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UNA MALATTIA RARA AL MESE

Sindrome di Marfan

La sindrome di Marfan € una malattia
genetica rara (3 malati ogni 10.000
individui) autosomica dominante a
espressivita variabile e penetranza
completa che colpisce il tessuto con-
nettivo, cioé il tessuto che costituisce
I'impalcatura del corpo. Il tessuto
connettivo forma, ad esempio, le arti-
colazioni delle ossa, le valvole cardia-
che, il cristallino dell’occhio, e riveste
le pareti dei grossi vasi sanguigni.

La sindrome di Marfan colpisce indif-
ferentemente entrambi i sessi; & una
malattia ereditata da uno dei due
genitori, a sua volta affetto, nel 75%
circa dei casi, mentre nel rimanente
25% €& una nuova mutazione.

Le persone affette da tale sindrome
di solito sono piu alte e magre rispet-
to alla media e presentano :

+ corpo sottile e braccia lunghe;

+ parte inferiore del corpo pil lunga
(dolicomegalia);

+ dita molto lunghe, con pollice allun-
gato, le cosiddette mani da pianista
(aracnodattilia);

+ scoliosi;

- petto carenato;

+ piedi piatti;

+ lussazione clavicole, anche e ginoc-
chia;

+ lussazione del cristallino.

La gravita delle manifestazioni clini-
che della sindrome di Marfan, puo
essere molto variabile da persona a

persona, anche all’interno della stes-
sa famiglia; infatti, alcuni individui
presentano sintomi lievi, mentre altri
possono avere disturbi gravi.

I principali disturbi causati
dalla sindrome di Marfan

| disturbi cardiovascolari sono quelli
pil gravi e, in genere, riguardano il
prolasso della valvola mitrale e la
dilatazione dell’aorta ascendente
(aneurisma) che pud passare inosser-
vata anche per molti anni, perché puo
essere asintomatica. La progressiva

o

dilatazione dell'aorta, la dissezione e
la rottura sono complicanze che costi-
tuiscono, ancora oggi, la principale
causa di morte o causa di interventi
chirurgici d'urgenza.

| disturbi dell’apparato scheletrico
sono rappresentati da lussazioni,
piedi piatti, petto carenatum o excava-
tum, scoliosi e lordosi di gravita varia-
bile; in genere le articolazioni sono
particolarmente lasse.

| disturbi della vista vanno dalla mio-
pia, dovuta in genere alla lussazione
del cristallino, fino al distacco della
retina.

La diagnosi

La diagnosi clinica della Sindrome di
Marfan pud essere problematica,
data la varieta dei sintomi, ma la pre-
cocita della diagnosi e la consulenza
genetica sono importanti per preveni-
re o ritardare le complicanze cardiova-
scolari. La diagnosi si basa sull'asso-
ciazione di caratteristiche cliniche (
cardiovascolari, scheletriche, oculari)
e sulla storia familiare. Oggi si cono-
sce il gene che codifica per la fibrilli-
na 1 (FBN1). La diagnosi molecolare
diretta € complessa a causa delle
grosse dimensioni del gene. Sono
state finora individuate oltre 1500
mutazioni a carico del gene in discor-
so.
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Tipico aspetto fisico Il segno di Walker o segno L’ipermobilita delle articolazioni
di paziente affetto del pollice risulta positivo delle dita che si pud mettere ben
dalla sindrome. se il pollice stretto nella mano in evidenza osservando i pollici.

oltrepassa il bordo ulnare.
Le dita della mano sono
molto lunghe ed affusolate

La terapia della sopravvivenza del soggetto affet- Matteo di Pavia diretto dalla

to dalla sindrome di Marfan. Prof.ssa Eloisa Arbustini che attra-
Allo stato attuale non esiste ancora Una speranza viene riposta nello stu- verso la somministrazione di una
una terapia specifica per questa dio clinico (iniziato nella seconda nuova combinazioni di farmaci si
malattia. Si pud perod intervenire per meta del 2008) in corso presso il tenta di rallentare la progressione
rallentare il progredire di alcuni sinto- Centro Marfan dell’ospedale San della dilatazione dell’aorta.

mi, € per prevenire pericolose compli-
cazioni sia farmacologicamente (beta-
bloccanti) che adottando un adeguato NUMERI UTILI
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