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Santrauka

Tyrimo tikslas. Apzvelgti naujausiag moksling literattirg
apie akiy pakitimus, badingus Marfano sindromui, aptariant
jy etiologija, diagnostika bei pagrindinius gydymo aspektus.

Tyrimo metodai. Literatiiros apzvalga atlikta duomeny
bazése PubMed ir ScienceDirect, naudojant reik$minius Zo-
dzius Marfan syndrome, ectopia lentis ir Marfan syndrome
ophthalmological features. Analizei atrinktos viso teksto pu-
blikacijos, parasytos angly arba lietuviy kalbomis bei publi-
kuotos 2015-2025 m. Galutinei analizei atrinkti 26 Saltiniai.

Tyrimo rezultatai. Marfano sindromas - paveldima sis-
teminé liga, paveikianti FBNI geng, kuris koduoja fibriling-1.
Dél $io geno pazaidos yra sutrikdomas jungiamojo audinio

vientisumas. Kadangi jungiamasis audinys labai paplites orga-
nizme, jo pazaidos gali sukelti komplikacijas jvairiose organy
sistemose, taip pat ir akyse. Marfano sindromo diagnostikai
naudojami Gento kriterijai, kuriais remiantis vienas i$§ didZiyjy
Marfano sindromo diagnostikos kriterijy yra lesiuko paniri-
mas, arba ectopia lentis. Marfano sindromu sergantiems paci-
entams taip pat budingos daznesnés refrakcijos ydos, tinklai-
nés atSoka bei jaunesniame amziuje pasireiSkianti katarakta.
Sindromas kartais siejamas ir su didesniu glaukomos dazniu
$iy ligoniy populiacijoje. Siekiant kuo anksciau diagnozuoti su
Marfano sindromu siejamus akiy pakitimus, rekomenduoja-
mas reguliarus i§samus oftalmologinis i$tyrimas.

Isvados. Marfano sindromui budingi jvairts akiy paki-
timai, i$§ kuriy reik§mingiausi yra le$iuko panirimas, refrak-
cijos sutrikimai bei tinklainés atioka. Sie pakitimai lemia
didesne regéjimo funkcijos praradimo rizika, todél butinas
nuolatinis stebéjimas ir savalaikis gydymas.

Reik$miniai Zodziai: Marfano sindromas, ectopia len-
tis, le$iuko panirimas, refrakcijos ydos, tinklainés atSoka,
katarakta.

JVADAS

Marfano sindromas - autosominiu dominantiniu badu
paveldima sisteminé liga, pasizyminti kintamu fenotipo i$-
reik§tumu, pasireiskianti 2-3 i§ 10 000 asmeny. Sindromas
diagnozuojamas remiantis Gento (Ghent) kriterijais, i$skir-
tais De Paepe ir kt. 1996 m. bei vertinanciais kardiovaskuli-
ne, griauciy, kvépavimo sistemas, oda, akis, kietajj smegeny
dangalg bei $eimine anamneze [1, 2].

2010 metais Sie kriterijai buvo perziaréti ir didziaisiais
diagnostikos kriterijais jvardyti aortos Saknies disekacija
ar aneurizma bei leSiuko panirimas. Vienintelis kitas akiy
pakitimas, jvardytas perziarétuose Gento kriterijuose, yra
trumparegysté (miopija), didesné nei -3D, kuri laikoma ma-
zuoju diagnostikos kriterijumi [3]. Mazdaug 75 % Marfano
sindromo atvejy yra sietini su paveldimumu, kiti atvejai lai-
komi de novo mutacija [4]. Marfano sindromg sukelia fibri-
ling-1 koduojancio FBNI geno (OMIM 134797) patogeni-
niai variantai. FBNI genas, esantis 15q21.1 chromosomoje,
koduoja glikoproteing fibriling-1, kuris jeina j uzlastelinés
matricos, palaikancios jungiamojo audinio vientisumg,
sudétj [5]. Fibrilinas yra atsakingas uz jungiamojo audi-
nio elastingumo bei apkrovos atlaikymo funkcijas [2]. Dél
gausaus jungiamojo audinio paplitimo organizme Marfano
sindromo raiska yra jvairi, tac¢iau dazniausiai aprasomos
gyvybei grésmingos komplikacijos — aortos $aknies aneu-
rizma, aortos disekacija ar mitralinio voZtuvo prolapsas [6].
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Kitos daznos Marfano sindromo komplikacijos yra tokios
griauciy anomalijos, kaip ilgesni nei jprasta ilgieji kaulai ir
dél to budingas aukstangiskumas, sgnariy hipermobilumas,
ilgi pirstai, bei tokie priekinés kratinés sienos defektai, kaip
pectus carinatum ar pectus excavatum [5].

Akyse fibrilinas yra lesiuko rai$c¢iy, arba zonuliy, sudétyje.
Sie rais¢iai yra atsakingi uz lesiuko stabiluma akyje. Zonuliy
defektai gali sukelti leSiuko panirimg, kitaip vadinamg ecto-
pia lentis. Fibrilino defektai taip pat gali turéti jtakos lesiuko
kapsulés elastingumui [1, 2]. Marfano sindromu sergantiems
asmenims dazniau nustatoma ilgesné akies asis ir jos nulemta
trumparegysté, astigmatizmas, bei ploksc¢ia ragena, taip pat
dazniau pasitaiko katarakta, glaukoma ir tinklainés at$oka [1,
2]. Visi i$vardyti sutrikimai gali pabloginti regos astruma.

Tyrimo tikslas - apzvelgti naujausiag moksling literataira
apie akiy pakitimus sergant Marfano sindromu, aptarti $iy
pakitimy etiologija, diagnostikg bei pagrindinius gydymo as-
pektus, atsizvelgiant { Marfano sindromg kaip sistemine liga.

TYRIMO METODAI

Literataros apzvalga atlikta medicininése duomeny bazé-
se PubMed bei ScienceDirect. Paieskai naudoti $ie reik$miniai
zodziai: Marfan syndrome, ectopia lentis bei Marfan syndro-
me opthalmological features (liet. Marfano sindromas, ecto-
pia lentis, Marfano sindromo oftalmologinés i$raiskos). Pu-
blikacijy atrankos kriterijai: 1) parasytos angly arba lietuviy
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kalba; 2) publikuotos tarp 2015 ir 2025 mety; 3) prieinamas
visas tekstas. Pagal nurodytus kriterijus galutinei analizei
atrinkti 26 $altiniai.

TYRIMO REZULTATAI

Marfano sindromo sukelti akiy pakitimai yra dazni:
Kjeldsen ir kt. Danijoje atlikto tyrimo duomenimis, net 56 %
serganciyjy Marfano sindromu buvo matomi akiy pakiti-
mai [7]. 2010 m. atnaujinti Gento kriterijai i$skiria lesiuko
panirima kaip didjjj oftalmologinj Marfano sindromo dia-
gnostikos kriterijy, o trumparegyste, didesne nei -3D, kaip
mazgjj. Kadangi fibrilinas yra placiai pasiskirstes visoje aky-
je, akiy pakitimai sergant Marfano sindromu yra jvairis ir
gali paveikti visus akies segmentus. Dazniausiai nustatomas
lesiuko panirimas, refrakcijos ydos, ambliopija, tinklainés
atSoka, katarakta bei glaukoma [2, 4, 8].

LeSiuko panirimas

Lesiuko panirimas, arba ectopia lentis - tai lesiuko pasi-
slinkimas i$ jprastos anatominés padéties dél dalinio arba
visisko lesiuko raisciy pazeidimo [9]. Panires lesiukas gali
atsidurti priekinéje kameroje ar panirti j stiklakanj ar at-
sidurti ant tinklainés. Dazniausi simptomai yra pablogéjes
regéjimas viena ar abiem akimis, dvejinimasis, taip pat gali
pasitaikyti akomodacijos sutrikimy ar refrakcijos ydy [10].
Lesiuko panirimas dazniausiai pasireiskia kaip bukos gal-
vos ar akies obuolio traumos padarinys, ta¢iau Marfano sin-
dromui badinga su trauma nesusijusi lesiuko dislokacija [7,
10]. Su trauma nesusijusio lesiuko panirimo priezastis daz-
niausiai yra autosominiu budu paveldéta 15 chromosomoje
esancio FBNI geno mutacija, kuri ir yra siejama su Marfano
sindromu [10].

Tokie akiy pakitimai aptinkami nuo 33 % iki 80 % Mar-
fano sindromo atvejy [7, 8, 11] ir yra jtraukti j Marfano sin-
dromo diagnostinius Gento kriterijus. [1]. Pasiskirstymas
tarp lyc¢iy yra vienodas [12-14]. Marfano sindromo atveju
lesiuko raisc¢iai yra pazeidziami dél fibriling koduojancio
FBN1 poky¢iy, todél lesiukas pasislenka i$ jprastos padéties
stiklakanio duobéje [4, 9, 10]. Marfano sindromui badin-
giausias abipusis lesiuky panirimas [1, 10].

Lesiuko panirimas diagnozuojamas oftalmologinés ap-
zitros metu. Akis apzitirima naudojant mikroskopa su plysi-
ne lempa, nustatyta 15-25° kampu akies pavir$iaus atzvilgiu,
kad buty galima apziaréti tarpa tarp rainelés ir lesiuko [1].
Siekiant iSvengti ambliopijos vaikams, leSiuko panirimo atve-
ju koreguojama refrakcija. Fakiné refrakcija dazniausiai rodo
auksto lygio miopijg ir astigmatizma, taciau dél lesiuko ne-
stabilios padéties tiksli refrakcijos korekeija gali bati itin su-
détinga. Jei didesnéje dalyje vyzdzio dél lesiuko dislokacijos
vyrauja afakija, rekomenduojama naudoti afaking refrakcija.
Afakinés dalies didinimas taip pat gali bati pasiektas indu-
kuojant farmakologine midriaze, ta¢iau is gydymo metodas
gali sukelti fotofobijg [15]. Midriazés sukélimas yra itin svar-
bus lesiukui panirus j priekine akies kamerg, kadangi per pla-
ty vyzdj lesiukui yra lengviau griZti j savo vietg [16].

Operacinis lgsiuko panirimo gydymas taikomas siekiant
i$vengti tokiy lesiuko panirimo komplikacijy, kaip tinklainés
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at$oka, katarakta, uveitas, glaukoma ar nekoreguojamas re-
gos astrumo sumazéjimas, ar leSiukui pasislinkus j priekine
kamerg ar stiklak@inj [10, 15]. Operacijos metu pasalinamas
panires lesiukas ir implantuojamas dirbtinis. Operacijos
technika priklauso nuo lesiuko panirimo laipsnio: esant
zymiam lesiuko panirimui, gali bati tikslinga dirbtinj le-
$iukg sialais tvirtinti prie odenos, tadiau jei lesiuko pa-
nirimas nedidelis, leSiuko kapsulei stabilizuoti uztenka
kapsulés jtempimo ziedo [12]. Dogaroiu ir kt. tyrimo duo-
menimis [12], dazniausia bei geriausiai rai$¢iy anatomija
atitinkanti bei kapsule i§sauganti operacijos technika yra
Cionni modifikuoto kapsulés ziedo prisiuvimas prie ode-
nos [13]. Mazy vaiky lesiuko panirimo atveju gali bati tai-
komas lesiuko pasalinimas be dirbtinio lesiuko implanta-
cijos, po operacijos koreguojant afakinés akies refrakcijg,
taciau $is metodas turi tokiy trakumuy, kaip priklausomybé
nuo akiniy ar kontaktiniy lesiy, susiauréjes regos laukas
akiniy nesiojimo atveju ar infekcijos rizika kontaktiniy le-
$iy atveju [17, 18]. Visy tipy operacijos pagerina paciento
regos aStrumg ir sumazina lesiuko panirimo komplikacijy
rizikg [17]. Dazniausios pooperacinés komplikacijos — tin-
klainés atSoka, antriné katarakta bei pooperaciné dirbtinio
lesiuko dislokacija dél prastos fiksacijos kapsulés tempimo
ziedu [12, 13]. Dirbtinio lesiuko fiksacija prie odenos yra
siejama su didesne sunkiy komplikacijy - tinklainés at$o-
kos ar glaukomos rizika, taip pat $iy operacijy metu yra
didesné kraujavimo i$ gyslainés rizika [13]. Pooperaciniy
komplikacijy rizika yra didesné implantuojant dirbtinj
lesiuka nei atliekant lesiuko $alinimg be dirbtinio lesiuko
implantacijos [17].

Refrakcijos ydos

Marfano sindromau sergantys asmenys taip pat turi statis-
tiskai reik§mingai didesnj akies obuolio asies ilgj ir plokstes-
ne bei plonesne centring ragenos dalj, dél ko Siems ligoniams
dazniau nustatoma trumparegysté ir astigmatizmas [8, 11].
Nuo trec¢dalio iki pusés Marfano sindromo ligoniy diagno-
zuojama trumparegysté, kuri paprastai nustatoma dar vaikys-
téje profilaktinés patikros metu [8, 19, 20]. Refrakcijos ydos
koreguojamos akiniais ar kontaktiniais lesiais [2]. Kontakti-
nius lesius galbut verta skirti plokstesnius, nei jprasta, atsi-
zvelgiant j maZesnj ragenos iSgaubtumg [21]. Lazeriné regos
korekcija Marfano sindromo ligoniams nerekomenduojama
dél labai plokscios ragenos, didesnés pooperaciniy kompli-
kacijy rizikos ir sudétingesnio intraokulinio lesio stiprumo
apskaic¢iavimo ateityje, jei pacientui prireiks kataraktos ope-
racijos [22].

Tinklainés atSoka

Sergant Marfano sindromu daZnai pasitaiko tinklainés
pakitimy - tinklainés degeneracija, gyslainés pigmento proli-
feracija ir tinklainés at$oka [2, 8]. Uzpakalinio akies segmento
pakitimai yra aptinkami 18 % Marfano sindromu serganciy
asmeny, o esant ir le$iuko panirimui uzpakalinio segmento
pakitimai siekia 70 % [23]. Regmatogeniné tinklainés at$o-
ka pasireiskia apie tre¢daliui Marfano sindromg turinéiy li-
goniy [4]. Tinklainés atSokos rizikg didina $iems ligoniams
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budingas lesiuko panirimas, didelis akies obuolio asies ilgis,
taip pat lesiuko operacijos, uzpakalinés stiklakiinio at$okos
bei periferinés vitreoretinalinés sgaugos [2, 24]. Siekiant is-
vengti tinklainés atSokos, karta per metus ar atsiradus nau-
jiems nusiskundimams dél regéjimo visiems Marfano sindro-
mu sergantiesiems asmenims turéty bati atliekamas iSsamus
oftalmologinis iStyrimas [2, 23].

Itariant tinklainés atSoka, daZniausiai atliekama oftal-
moskopija, taip pat gali bati atliekama optiné koherentiné
tomografija ar akies ultragarsinis tyrimas [25]. Tinklainés at-
$okos atveju skubiai atliekama akies operacija - vitrektomija.
Marfano sindromas komplikuoja operacijos atlikimo salygas
dél su liga siejamos plonos odenos ir daznai pasitaikanciy
tinklainés plys$imy, ta¢iau modernios chirurgijos laikais ope-
racijos sékmingumas Marfano sindromu serganciy ir neser-
ganciy zmoniy populiacijose reik$mingai nesiskiria [2].

Katarakta

Marfano sindromg turintiems pacientams katarakta ne-
pasireiskia dazniau, taciau ji pasireiSkia anksc¢iau, nei ben-
droje populiacijoje [3, 8, 26]. Jprastai katarakta diagnozuoja-
ma biomikroskopijos badu. Dazniausiai Marfano sindromo
atveju nustatoma uzpakaliné subkapsuliné katarakta [26].

Chirurginj kataraktos gydyma sunkina su Marfano sin-
dromu siejamas zonuliy silpnumas, dél kurio operacijos
metu gali prireikti modifikuoto kapsulés tempimo Zziedo sie-
kiant stabilizuoti kapsulés maiselj [2]. Operuojant katarakta
Marfano sindromu sergantiems pacientams, rekomenduoja-
ma naudoti femtosekundinj lazerj, kadangi $is lazeris nesu-
kelia papildomo spaudimo zonuléms ir taip galima i$vengti
kapsulés ir zonuliy pazeidimo [22]. Deja, dél didelés kainos
kataraktos operacijos naudojant femtosekundinj lazerj néra
daznai atliekamos Lietuvoje.

Glaukoma

Glaukomos sgsaja su Marfano sindromu néra iki galo
nustatyta. Kai kuriy tyrimy duomenimis, mazdaug tre¢dalis
pacienty, sergan¢iy Marfano sindromu, per gyvenimg su-
sirgs glaukoma [2]. Taciau kiti retrospektyvieji kohortiniai
tyrimai prieStarauja $iems teiginiams ir Marfano sindromo
nesieja su akispiidzio padidéjimu [8]. Vis délto, kadangi Mar-
fano sindromu sergantiems asmenims kasmet reikéty atlikti
i$samy oftalmologinj iStyrima, rekomenduojama j jj jtraukti
ir akispudzio matavima, oftalmoskopijg bei optine koheren-
tine tomografija, nes Sie tyrimai leisty aptikti ankstyvus su
glaukoma siejamus regos nervo disko poky¢ius ar padidéjusj
akispudj [2]. Marfano sindromg turintiems asmenims daz-
niausiai pasitaiko pirminé atviro kampo glaukoma. Pirmojo
pasirinkimo glaukomos gydymas esant Marfano sindromui
yra akispaidj mazinantys vaistai, dazniausiai prostaglandiny
analogai, skiriami siekiant sumazinti akisptdj. Chirurginis
gydymas gali buti pasirenkamas esant neveiksmingam medi-
kamentiniam gydymui [2, 7].

ISVADOS

1. Dazniausi su Marfano sindromu susije akiy pakitimai
yra lesiuko panirimas, refrakcijos ydos bei tinklainés atsoka.

LABORATORINE MEDICINA 2025, tomas 27, Nr. 4(104)

2. Lesiuko panirimas yra jtrauktas j Marfano sindromo
diagnostinius Gento kriterijus, gali sukelti sunkiai koreguoja-
mas refrakcijos ydas ir yra gydomas chirurginiu badu.

3. Marfano sindromui bidinga anks¢iau, nei jprastai, pa-
sirei$kianti katarakta.

4. Dél didesnio akiy pakitimy daznio Marfano sindromu
sergantiems pacientams rekomenduojama bent karta per
metus ar atsiradus naujy su rega susijusiy nusiskundimy at-
likti i§samy oftalmologinj ityrima.
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Summary

EYE CHANGES ASSOCIATED
WITH MARFAN SYNDROME

Agilé Kucinskaité, Saulius Galgauskas

Background. The aim of this study was to review
the latest scientific literature on ocular manifestations
in Marfan syndrome, discussing their etiology, dia-
gnostics, and main treatment approaches.

Material and Methods. A literature review was
conducted in the PubMed and ScienceDirect databa-
ses using the keywords “Marfan syndrome,” “ectopia
lentis, and “Marfan syndrome ophthalmological fea-
tures” Publications were included if they were written
in English or Lithuanian, published between 2015 and
2025, and available in full text. A total of 26 sources
were selected for the final analysis.

Results. Marfan syndrome is an inherited systemic
disorder caused by pathogenic variants in the FBNI
gene encoding fibrillin-1. The mutation disrupts con-
nective tissue integrity, which, due to its wide distri-
bution in the body, may lead to complications in mul-
tiple organ systems, including the eyes. According to
the Ghent criteria, ectopia lentis is one of the major
diagnostic features. Patients with Marfan syndrome
are also more likely to present with refractive errors,
retinal detachment, and early-onset cataract. Some
studies associate the syndrome with a higher preva-
lence of glaucoma. To ensure early detection of visi-
on-threatening changes, regular and comprehensive
ophthalmological evaluation is recommended.

Conclusions. Marfan syndrome is associated with
diverse ocular abnormalities, of which the most signi-
ficant are ectopia lentis, refractive errors, and retinal
detachment. These changes increase the risk of visual
impairment, highlighting the need for continuous fol-
low-up and timely treatment.

Keywords: Marfan syndrome, ectopia lentis, lens
subluxation, refraction errors, retinal detachment,
cataracts.
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