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Badanie genetyczne w zespole Marfana

Przyczyng choroby Marfana sg mutacje w genie FBN1, ktérego produktem jest biatko
strukturalne - fibrylina-1.Wytwarzana w skutek mutacji nieprawidtowa jego forma prowadzi do
zaburzen w budowie tkanki fgcznej, a co za tym idzie dotkniecia chorobg wielu narzgddw i
uktaddéw ludzkiego organizmu.

Dziedziczenie

Choroba dziedziczy sie w sposéb autosomalny dominujgcy, co oznacza, ze jedna kopia zmienionego
genu w kazdej komorce jest wystarczajgca do spowodowania schorzenia. Mutacja powodujgca chorobe
jest najczesciej dziedziczona od jednego z rodzicow, rowniez chorego, ale w co najmniej 25 procentach
przypadkow zespotu Marfana wynika z nowej mutacji w genie FBN1, ktéra nie zostata odziedziczona
od rodzicéw. Przypadki te wystepujg u oséb bez historii choroby w rodzinie.

Diagnostyka

Gen FBN1 jest jednym z wiekszych genéw wystepujgcych w genomie cziowieka. Sktada sie z 65
fragmentéw kodujgcych zwanych eksonami. U noworodkow, kitdre od razu po urodzeniu wykazujg cechy
fenotypowe charakterystyczne dla zespotu Marfana, identyfikowane mutacje wystepujg zazwyczaj w
regionie genu miedzy 24 a 33 eksonem. Nie wyklucza to jednak mozliwosci ich wystepowania w
pozostatych eksonach genu FBN1. Badanie genetyczne polega zazwyczaj na sekwencjonowaniu czyli
odczytaniu sekwenciji kazdego eksonu.

U okoto 10% pacjentéw z objawami choroby, pomimo zbadania catego genu FBN1 nie wykrywa sie
mutacji. Wyjasnienia tej sytuacji moga by¢ nastepujgce:

1) w genie FBN1 obecne sg tzw. rozlegte delecje, ktérych nie mozna wykry¢é metodg sekwencjonowania
i trzeba uzy¢ innych metod biologii molekularnej — np. metody MLPA
2) mutacje mogg wystepowac w innych genach i dawac objawy bardzo podobne do choroby Marfana.

Nowe rozwigzania diagnostyczne

Dlatego obecnie najlepszym rozwigzaniem jest wykonanie badania genetycznego z wykorzystaniem
metody sekwencjonowania nowej generacji (tzw. NGS). W badaniu oprécz genu FBN1 badane sg
réwniez inne geny odpowiedzialne za objawy podobne do tych obserwowanych w zespole Marfana.

Ponizej znajdg Panstwo liste badan panelowych z wykorzystaniem metody NGS dostepnych w Centrum
Medycznym Medgen.
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BADANIA GENETYCZNE OFEROWANE W CM MEDGEN

Badanie genéw kojarzonych z cechami
i NGS-035P marfanoidalnymi - 6 genéw: FBN1,
Zespot Marfana FBN2, CBS, TGFBR1, TGFBR2, UPF3B

i zespoly

marfanoidalne Badanie 58 genow kojarzonych z

NGS-035W cechami marfanoidalnymi wraz z
analizg CNV (delecji i duplikaciji)

Badanie rozlegtych rearanzaciji (delecji i
Zespo6t Marfana KARDIOLOGIA-31A | duplikacji) w genach FBN1 i TGFBR2
metoda MLPA

Badania sg wykonywane w warszawskim laboratorium CM MedGen, ktére posiada miedzynarodowy
certyfikat jakosci wykonywania badan diagnostycznych metodg NGS. Laboratorium posiada réowniez
rekomendacje Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka.

Dlaczego warto wykonac badanie genetyczne?

1) Pozwala na identyfikacje mutacji u osoby chorej, co czesto wyjasnia czy dana osoba choruje
na chorobe Marfana lub inny zespd6t marfanoidalny

2) Pozwala na szybkie wykonanie badania u rodzenstwa, potomstwa osoby chorej i wykluczenie
lub potwierdzenie wystepowania choroby

3) Pozwala zaplanowa¢ w sposéb swiadomy potomstwo

Przygotowanie do badania

Do wykonania badania nalezy pobra¢ 1-2 ml krwi zylnej do zwyktej probéwki morfologiczne;.
Krew moze by¢ pobrana w naszym warszawskim Punkcie Pobran lub tez przystana z miejsca
zamieszkania Pacjenta do laboratorium CM MedGen.

Serdecznie zapraszamy do kontaktu z naszymi specjalistami:

diagnostyka@medgen.pl, +48 501 377 150

CM MedGen zaprasza rowniez Pacjentéw do Poradni Genetycznej w Warszawie.
CM MedGen dla cztonkéw Stowarzyszenia Marfana wykonuje badania w specjalnej
obnizonej cenie. Serdecznie zapraszamy!!!
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