliarmi. Preto postihnuty sice nosi okuliare, ale nad’alej dobre nevidi.
Okolie ho nevnima ako kratkozrakého a o€akava plnohodnotné reakcie.

Toto spbsobuje postihnutym neprekonatelné prekazky, ktoré vyustia do silnych psychickych
depresii uz od detstva. Dieta vzhfadom na to, Ze je kratkozraké, ale nenosi okuliare nereaguje
na bezné vonkajsie podnety, pozdravy, mimiku, ktoré su na neho adresované. Uzatvara sa do
seba, pohybuje sa so sklonenou hlavou, aby sa vyhlo kontaktu s okolim, aby nemuselo
reagovat na vonkajSie podnety, stava sa z neho v mnohych pripadoch introvertny typ.

Dieta s MS svojou nadpriemernou vyskou vytféa spomedzi rovesnikov, automaticky je v prvej
triede ZS posadené do zadnych lavic, ¢im mu vznik4 zavazny problém - nevidi na tabulu.

Pri nutnom presadeni do prvej lavice (pokial to ucitelka chape) sa stava teréom posmechu
niz8ich spoluziakov, ktori sedia za nim. Dal$im teréom posmechu sa stava i pre svoju vysokd,
chudu a slabu postavu s deformovanou skoliotickou chrbticou a hrudnikom a tiez i pre svoju
kratkozrakost.

Dalej je detsky pacient na zakladnej $kole ohrozeny — svojou slab$ou telesnou dispoziciou,
nezvlada telesnu vychovu, ma problémy so starSimi zdatnejSimi spoluziakmi. Svojou snahou
dosahovat ¢o najlepsie fyzické vysledky, aby sa vyrovnal vrstovnikom si nevedome presiluje
cievy, srdcovu aortu, ¢im ohrozuje svoj Zzivot.

Mnohi rodi¢ia z nevedomosti o ochoreni a v snahe posilnit svalovy systém dietata, ho nutia

3/9



Marfanov syndrom

navstevovat Sportové kriizky a vykonavat Sportové aktivity i mimo skoly. Aorta je naméahana,
rozSiruje sa, o€né cievky praskaju a boli pripady, ktoré skoncili tragicky pri tychto innostiach
uz v detskom veku.

Stadium — $tadium je ¢asto u mnohych postihnutych obmedzené silnou kratkozrakostou. V
tychto pripadoch sa neodporuca stadium na vysokej Skole, aby sa zrak pred¢asne nezhorSoval.

Casto krat je postihnutie zraku tak silné, e postihnuti MS musia navstevovat $pecialne
Skolskeé zariadenie pre slabozrakych.

Zivotny Styl

Postihnuti sa musia vyhybat ¢innostiam, ktoré vedu k prudkym pohybom hlavy a tela,
napinaniu, tla¢eniu, dvihaniu predmetov a ¢innostiam vyzadujucim zvySenu namahu. Pri MS je
sprievodny jav chronicka Gnava. Vazne obtiaZze v tazsich pripadoch MS nastavaju pri dihsie
trvajucej koncentracii, ktoré postihnuty s MS méze nezvladat.

Postihnuti vzhlfadom k svojej kratkozrakosti, vo va¢sine pripadov nevlastnia vodi€sky preukaz.
Su nateni vyuzivat hromadnu dopravu, v ktorej im vznikaju vazne problémy. V letnych
mesiacoch v preplnenych a nevetranych vozidlach mavaju zavrate, odpadavaju. Kedze
postihnutie laik va€Sinou nerozozna, spolucestujuci im neuvolnia miesto. Ak aj vlastnia preukaz
TZP je postihnutym v mladom veku ,frdpne“ a neprijemné poziadat
spolucestujucich o uvolnenie miesta. Cestovanie vo vlakoch a autobusoch bez moznosti
sedenia Casto vedie k odpadnutiu a strate vedomia.

Pracovisko

Pacient s MS, tempo 8,5 hod pracovného ¢asu €asto fyzicky nezvlada, takze posudenie plného,
alebo aspon ¢iasto¢ného dochodku je pre neho nutnostou.

Ak nie je pacient vlastnikom aspoii preukazu TZP, nemdze ani na pracovisku preukéazatelne
informovat svojho zamestnavatela a spolupracovnikov o existencii svojho ochorenia a tym ani
nema narok na ospravedinenie a uvolnenie z istych fyzicky naro¢nych aktivit a pochopenie zo
strany spolupracovnikov.
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| vyber pracovnych €innosti je obmedzeny: fyzicky ndro¢né zamestnania su vylu¢ené, dlhodoba
praca za pocitacom z dévodu slabého zraku s tendenciou zhor8enia sa musi tiez ¢asovo
obmedzit.

Rodinny zivot

Pre rodi¢a- pacienta s MS, ktory trpi chronickou unavou a je fyzicky slabSim partnerom je nutna
zo strany druhého partnera zvy$ena ohfaduplnost, empatia a solidarita a opat nutna hlavne
informovanost o tomto ochoreni vSetkych rodinnych prislusnikov.

Preto i stretnutia organizacie AMS organizujeme i pre rodinnych prislusnikov a partnerov
pacientov.

Zena — matka, rodiéovstvo

Dal$im velmi rizikovym obdobim v Zivote Zeny postihnutej MS, pripadne manzelky partnera
postihnutého MS je tehotenstvo. Slaba elasticita ciev a maternice zapri€inuju pred¢asné aborty,
je nutné rizikové tehotenstvo, v niektorych pripadoch musi byt tehotenstvo absolvované len na
|6zku. Je nutné pravidelné meranie srdcovej a krénej aorty a porod riesit cisarskym rezom.

Obdobie budlicej matky je jednym z psychicky najtazsich obdobi. Postihnutie je genetické,
dedi¢né v pomere 50:50. Prenatalna diagnostika na toto ochorenie sa na Slovensku
nevykonava.

Buduca matka je vystavena vysokému stresu pri rozhodovani sa o zachovani tehotenstva. Ak
sa rozhodne za tehotenstvo po cely ¢as je v neistote, ¢i bude dieta postihnuté MS a ak ano -v
akom rozsahu. Matka dieta poc¢as celého obdobia jeho vyvoja i v dospelosti pozoruje, cely ¢as
sa o diefa boji a musi ho chranit pred ¢innostami, ktoré mu Skodia, zakazovat mu ich. Pre
rodiGov je velmi obtiazne neprestajne dietatu vysvetlo
vat, preCo nemdze robit tie isté ¢innosti, hry, Sporty tak, ako ich vykonavaju ostatné deti.

Diefa tito ,prehnant starostlivost rodi¢ov“ vnima velfmi negativne, odmietavo, popudlivo,
pretoze ju nechape.
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Vyber budiceho zamestnania a s tym suvisiaceho Studia je pre postihnutého vefmi limitovany.

Marfanov syndrém sa medikamentézne neda liecit. Dblezita, je samozrejme, spravna
Zivotosprava, strava bohaté na vitaminy, obzvlast na vitamin C a pri roz$irenej aorte je nutné
uzivat betablokatory, ktoré znizuju vnutorny tlak na cievy.

- Vylie€enie, ani zlepSenie zdravotného stavu pacienta s MS nie je mozné, naopak
opotrebovanie organizmu postupuje velmi rychlo, zly
hanie zivotnych organov hrozi i vo velmi nizkom veku pacienta.

Toto postihnutie je trvalé.

- ZhorSenie zdravotného stavu, okrem samotného ochorenia spésobuju prave uvedené faktory:

nevedomost o ochoreni, nespravna diagnostika, nasledné nesetrenie organizmu formou
neumoznenej znizenej pracovnej ¢innosti a neumozneného zaradenia do pred¢asného invalid.
déchodku, pretazenie a neprimerané zatazenie organov doésledkom nevedomosti a
neinformovanosti o ochoreni, neprimerané Sportovanie, vykonavanie fyzicky i ¢asovo naro¢nych
pracovnych aktivit.

Poskytnutie invalidného déchodku vyriesi ekonomicku situaciu pacienta a umozni pacientovi
nutné Setrenie organizmu, reSpektovanie ochorenia zo strany spolupracovnikov i rodinnych
prislusnikov.

Pacientom sa rapidne zhorSuje zrak — subluxacia $oSoviek, zhorSenie €innosti srdcovej
mitralnej chlopne, dramatické rozSirenia srdcovej aorty, uvolnenie klbového mechanizmu,
skolioza vo vefmi mladom veku.
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Zrak - problematickd dlhodobé praca s pocitacom

Dlhodobé sedenie, statie — spbsobuje este vacsie problémy s chrbticou.

Pacienti sa musia zasadne vyhybat pohybu v prehriatom, teplom prostredi, na sinku, pretoze h
rozi rozSirovanie ciev a ich nasledné praskanie.

Pre vysoké riziko ndhlych cievnych a mozgovych prihod (mozny infarkt srdca, vydutiny a
prasknutie aorty), rizika straty zraku a nebezpecenstva vaznych poskodeni a deformacie
chrbtice, pohyboveho aparatu, ako aj vSetkych Zivotne délezitych organov, je nutné zvysené
Setrenie organizmu, oddychovanie a regeneracia v pravidelnych intervaloch pocas dna,
vyhybanie sa nadmernej aktivite a prispbsobenie celkoveho spbsobu Zivota
k zdravotnému handicapu.

Pacient s MS zatazeny neprimeranou pracovnou ¢innostou je vystaveny riziku ohrozenia zZivota.

Dékazom tohto je i skutoénost, Ze priemerny vek zivota pacientov s touto diagnézou je 35
rokov.

ZlepSenie zdravot. stavu a celkovej situacie pre pacientov s MS:

- 1.KedZe ochorenie MS je komplexné — zasahuje vSetky organy pacienta, malo by sa
posudzovat komplexne. Posudzovat je nutné celkovy zdravotny stav organizmu, pretoze
oslabend je kazda bunka, tkanivo a kazdy organ pacienta s MS

Hlavnym cielom asociacie a zasadnym zlepSenim zdravotnej situacie postihnutych pacientov s
MS by bolo zaradenie diagnézy ,Marfanov syndrém*“ do Zoznamu ochoreni pre posudkovych
lekéarov pracujtcich na Uradoch prace socialnych veci a rodiny, pri poskytovani preukazu ZTP a
kompenzacii, a tiez zaradenie diagndézy MS do tabuliek posudkovym lekarom Socialnej
poistovne pri posudzovani pacientov s MS na invalidny a ¢iasto¢ne invalidny dochodok.
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- 2. Informovanost laickej i odbornej verejnosti — média, projekty, celorepublikové kontakty
asociacie s lekarmi, pacientami...

- 3. zabezpedit informovanost uz na zakadnych skolach.

- 4. rekondicné pobyty pre pacientov — zabezpecCia, zlepSenie zdravot stavu fyzickeho i
psychického.

Mnohi pacienti trpia psychickymi problémami, depresiami,

- 5. rehabilitaéné pobyty — sa u pacientov osvedcili

- 6. spolo¢né stretnutia pacientov spojenych s uvedenymi aktivitami st vefmi oblUbené a
uspesne pomahaju pacientom zvladnut situaciu ochorenia a prinasaju i zlepsenie
psychického zdravotného stavu.

- 7. spolo¢né stretnutia pacientov i lekarov — spojené s odbornymi prednaskami,
informaciami o najnovsych vysledkoch a postupoch pri pomoci lieCenia pacientov s MS.

- 8. vydavanie velkého mnozstva informacnych letakov, prospektov, ktoré by sa mali dostaf
do ruk prislusnych lekarov pracujucich s MS na celom Slovensku, do $kél i predskolskych
zariadeni.

- 9. vydanie osobného preukazu pre postihnutych MS, ktory by obsahoval informéaciu o
postihnuti, telef. ¢islo na rodinu, oSetrujucich lekarov, informaciu o postupe pri vzniku Zivotu
ohrozujucej situaciei !!!

- 10. dostatok finanénych prostriedkov na uvedené aktivity

Zvysenie informovanosti je spdsob akym je mozné poméct postihnuym osobam s MS.

Z dévodu celkovej neinformovanosti je zial postavenie spoloCnosti k pacientom s MS

8/9



Marfanov syndrom

neadekvatne. Nema pochopenie, pretoze nema informacie.

Nebezpeclenstvo a podcenovanie situacie tohto ochorenie je v tom, Ze ochorenie nie je ¢asto na
prvy pohlad viditelné. Pacient je nebezpecne ohrozeny preto, Ze ma postihnuté vSetky organy a
ochorenie nie je lieCitefné.

MS zahfha d’alSie mnozstvo problémov, ktoré vznikaju v suvislosti s ochorenim a ktoré by sa
samozrejme mali z pozicie prislusnych statnych zodpovednych organov riesit, aby sa i pre
pacientov s MS zabezpecil plnohodnotny Zivot a hlavne, aby sa zabranilo ich predasnému
uamrtiu.

Oblast socialnej rehabilitacie je prave pre tychto pacientov velmi potrebna.
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