Zákeřný zabiják
Úvod: Marfanův syndrom (MS) je dědičné onemocnění pojiva poprvé popsané pediatrem Antoinem B.J. Marfanem  v r. 1896. Příčinou je genetická mutace genu FBN1 pro glykoprotein fibrilin1. Nové poznatky ukazují i na spojitost s mutacemi dalších genů např. FBN2, TGFBR1 a TGFBR2. Zákeřnost onemocnění tkví v tom, že nemocný si nemusí být svého postižení vědom. Syndrom nabízí velké množství klinických variabilit nejen mezi jednotlivými nemocnými, ale dokonce i v rámci jedné rodiny, která nese shodnou mutaci.
Kazuistika: Muž, 20 let, se dostavil na neurologickou ambulanci pro 5 dní trvající bolesti beder vlevo s propagací do L třísla. Anamnéza odebraná od pacienta bez pozoruhodností. Neurologem vyloučena vertebrogenní etiologie potíží. Přeposlán chirurgovi pro současné stesky na bolesti břicha. Chirurg po klin. vyšetření indikuje UZ břicha, kde primárně pomýšlí na renální koliku vlevo. Na UZ břicha popsána mírná dilatace KPS vlevo a jako vedlejší nález aneurysma abd. aorty (AAA) – bez SONO zn. komplikací. Chirurgem statimově doplněno CT angio břicha, kde průkaz ruptury subrenálního AAA bez přesahu na iliky s aktivní extravazací do retroperitonea. Krátce po provedeném CT prudké zhoršení klinického stavu pacienta s nástupem krutých bolestí břicha a rozvojem hemoragického šoku. Zajištěn transport RLP na cévní chir. Pardubické krajské nemocnice, kde provedena AA substituce. Pacient dimitován za 8 dní od operace bez jakýchkoliv pooperačních komplikací. Ex post doplněna osobní a rodinná anamnéza přes praktického lékaře. Zjištěno, že pacient disp. ortopedem pro plochonoží a skoliózu, oftalmologem pro ektopii lentis. Matka pacienta sledována kardiologem pro srdeční vadu. Tato onemocnění pacient neurologovi ani chirurgovi neavizoval (v NIS anamnéza pacienta nebyla k dispozici).
[bookmark: _GoBack]Závěr: Ruptura aneurysmatu abd. aorty je u marfaniků poměrně vzácná. Převažují komplikace z postižení hrudní aorty, které spolu s dalšími kardiovaskulárními patologiemi pacienty s MS nejvíce ohrožují na životě. Vyléčení MS není možné. Selhání životně důležitých orgánů hrozí i ve velmi mladém věku (průměrné dožití dispenzarizovaných pacientů je 60-70 let, 32 let u neléčených). Znalost diagnózy, úprava životního stylu a pravidelné lékařské kontroly mohou vést ke snížení rizik a rovněž možnosti předcházet komplikacím.

