VAESTOLIITON PERINNC")LLISYYSKLINIKKA, TIETOLEHTISET/
MARFAN-OIREYHTYMA

Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtymaan tai sairauteen, ne eivat
korvaa perinnéllisyysneuvontaa tai erikoislaakarin konsultaatiota.
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Synonyymi Marfan syndrome

Marfan-oireyhtyma on perinndllinen
sidekudoksen sairaus, jossa voi olla
muutoksia useassa eri elimessé, kuten
sydamessa, silmissa, luustossa, verisuonissa
ja ihossa.

Tyypillisia I16yddksia Marfan-oireyhtyméaa
sairastavilla ovat sydadmesta lahtevan suuren
valtimon eli aortan tyven laajentuma,
likindkoisyys, silméan linssi eli mykié voi olla
siirtynyt pois paikoiltaan ja raajat, sormet ja
varpaat voivat olla hyvin pitkat.

Marfan-oireyhtymaa aiheuttaa fibrilliini
(FBN1) -nimisen perintdtekijan virheet.
Fibrilliini on sidekudoksen valkuaisaine, joka
tekee sidekudoksesta kestavan.

Periytyminen

Marfan-oireyhtyma periytyy vallitsevasti.
Ihmiselld on kutakin perintotekijaa kaksi
kappaletta, joista toinen on peritty aidilta ja
toinen isalté.

Vallitsevalla periytymiselld tarkoitetaan sitd,
etta jo yhden perintdtekijan virhe riittda
aiheuttamaan

sairauden, vaikka toinen perintétekijapari on
normaali.

Lapsia hankittaessa on yhta toden-nakéista,
ettd lapsi perii poikkeavan FBN1-
perintétekijan kuin normaalin. Taméan takia
todennakdisyys saada lapsi, jolla on Marfan-
oireyhtyma on 50 %.

Marfan-oireyhtymé&a esiintyy seka miehilla
ettd naisilla. Taudin vaikeusaste voi vaihdella
huomattavasti Marfan-oireyhtyméaa
sairastavien kesken, jopa perheen sisélla.

Internet-sivuja

Suomessa toimii aktiivisesti Marfan-yhdistys,
jonka kotisivuilla on useita eri asiantuntijoiden
kirjoittamia suomenkielisia artikkeleita
Marfan-oireyhtymasta. www.marfan.fi

http://www.marfan.fi/

National Marfan Foundation (USA)
www.marfan.org

http://www.marfan.org/marfan/

Orphanet www.orpha.net
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
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