WCLISTED MARFAN-SYNDROM

Gefahrliche Binde-
gewebsschwache

Diagnose: Marfan-Syndrom. Die erblich bedingte
Erkrankung des Bindegewebes ist selten, aber
schwerwiegend. Ein umfassendes, interdisziplina-
res Behandlungskonzept ermdglicht es, Komplika-

eim Marfan-Syn-
drom handelt es

sich um eine bis-

lang unheilbare
Bindegewebserkrankung. Thren
Namen verdankt sie dem fran-
zOsischen Kinderarzt Antoine
Bernard-Jean Marfan (1858 -
1942), der die Symptome Ende
des 19. Jahrhunderts erstmals
wissenschaftlich beschrieb und
als ,Spinnenfingrigkeit® be-
zeichnete. Aus naheliegendem
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Grund, denn sehr schmale,
tiberlange und extrem biegsame
Finger gehoren zu den charak-
teristischen Auffdlligkeiten der
genetischen Krankheit, die um
1930 als Marfan-Syndrom in
die medizinische Literatur ein-

ging.

Fehler mit Folgen Heute
weify die Wissenschaft recht
prazise, was es damit auf sich
hat: Ursache des Marfan-Syn-

tionen zu verhindern.

droms ist ein genetischer Feh-
ler, genauer gesagt, eine Muta-
tion im FBN1-Gen, das fiir das
Glykoprotein Fibrillin kodiert.
Fibrillin ist ein wesentlicher
Bestandteil der Mikrofibrillen,
die das Grundgeriist der elasti-
schen Fasern des Bindegewebes
bilden und so gut wie iiberall
im Korper zu finden sind. Das
erklart, warum die genetisch
bedingte Bindegewebsschwi-
che weitreichende Folgen hat
und ganz unterschiedliche Or-
gane und Korperstrukturen in
ihren Funktionen beeintrichti-
gen kann. Unter anderem
konnen sich die Auswirkungen
am Herzen und an den Blutge-
falen zeigen. Das Marfan-
Syndrom kann aber auch Ver-
anderungen des Skeletts, gra-
vierende Sehstérungen und an-
dere gesundheitliche Beein-
trachtigungen nach sich ziehen.
Die vorherrschenden Symp-
tome und ihre Auspridgungen
unterscheiden sich oft erheb-
lich voneinander, sodass es
»den typischen Marfan-Patien-
ten“ nicht gibt.

Meist vererbt Schitzungen
zufolge tritt die Bindegewebs-
schwiche bei ein bis zwei von
10 000 Menschen auf. Damit
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gehort sie zu den seltenen Er-
krankungen, den sogenannten
»,Orphan Diseases®. Deutsch-
landweit leben demnach zwi-
schen 8000 und 16 000 Men-
schen mit Marfan-Syndrom,
geschlechtsspezifische Unter-
schiede gibt es keine. Vererbt
wird die Krankheit autosomal-
dominant. Das bedeutet: Sind
Mutter oder Vater vom Mar-
fan-Syndrom betroffen, liegt die
Wahrscheinlichkeit, es auf ihr
Kind zu vererben, bei 50 Pro-
zent. Dieses Risiko besteht bei
jedem Kinderwunsch erneut.
Bei etwa jedem vierten Patien-
ten tritt die Bindegewebsschwi-
che allerdings als sogenannte
Spontanmutation auf. Das
heifit: Obwohl beide Elternteile
gesund sind, weist das Kind den
genetischen Fehler auf.

Vielfaltige Symptome Ei-
nige der Symptome sind im
Kindesalter normalerweise
noch nicht vorhanden und ent-
wickeln sich erst im Laufe des
Lebens. Verdnderungen und
Auffilligkeiten betreffen insbe-
sondere die folgenden Organe:

® Knochen und Gelenke Auf-
fallend und selbst fiir medizi-
nische Laien deutlich sichtbar



sind Verdnderungen des
Skelettsystems, die bei vielen
- aber nicht bei allen - Mar-
fan-Patienten auftreten. Dazu
gehoren eine Wirbelsdulen-
verkriimmung (Skoliose) und
Brustkorbdeformititen wie
Trichter- oder Kielbrust. Sehr
oft haben Menschen mit
Marfan-Syndrom {iiberlange
Gliedmaflen, tiberstreckbare
Gelenke, einen schmalen
Korperbau, einen langen
Schidel sowie einen schmalen
Kiefer mit schief stehenden
Zahnen. Viele sind auffallend
grof3, Experten sprechen von
Hochwuchs.

Herz und GefiBe Durch das
schwache Bindegewebe kann
sich die Hauptschlagader
(Aorta) mit den Jahren aus-
dehnen. Durch die Aussa-
ckungen (Aneurysmen) kann
die Aorta reiflen - dann be-
steht akute Lebensgefahr.
Auch krankhaft veranderte
Herzklappen und Herzschwi-
che zieht das Marfan-Syn-
drom nicht selten nach sich.
Augen Kurzsichtigkeit und
eine Verschiebung der Linse
sind charakteristische Symp-
tome, die erste Hinweise auf
ein Marfan-Syndrom liefern
konnen. Schon in jungen Jah-
ren kann die Krankheit zu
einer Linsentritbung (Grauer
Star, Katarakt) fithren, auch
ein Gruner Star (Glaukom)
kann die Folge sein. Zudem
gehoren Netzhautablosungen
zu den hiufigen Komplikati-
onen, durch die es zu schwe-
ren Sehstérungen bis hin zur
Erblindung kommen kann.
Lunge Mitunter schidigt das
Marfan-Syndrom auch die
Lunge. Betroffene haben ein
hoheres Risiko, einen soge-
nannten Pneumothorax zu er-
leiden. Durch das schwache
Bindegewebe konnen sich
blasenartige Ausstiilpungen
in der Lunge entwickeln.
Platzt eine dieser Blasen, ge-

langt Luft in den Spalt zwi-
schen Lunge und Brustwand
(Pleuraspalt) und es entsteht
ein Pneumothorax. Die Lunge
kann in sich zusammenfallen;
Brustschmerzen und Atem-
not sind typische Symptome
eines Pneumothorax.

Das Marfan-Syndrom kann
auch andere Korperstrukturen
in Mitleidenschaft ziehen.
Bleibt die genetische Erkran-
kung unerkannt und unbehan-
delt, kann sie die Lebenserwar-
tung verkiirzen. Ohne Therapie
werden Betroffene durch-
schnittlich etwa 40 bis 50 Jahre
alt. Die gute Nachricht: Bei op-
timaler medizinischer Versor-
gung konnen Marfan-Patienten
heute genauso alt werden wie
ihre gesunden Mitmenschen.

Alltag mit Marfan-Syndrom
Marfan-Patienten selbst kon-
nen erheblich zum Behand-
lungserfolg beitragen - allein
dadurch, dass sie alle erforder-
lichen Untersuchungen gewis-
senhaft wahrnehmen, gut iber
ihre Krankheit informiert sind
und Warnsignale, die womog-
lich auf eine Verschlechterung
oder gar einen medizinischen
Notfall hinweisen, kennen. Von
bestimmten korperlichen Be-
lastungen, etwa schwerem He-
ben, Wettkampf- und Kontakts-
port, raten Fachleute ab. Viele
Menschen mit Marfan-Syn-
drom profitieren vom Aus-
tausch mit anderen Betroffenen
in Selbsthilfegruppen.

Info Ausfiihrliche Informatio-
nen tber die seltene Krankheit,
eine Liste mit Kontaktadressen zu
verschiedenen Marfan-Sprech-
stunden, Rat und Hilfe fiir Betrof-
fene - alles das bietet die Marfan
Hilfe (Deutschland) e. V. auf ihrer
Homepage: www.marfan.de M

Andrea Neuen,
freie Journalistin
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