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Streszczenie

Przedstawiono patogeneze, diagnostyke i obraz kliniczny nad-
miernej ruchomosci stawéw jako objawu zwigzanego z tagod-
nym zespotem nadmiernej ruchomosci stawéw, a takze z wybra-
nymi zespotami, w ktérych zajete sg inne uktady i narzady
(zespot Ehlersa i Danlosa, zespdét Marfana). U oséb z nadmierng
ruchomoscia stawdw najczesciej pojawiaja sie nastepujace dole-
gliwosci i objawy dotyczace uktadu ruchu: béle stawéw i miesni,
objawy ich uszkodzenia spowodowane urazem lub przecigze-
niem, zapalenie btony maziowej stawéw lub pochewek sciegni-
stych, uszkodzenie stozka Sciegnistego, bél w okolicy ledZzwiowo-
-krzyzowej spowodowany uszkodzeniem tkanek miekkich albo
dyskopatia. Obserwuje sie takze brak stabilnosci stawow (pta-
skostopie, przemieszczenie kosci, podwichniecia), przewlekte za-
palenie stawdw, zmiany zwyrodnieniowe i osteoporoze.

Wstep

Nadmierng ruchomos¢ stawéw (NRS) stwierdza
sie wowczas, gdy zakres ruchéw w stawach obwodo-
wych i/lub kregostupa przekracza wartosci prawidto-
we. O objawie tym wspominat juz Hipokrates, ktéry
zaobserwowat go u jezdzcéw konnych z plemienia
Scytéw [1]. W ostatniej dekadzie XIX w. i na poczat-
ku XX w. pojawity sie opisy wielu zespotéw zwigza-
nych z NRS — szczegélnie zespotu Ehlersa i Danlosa
i zespotu Marfana. W latach 60. ubiegtego stulecia
wykazano, ze w patogenezie tych choréb odgrywaja

Summary

Pathogenesis, diagnostics and clinical picture of joint hypermobility
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multisystemic clinical syndromes (Ehlers-Danlos syndrome and
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skeletal symptoms observed in hypermobile subjects are:
arthralgia, myalgia, traumatic and overuse lesions, joint and tendon
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disk prolapse. Joint instability (flat feet, dislocation, subluxation),
chronic arthritis, osteoarthritis and osteoporosis are also noticed.

role zmiany w obrebie tkanki tacznej, bedace wyni-
kiem defektéw genetycznych. Wywotujace je mutacje
genéw moga dotyczy¢ jednego z typéw kolagenu
(obecnie rozréznia sie 20 typdw), innych biatek i pro-
teoglikandéw, a takze enzymoéw uczestniczacych w ich
syntezie. Zmiany — ilosciowe lub strukturalne — naste-
puja nie tylko w elementach uktadu ruchu (kosci, $cie-
gna, wiezadta, krazki miedzykregowe), ale réwniez
w obrebie zrebu tacznotkankowego wielu narzadéw
— gtéwnie wzroku, zastawek serca, scian naczyn
krwionosnych i tkanki ptucnej [2-4].

Adres do korespondencji:

prof. dr hab. med. Irena Zimmermann-Gorska, Katedra i Klinika Reumatologiczno-Rehabilitacyjna i Choréb Wewnetrznych, Uniwersytet

Medyczny im. Karola Marcinkowskiego, ul. 28 Czerwca 1956 r. 135/147, 61-545 Poznan, e-mail: zimmermanngorska@hotmail.com

Reumatologia 2007; 45/6



398

Irena Zimmermann-Gorska

Ryc. 1. Nadmierna ruchomos¢ stawéw. Bierne
przyciagniecie kciuka do przedramienia.

Fig. 1. Joint hypermobility. Apposition of the
thumb to the flexor aspect of the forearm.

Zasady okreslania nadmiernej
ruchomosci stawow

Jako podstawe do oceny NRS przyjeto skale Beighto-
na obejmujaca wyniki pomiaréw ruchomosci wybranych
stawodw [5, 6]. Zgodnie z nig o NRS $wiadczy mozliwosé
wykonania przeprostu w stawach kolanowych i tokcio-
wych przekraczajagcego 10°, biernego przyciggniecia
kciuka do przedramienia (ryc. 1), biernego odgiecia pal-
c6w rak w strone grzbietowa réwnolegle do przedramie-
nia, potozenia ragk ptasko na podtodze podczas sktonu
do przodu oraz wykonania zgiecia grzbietowego stop
powyzej 20° w stosunku do kata prostego. Punktacja
przyjeta w interpretacji skali Beightona podawana jest
w pismiennictwie w kilku wersjach.

W jednej z nich stwierdzenie przynajmniej trzech
objawdéw pozwala na rozpoznanie NRS (tab. I). Inna
— najczesciej stosowana — zostata ujeta w punktach,
z ktdrych spetnienie przynajmniej 4 (na 9 mozliwych)
$wiadczy o NRS (tab. II).

tagodny zesp6t nadmiernej
ruchomosci stawow

tagodny zesp6t NRS mozna rozpoznaé wéwczas, gdy
oprécz NRS nie stwierdza sie objawéw Swiadczacych

Tabela I. Skala wg Beightona (wersja I)
Table |. The Beighton scoring system (version 1)

1. Przeprost w stawie kolanowym >10°

2. Przeprost w stawie tokciowym >10°

3. Mozliwos¢ biernego przyciagania kciuka do przedramienia

4. Mozliwos¢ biernego odgiecia palcéw rak w strone
grzbietowa réwnolegle do przedramienia

5. Mozliwos¢ potozenia rak ptasko na podtodze podczas
sktonu do przodu przy wyprostowanych stawach
kolanowych

6. Zgiecie grzbietowe stép »>20° w stosunku do kata prostego

0 zmianach w tkance tacznej ze strony innych uktadéw
i narzadéw [7-9]. Tej definicji przecza jednak czesciowo
uznane obecnie za podstawe wtasciwego rozpoznania,
»zmodyfikowane kryteria z Brighton — 1998” (tab. Il)
[10, 11]. W kryteriach tych ujeto bowiem takze objawy ze
strony skoéry, narzadu wzroku, naczyf, mozliwos¢ wyste-
powania przepuklin i wypadania macicy lub odbytnicy.
tagodny zesp6t NRS mozna rozpoznaé, gdy spetnione s3
obydwa wieksze kryteria albo jedno wieksze i 2 mniej-
sze, a takze — 4 mniejsze. Wystarczajace do rozpoznania
sg takze spetnione tylko 2 kryteria mniejsze, jezeli bada-
ny jest krewnym pierwszego stopnia osoby ze stwierdzo-
nym zespotem NRS.

Nadmierna ruchomos¢ stawdéw rozpoczyna sie
w mtodym wieku i jej nasilenie stopniowo sie zmniej-
sza, natomiast spowodowane przez nig objawy moga
sie utrzymywac i narastac.

Najczestsze objawy tagodnego zespotu NRS to
uszkodzenia wynikajace z dziatania urazéw mechanicz-
nych i przecigzenia uktadu ruchu. Pojawiaja sie dolegli-
wosci bélowe ze strony stawdéw, a takze miesni.
tatwo dochodzi do uszkodzenia Sciegien (np. stozka
Sciegnistego w obrebie barku), niestabilnosci stawow,
prowadzacej do powstania ptaskostopia, podwichniec
— szczegblnie w obrebie stawéw barkowych, srodrecz-
no-paliczkowych (czesto 1), skroniowych, zwichniecia
rzepek, ztaman kosci. U niektérych chorych obserwuje

Tabela Il. ,,Dziewieciopunktowa” skala wg Beightona (wersja II)
Table Il. The 9-point Beighton scoring system (version Il)

— przeprost w stawie tokciowym >10°
— przeprost w stawie kolanowym >10°

— bierne zgiecie grzbietowe w stawach érédreczno-paliczkowych >90°
—mozliwos¢ biernego przyciagniecia kciuka do przedramienia

1 punkt, gdy objaw wystepuje
po jednej stronie

przy wyprostowanych stawach kolanowych

— mozliwos¢ potozenia rak ptasko na podtodze podczas sktonu do przodu

1 punkt
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Tabela Ill. Kryteria tagodnego zespotu nadmiernej ruchomosci stawdw — Brighton 1998
Table lil. The Brighton 1998 criteria for benign point hypermobility syndrome

kryteria wieksze

spetnione >4 z 9 punktéw skali Beightona (obecnie lub w wywiadzie)

bol stawéw w obrebie >4 stawéw utrzymujacy sie >3 mies.

kryteria mniejsze

spetnione od 1 do 3 punktéw skali Beightona

bol 1-3 stawdw lub bol w okolicy ledzwiowo-krzyzowej utrzymujacy sie >3 mies.,
zmiany zwyrodnieniowe w obrebie kregostupa lub kregozmyk

przemieszczenie lub podwichniecie w obrebie >1 stawu, lub jednego stawu wielokrotnie

bolesnos¢ w obrebie tkanek w okolicach okotostawowych

budowa podobna do obserwowanej w zespole Marfana

zmiany w obrebie skory: rozstepy, nadmierna rozciagliwose, ,,pergaminowe” blizny

opadajace powieki, krotkowzrocznosé, skosnosc oczu (odwrotna niz w mongolizmie)

zylaki, przepukliny, wypadanie macicy lub odbytnicy

Tabela IV. Choroby dotyczace uktadu ruchu zalezne od mutacji niektérych typéw kolagenu
Table IV. Diseases caused by mutations in collagen genes

Typ kolagenu Choroba

| wrodzona tamliwos¢ kosci, zespdt Ehlersa i Danlosa, osteoporoza

Il chondrodysplazje, choroba zwyrodnieniowa stawow

M naczyniowa postac¢ zespotu Ehlersa i Danlosa

\% postac klasyczna i ze zwigkszona ruchomoscia stawéw zespotu Ehlersa i Danlosa

IX dysplazje nasad kostnych, dyskopatie

sie stany zapalne Sciegien, pochewek Sciegnistych i sta-
wow, ktére maja charakter nawracajacy, ale moga
przejs¢ w stan przewlekty. Czeste s dyskopatie powo-
dujace béle w obrebie kregostupa. Wczesnie dochodzi
takze do zmian zwyrodnieniowych w stawach oraz
do osteoporozy [11-15].

Nadmierng ruchomosé stawbéw obserwuje sie
u ok. 10% ,zdrowych” oséb, szczegblnie u przedstawi-
cieli rasy z0ttej, czesciej u kobiet niz u mezczyzn
[16-18]. Objaw ten sktania czesto do wyboru zawodu,
w ktérym mozna go wykorzystaé. Dotyczy to np. akro-
batéw, tancerzy baletowych i muzykéw grajacych
na réznych instrumentach (skrzypce, fortepian) [19, 20].

Nadmierna ruchomosé stawow jest jednym z gtow-
nych objawéw zespotéw uwarunkowanych mutacjami
niektérych typéw kolagenu. Najlepiej poznane dotych-
czas choroby uktadu ruchu zalezne od tych mutacji to
wrodzona tamliwos¢ kosci, zesp6t Ehlersa i Danlosa, ze-
sp6t Marfana, wczesna osteoporoza, chondrodysplazja,

pierwotna choroba zwyrodnieniowa stawéw, dysplazje
nasad kostnych, dyskopatie (tab. IV).

Zespot Ehlersa i Danlosa

Zesp6t albo — wg niektérych autoréow — zespoty
Ehlersa i Danlosa to grupa choréb, spowodowanych
defektami kolagenu i zaburzeniami metabolicznymi
w obrebie tkanki tgcznej. Zmiany dotycza gtéwnie sta-
wow, skory i scian naczyh krwionosnych.

Za objawy tego zespotu odpowiedzialne s3 defekty
w budowie kolagenu — najczesciej typu | (stanowigce-
g0 69-90% suchej masy skory, wiezadet i zdeminerali-
zowanej kosci), typu Ill (sktadnika $cian naczyh krwio-
nosnych, skéry, wiezadet, Scian jelit i macicy), rzadziej
typu V, a takze innych elementéw budowy tkanki tacz-
nej lub zwigzanych z nig enzymoéw. W postaci, w ktorej
dominuje kifoskolioza, wykazano niedobér hydrolazy
lizylowej — enzymu niezbednego do tworzenia wigzah
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Tabela V. Postacie zespotu Ehlersa i Danlosa
Table V. Types of Ehlers-Danlos syndrome

Postaé

Poprzednio typ

klasyczna

z dominacja nadmiernej ruchomosci stawdéw

naczyniowa Y
kifoskoliotyczna W

z wiotkoscig stawow (arthrochalasia) VIIATB

ze zmniejszong elastycznoscia skory (dermatosparaxis) VIl C
postacie niesklasyfikowane V, VI X, X, X

krzyzowych hydroksylizyny w kolagenie, ktérej kofakto-
rem jest kwas askorbinowy.

Czestos¢ wystepowania poszczegbdlnych postaci
zespotu Ehlersa i Danlosa jest r6zna. Najczestsza jest po-
sta¢ ,klasyczna”, ktérej chorobowosé wynosi 1:20 000.
Postaé ,,naczyniowa”, stanowigca najwieksze zagrozenie
dla chorych, wystepuje znacznie rzadziej (1:100 000 uro-
dzen) [3, 4, 6, 21].

Obecnie wyréznia sie 6 gtébwnych postaci tego
zespotu oraz wiele jego odmian jeszcze niesklasyfikowa-
nych (tab. V). Kazda z tych postaci ma nieco inne objawy,
roznia sie one takze przebiegiem i rokowaniem [3, 4].

W zwigzku z mozliwoscig wielu mutacji genéw, odpo-
wiedzialnych za defekty tkanki tacznej, objawy poszcze-
golnych postaci moga sie na siebie naktadaé. Duze
znaczenie do rozpoznania zespotu ma wywiad rodzinny.

Okreslenie ,klasycznej” postaci zespotu Ehlersa
i Danlosa obejmuje zespét objawéw zaliczanych dawniej
do I'i Il typu zespotu. Choroba spowodowana jest defek-
tem kolagenu typu | i ll, typ dziedziczenia okreslono jako
autosomalny dominujacy. Objawia sie ona uogblniona,
nadmierng ruchomoscig stawéw, ze sktonnoscig do ich
podwichnie¢. Objawy te pojawiaja sie juz u noworodkow,
dotycza zaréwno stawébw obwodowych — szczegblnie
barkowych, kolanowych i skroniowo-zuchwowych — jak
i kregostupa. Czesta jest jednoczesna skolioza i ptasko-
stopie. Béle miesniowo-stawowe towarzyszace powyz-
szym zmianom s3 czesto btednie uznawane za objawy
fibromialgii. Obserwuje sie rowniez wystepowanie na-
wracajacych wysiekow w stawach, rzadziej wylewy krwi
do jam stawowych. Czesto tworza sie zylaki w konczy-
nach dolnych.

Skéra w tej postaci zespotu jest cienka, atroficzna
(,bibutka do papieroséw”), widoczne bywaja przebar-
wienia — szczegblnie w okolicy czota, pod broda i na koh-
czynach. W obrebie skéry tworzg sie czasem guzki.
Uszkodzenia skéry goja sie bardzo wolno. Nadmierna
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rozciggliwos¢ tkanek objawia sie takze mozliwoscia
dotkniecia jezykiem koniuszka nosa (objaw Gorlina).

U chorych z ,klasyczng” postacig zespotu dochodzi
czasem do objawéw ze strony uktadu oddechowego
—odmy samoistnej, optucnowej lub srodpiersiowej oraz
powstawania pecherzy podoptucnowych. Wystepuja
takze zmiany w obrebie zastawek serca — wypadanie
ptatkéw zastawki dwudzielnej lub niedomykalnosé
zastawki trojdzielnej, a takze poszerzenie pnia aorty.
Nadmierna ruchomosé stawéw powoduje czesto obja-
wy neuropatii obwodowe;j.

U kobiet z tg postacig zespotu Ehlersa i Danlosa
w okresie cigzy istnieje zagrozenie pekniecia macicy
i dochodzi woéwczas do przedwczesnych porodéw,
a u dzieci tych kobiet juz w okresie noworodkowym
stwierdza sie zwiekszong ruchomosé stawow.

Posta¢, w ktérej dominuje nadmierna ruchomos¢ sta-
woéw, odpowiada Il typowi zespotu Ehlersa i Danlosa wg
okreslenia stosowanego poprzednio. Defekt kolagenu
w jej etiopatogenezie nie zostat jeszcze Scisle okreslony,
typ dziedziczenia jest autosomalny i dominujacy. Wsréd
objawéw najbardziej zaznaczona jest zwiekszona rucho-
mos¢ stawdw. Zmiany w obrebie skory sa stabiej wyra-
zone niz w postaci ,klasycznej” zespotu. Czeste sa
zwichniecia stawdéw wymagajace zabiegbw operacyj-
nych. Moze dochodzi¢ do poszerzenia aorty. Podobnie jak
w poprzedniej postaci cigza wigze sie z duzym ryzykiem.

Posta¢ naczyniowa, dawniej okreslana jako IV typ
zespotu Ehlersa i Danlosa, jest zwigzana gtéwnie z niepra-
widtowg budowa kolagenu Ill. W przeciwiefstwie
do dwoch poprzednio opisanych, u chorych z postacia
naczyniowa nie obserwuje sie zwiekszonej ruchomosci
stawow, z wyjatkiem stawéw palcow. Skoéra jest przewaz-
nie cienka i ,przeswiecajaca”, tatwo tworza sie krwawe
wylewy, nawet po niewielkich urazach. Chorzy maja zwy-
kle charakterystyczny wyglad — szczupta twarz, wypukte
oczy, zanik tkanki ttuszczowej w obrebie kohczyn. Czeste
sg przykurcze w stawach obwodowych.



Nadmierna ruchomos¢ stawdw a choroby reumatyczne

401

Posta¢ naczyniowa wiaze sie ze statym zagrozeniem
zycia z powodu mozliwosci pekniecia scian duzych na-
czyh — aorty, tetnic biodrowych, tetnicy sledzionowej, tet-
nic watrobowych i nerkowych. Czesto powstaja tetniaki
— szczegblnie w obrebie aorty brzusznej i tetnic mézgo-
wych. Dochodzi takze do powstawania odmy samoistnej
z krwawieniem do jamy optucnej oraz do wypadania
ptatkéw zastawki dwudzielnej. Istnieje ponadto ryzyko
pekniecia sciany jelit. Dodatkowe zagrozenia zwigzane
s z cigza — tatwo dochodzi do pekniecia Sciany macicy,
czeste s przedwczesne porody.

W razie wskazan do wykonania badan arteriogra-
ficznych u chorych z zespotem Ehlersa i Danlosa nalezy
pamietal o zagrazajacym peknieciu Scian naczyn.
W zwigzku ze znaczng ,kruchoscig” tkanek i scian na-
czyh niezwykle trudne jest wykonywanie u nich wszel-
kich zabiegbéw chirurgicznych.

Postac¢ z objawami kifoskoliozy (dawniej typ VI) spo-
wodowana jest niedoborem enzymu — hydrolazy lizylo-
wej. Choroba wykazuje autosomalny recesywny typ
dziedziczenia. Oprécz kifoskoliozy u chorych obserwuje
sie zwiekszong ruchomos¢ i powtarzajace sie zwichniecia
stawow. Skora jest przeswiecajaca, miekka, nadmiernie
rozciagliwa (ryc. 2a i 2b.), w jej obrebie tatwo tworza sie
wylewy krwawe. Czeste sa rowniez zmiany w obrebie ga-
tek ocznych, stwierdza sie zmniejszong wielkos¢ rogowki,
twardéwka jest bardzo podatna na urazy. Obserwuje sie
krétkowzrocznos¢, zaéme, odwarstwienie siatkéwki, kto-
re moga doprowadzi¢ do utraty wzroku. Czesto widoczna
jest arachnodaktylia i znieksztatcenie klatki piersiowej
(,waskie ramiona”). Przy znacznie nasilonej kifoskoliozie
moze dochodzi¢ do niewydolnosci oddechowej i niewy-
dolnosci serca. Jednym z czestych objawéw sg krwawie-
nia z przewodu pokarmowego.

Posta¢ z wiotkoscig stawéw (arthrochalasia) (daw-
niej typ VII Ai B) zwigzana jest z defektem dotyczacym
kolagenu typu I. Choroba jest dziedziczona zgodnie z ty-

pem autosomalnym dominujgcym. Cechy kliniczne to
znaczna, uogblniona, nadmierna ruchomosé stawéw
i ich czeste zwichniecia. Szczegblnie czesto dochodzi
do zwichniecia w stawach biodrowych, w wielu przy-
padkach jest to wrodzone obustronne podwichniecie.
Obserwuje sie réwnoczesnie zwiekszong rozciagliwosé
skory i tatwe powstawanie wylewéw krwawych. Czesto
ostabiona jest sita miesniowa. Charakterystyczna sa
niski wzrost i okragty zarys twarzy, niedorozwéj zu-
chwy, u niektérych chorych obserwuje sie niebieskie
zabarwienie twardéwek. Objawom moze towarzyszyé
hirsutyzm. Opisywana posta¢ wigze sie takze z powsta-
waniem przepuklin, gtéwnie pepkowych. W przebiegu
cigzy moze dojs¢ do przedwczesnego pekniecia bton
ptodowych. Znaczna ,,kruchos¢” tkanek utrudnia wyko-
nywanie zabiegdéw operacyjnych.

Postaé ze zmniejszong elastycznoscia skory (der-
matoparaxis) (dawniej typ VII C) zwigzana jest z niedo-
borem enzymu N-propeptydazy, ktéra rozszczepia pro-
kolagen typu I Typ dziedziczenia jest autosomalny
recesywny. Oprécz utraty elastycznosci skory, a takze
powiezi, obserwuje sie sktonnos¢ do powstawania
wylewéw krwawych, czestym objawem jest tworzenie
sie przepuklin. W okresie cigzy istnieje zagrozenie
przedwczesnym pekaniem bton ptodowych.

Niesklasyfikowane obecnie postacie zespotu, okre-
slane dawniej jako typ V, VII, IX, X i XI, dotychczas nie
sg wystarczajgco zdefiniowane.

Leczenie zespotu Ehlersa i Danlosa moze by¢ wy-
tacznie objawowe. Wyjatek stanowi postaé z przewaga
kifoskoliozy, w ktoérej defekt enzymatyczny mozna
czesciowo wyréwnywaé podawaniem kwasu askorbi-
nowego. W pozostatych postaciach stosuje sie leki
przeciwzapalne, przeciwbdlowe, zabiegi ortopedyczne,
zabiegi chirurgiczne ratujace zycie. Specjalnego podej-
Scia wymagaja kobiety w okresie ciazy, ktéra wigze sie
z wieloma zagrozeniami.

Ryc. 2a., b. Nadmierna rozciggliwosé skory u chorego z zespotem Ehlersa i Danlosa.
Fig. 2a, b. Skin hyperextensibility in the patient with Ehlers-Danlos syndrome.
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Zespot Marfana

Zesp6t Marfana to zespét objawéw dotyczacych
uktadu ruchu, uktadu sercowo-naczyniowego i narzadu
wzroku. Jego patogeneza jest zwigzana z defektem
genu dla fibryliny 1, typ dziedziczenia autosomalny do-
minujacy. U 25% chorych stwierdza sie mutacje spora-
dyczne [22].

Zesp6t opisano w 1896 ., a jego podtoze genetycz-
ne sprecyzowano czesciowo w latach 70. ubiegtego
stulecia [22]. Jak wiekszos¢ chordb tkanki tacznej uwa-
runkowanych genetycznie, jest on nadal przedmiotem
badan. Ostatnio uzyskano nowe dane dotyczace pato-
genezy zespotu Marfana. Okazato sie mianowicie, ze
mikrofibryle fibryliny 1 uczestnicza w regulacji dostepno-
ci pozakomérkowej transformujacego czynnika wzrostu
(TGFB). Nieprawidtowe przekazywanie sygnatow zwigza-
nych z dziataniem TGF miatoby odgrywaé¢ gtéwna role
w patogenezie choroby [23]. Zespdt Marfana wystepuje
z czestoscig 1:25 000 ogdlnej populacji [24].

Chorzy maja przewaznie typowa sylwetke, ktéra ce-
chuje wysoki wzrost, zapadnieta lub t6dkowata klatka
piersiowa, czesto z réwnoczesnym zniesieniem kifozy
i skolioza, szczupte konczyny, zwiekszona dtugosé
kohczyn dolnych, cienka warstwa tkanki podskérnej,
wydtuzona twarz. U czeSci chorych stwierdza sie
~gotyckie” podniebienie. Bardzo czeste objawy to nad-
mierna ruchomo$é stawéw i arachnodaktylia (palce
~pajakowate”) (90% chorych). Czesto obserwuje sie
takze nadmierng rozciggliwos¢ skéry. U ok. 60% cho-
rych w badaniu ostuchowym stwierdza sie zmiany
w obrebie zastawek serca (gtéwnie mitralnej i aortal-
nej), w badaniu echokardiograficznym sg one wykrywa-
ne w ponad 80% przypadkéw. Czeste jest poszerzenie
aorty wstepujacej. Objawy ze strony narzagdu wzroku to
podwichniecie soczewek (u ponad 50% chorych), cze-
sta jest krotkowzrocznosé. W obrebie uktadu oddecho-
wego moze dochodzi¢ do odmy samoistnej a takze
do powstawania torbieli w tkance ptucnej.

Rozpoznanie zespotu Marfana ustala sie na podsta-
wie spetnienia trzech podstawowych kryteriéw — pod-
wichniecia soczewek, rozszerzenia aorty, skoliozy i/lub
znieksztatcenia klatki piersiowej — lub dwodch z tych
kryteriéw, jezeli w rodzinie chorego rozpoznano pewny
zesp6t Marfana [10, 22, 24]. W rdznicowaniu nalezy
wzig¢ pod uwage wiele innych choréb, zwigzanych
z mutacja gendw dla fibryliny i kolagenu.

Rokowanie jest niekorzystne u chorych z objawami
ze strony uktadu sercowo-naczyniowego, u ktérych
Srednia zycia nie przekracza 40 lat. Poszerzenie aorty
stanowi szczeg6lne zagrozenie u kobiet w ciazy. Leczenie
musi by¢ wielospecjalistyczne, konieczne jest monitoro-
wanie zmian wystepujacych w obrebie serca i aorty
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— czesto skuteczne sa B-blokery, czasem konieczna jest
interwencja kardiologiczna [25].

Komentarz

Wykazanie nadmiernej ruchomosci stawéw wyma-
ga réznicowania — czy mamy do czynienia z jej postacia
Lagodnga”, czy z zespotem objawow dotyczacych
innych uktadéw i narzadéw. W kazdej z tych postaci na-
lezy sie spodziewac dolegliwosci bélowych ze strony
uktadu ruchu, powtarzajacych sie zwichnie¢ stawéw
i objaw6w zapalnych w ich obrebie, a takze pojawienia
sie wczesnych zmian zwyrodnieniowych i osteoporozy.

W przypadkach, w ktérych objawy moga przemawiaé
za rozpoznaniem zespotu Ehlersa i Danlosa, nalezy da-
zy¢ do okreslenia postaci zespotu. Podejrzenie postaci
naczyniowej wymaga diagnostyki dotyczacej uktadu
sercowo-naczyniowego. We wszystkich postaciach
zachodzi ryzyko powiktah w okresie ciazy, nalezy takze
zachowywacé szczegblng ostroznos¢ przy wykonywaniu
zabiegbw chirurgicznych z uwagi na ,kruchos¢” tkanek.
W postaci kifoskoliotycznej wskazane jest stosowanie
kwasu askorbinowego (500 mg/dobe). Zesp6t Ehlersa
i Danlosa wymaga odpowiedniego postepowania zabez-
pieczajacego stawy i wzmacniajacego uktad miesniowy
od wczesnego dziecifistwa — konieczna jest edukacja
rodzicéw chorych dzieci, a pdzniej dorostych chorych.

W przypadkach zespotu Marfana istotne jest moni-
torowanie zmian w obrebie zastawek serca i aorty,
niektérzy chorzy powinni przewlekle otrzymywaé leki
z grupy B-blokeréw. Czesto konieczne jest wykonywa-
nie zabiegébw operacyjnych.

Diagnostyka réznicowa omoéwionych zespotow jest
czesto bardzo trudna. Poszczegélne postacie zespotu
Ehlersa i Danlosa moga sie ze sobg taczy¢, niektére ich
objawy spostrzega sie takze w przypadkach zespotu
Marfana. W r6znicowaniu nalezy wzigé¢ takze pod uwa-
ge inne rzadsze choroby zwigzane z defektami elemen-
toéw tkanki tacznej uwarunkowanymi genetycznie.

W kazdym przypadku nadmiernej ruchomosci
stawdw nalezy dbac o ich ochrone przed ostrymi i prze-
wlektymi urazami, wzmacnia¢ site miesni, a takze pro-
wadzi¢ profilaktyke przeciw osteoporozie.

Dolegliwosci bélowe spowodowane nadmierng
ruchomosciag stawdw — jezeli nie przeprowadzi sie od-
powiedniej oceny uktadu ruchu — nieraz przez wiele lat
sg traktowane jako ,nerwica”. U takich os6b dochodzi
czesto do stanéw depresyjnych.
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