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RESUMEN

El sindrome de Marfan (SM) es un trastorno autosémico dominante del tejido conectivo que rodea a diferentes
sistemas. El objetivo principal de este estudio es determinar los efectos del ejercicio fisico en pacientes con SM
reportados en la literatura durante el periodo 2000-2016. Asi, se llevé a cabo una recopilacion de articulos cientificos
provenientes de paginas indexadas en francés, inglés, espafiol y portugués, que se referian al ejercicio fisico en
pacientes con SM. Los resultados arrojados por los diferentes autores, segun se pudo comprobar, dieron a conocer
los beneficios y las alteraciones que trae la realizacion de ejercicio fisico en estos pacientes a nivel cardiopulmonar.
Teniendo en cuenta los resultados de la revision, que concluyen de forma unanime que el ejercicio de alta intensidad
no debe ser prescrito para pacientes con SM, se concluyd que hacen falta guias de manejo que permitan realizar la
prescripcién del ejercicio y que expongan de manera especifica los parametros de la misma.
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ABSTRACT

Marfan syndrome (MS) is an autosomal dominant disorder of connective tissue surrounding different systems.
The main objective of the study was to determine the effects of physical exercise, reported in the literature during
the period 2000-2016, in patients with MS. Scientific articles from indexed pages in French, English, Spanish and
Portuguese. referring to physical exercise responses in patients with MS, were collected. The results presented by the
authors revealed the benefits and alterations caused by physical exercise in these patients at a cardiopulmonary level.
In the light of the outcome of the review, which unanimously concludes that high intensity exercise should not be
prescribed for these patients, it was concluded that there is a need for management guides that allow the prescription
of the exercise to be performed and that specifically state the parameters of this prescription.

Keywords: connective tissue; Marfan syndrome; physical exercise; effect; prescription.

INTRODUCCION

e han descubierto, desde la antigiiedad,

diversas enfermedades hereditarias que
afectan al tejido conectivo y, en él, principalmente
el colageno, una de las proteinas mas abundantes
del organismo. Entre ellas, sobresale el sindrome
de Marfan (SM), provocado por una mutacion
en el gen de la fibrilina-1, esencial para la for-
macion de fibras elasticas del tejido conectivo'™.
Esta mutacién ocasiona diversas alteraciones en
el sistema esquelético, como pectus carinatum,
pectus excavatum, escoliosis mayor a 20° o espon-
dilolistesis, pie plano, hiperlaxitud articular; alter-
aciones cardiovasculares (como dilatacion de la
aorta ascendente con o sin regurgitacién adrtica
o diseccion de la aorta ascendente), alteraciones
pulmonares (como neumotérax espontaneo),
alteraciones en la piel y tegumentos (como estrias
atroficas). Sin embargo, debido a que la naturaleza
de la enfermedad es multisistémica, es de vital
importancia darle un manejo multidisciplinar*®.

La clasificacion del SM puede realizarse de
manera clasica o parcial’®'2. En este sentido, se
podria relacionar con los casos en donde las alter-
aciones organicas se encuentren disminuidas o
ausentes. Si bien la mayoria de los autores con-
sultados se refieren a que es indispensable contar
con, al menos, dos o mas signos clasicos para
diagnosticar el SM, otros autores manifiestan que

el presentar deficiencias oculares y una historia
familiar positiva es suficiente para establecer el
diagnostico®*'°. Durante muchos afos se creyo
que la base esencial de la patologia era que el
tejido conectivo perdia su integridad mediante la
disminucién y ruptura de fibras elasticas en teji-
dos comprometidos. Aunque esto explicaba, por
ejemplo, la razén de la presencia de patologia adr-
tica, no daba cuenta de otras afecciones que tam-
bién presenta la enfermedad'¢*®, como la hipo-
plasia muscular, el crecimiento de huesos largos y
el engrosamiento valvular. La expectativa de vida
en la enfermedad de Marfan, condicionada fun-
damentalmente por el pronoéstico cardiovascular,
ha pasado de los 45 afnos en 1972, a los 72 afios
en 1995°. Considerando que, a través del tiempo,
se ha aumentado la expectativa de vida para estos
pacientes, es posible inferir que se puede alcan-
zar también un mejoramiento de sus condicio-
nes. Para ello, se hace necesario indagar acerca
de la prescripcion del ejercicio en pacientes con
SM, teniendo en cuenta las implicaciones, prin-
cipalmente cardiopulmonares y osteomusculares,
que ellos presentan, con el fin de identificar como
puede mejorarse su condicién y contribuyendo asi
a que haya un adecuado abordaje fisioterapéutico.

Debido a que en los pacientes con SM que no
reciben tratamiento oportuno la tasa de mortali-
dad es mads elevada'® que en los que si lo reciben,
se hace necesario implementar medidas tempra-
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nas con el fin de favorecer su esperanza y calidad
de vida. En este sentido, junto con la aplicaciéon
de medicamentos que permitan la recuperacion
de los pacientes, la practica de ejercicio fisico
sera beneficiosa. De alli que sea necesaria la apli-
cacion de estas opciones para influir en la pato-
génesis de la enfermedad®*>.

Mediante esta investigacién se pretende sumar
informacion que conceptualice claramente la
enfermedad y su abordaje desde el area fisiotera-
péutica en la actualidad, y ponerla a disposicion
del personal de salud, los profesionales y los
estudiantes relacionados con la prescripcion del
ejercicio en relacion al tema. Esto representa un
aporte util al conocimiento en beneficio de paci-
entes con SM. Teniendo en cuenta lo anterior, se
plantea la siguiente pregunta de investigacion:
;Qué se entiende de manera undnime como “los
efectos que ocasiona el ejercicio fisico en perso-
nas con sindrome de Marfan”, segtin lo reportado
en la literatura en el periodo comprendido entre
el 2000 y el 20162 Para dar respuesta a ello, se
desarrolla un objetivo general, por medio del cual
se pretende determinar los efectos del ejercicio
tisico en pacientes con SM reportados en la litera-
tura durante el periodo 2000- 2016. Mientras que,
a través de los objetivos especificos, se caracteriza
la informacién obtenida en articulos cientificos
acerca de la prescripcion y los efectos del ejercicio
en el SM, se describen las manifestaciones clinicas
a nivel cardiopulmonar y osteomuscular en paci-
entes que lo padecen y se busca conocer acerca de
la prescripcion del ejercicio y sus efectos en ellos.

MATERIALES Y METODOS

Diseiio del estudio

El proyecto de investigacion se realizd bajo un
enfoque cualitativo descriptivo de investiga-
cién documental no experimental. Se revisaron
y analizaron articulos cientificos escritos en los

idiomas inglés, francés, portugués y espaiol,
disponibles en paginas indexadas y referentes a
los efectos del ejercicio fisico en pacientes con
SM; todos estos, publicados entre el afio 2000 y
el afo 2016.

Criterios de inclusion

Articulos de revistas indexadas como revisiones
de tema, casos y controles, cohortes, estudios de
caso que hagan referencia al ejercicio terapéu-
tico en pacientes con SM.

Criterios de exclusion

Documentos de literatura gris como noticias de
periodicos y blogs de internet.

Obtencion de datos

Los articulos cientificos fueron obtenidos en
bases de datos relacionadas con publicaciones
de material académico en el area de la salud
como Pubmed, E-libro, Pro-Quest, Scielo,
Science direct, ELSEVIER, PeDro, Redalyc, BVS,
Orphanet y Google académico. El proyecto se
llevo a cabo en cuatro fases: preparacion, des-
cripcion, construccién tematica, y publicacion.

Fuentes primarias

Debido a que no se recolecto la informacion de
manera directa a los pacientes con sindrome de
Marfén, no se incluy6 ninguna fuente primaria.
La informacién requerida para el desarrollo de
la monografia proviene de articulos cientificos
publicados entre el 2000 y el 2016.

Fuentes secundarias

Los articulos cientificos incluidos en la revisién
documental correspondieron a fuentes secunda-
rias: la informacién procede de estudios realiza-
dos y publicados previamente por otros autores.
Estos estudios fueron correlacionados con otros
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similares y, asi, fue posible comprobar los efec-
tos del ejercicio fisico en pacientes con SM.

RESULTADOS

En la Figura 1 se presenta un resumen del pro-
ceso de recolecciéon y seleccion de articulos

durante todo el proceso investigativo, teniendo
en cuenta los criterios de inclusién y exclusién.

La Figura 2 muestra los idiomas en los que esta-
ban escritos los articulos consultados. Se eviden-
cié que el espaiol fue el idioma predominante
con un 42%, seguido del inglés con un 31% y del
portugués con 19%.

Figura 1. Proceso de seleccion de los articulos estudiados.

Se recolectaron un total de 60 articulos sobre los efectos del sindrome de Marfan
comprendidos entre los afios 2000 y 2016

Criterios de Inclusién:

- Estudios descriptivos.

- Ensayos clinicos.

- Estudios observacionales.
- Articulos de revista.
-Estudios analiticos.

- Estudios publicados entre los afos
2000 y 2016.

Criterios de Exclusion:

- Documentos de literatura gris como
noticias de periodicos y blogs de internet.

- Estudios publicados fuera de los afios
comprendidos.

38 articulos cumplian con los
requerimientos del trabajo

22 articulos no cumplian con los
requerimientos o no habia la posibilidad de
descargarlos por no ser de acceso gratuito

Con la aplicacién de los criterios de inclusion y exclusion, de un
total de 60 articulos, 38 cumplian con los requerimientos.

Duazary: Revista Internacional de Ciencias de la Salud / ISSN: 1794-5992 / Vol. 15, No. 3, septiembre - diciembre de 2018
DOI: http://dx.doi.org/10.21676/2389783X.2424



Lina Marcela Vanegas-Florez, Miguel Angel Botero-Giraldo, Melissa Medina-Calero, Nathali Carvajal-Tello

Figura 2. Idiomas de los articulos consultados.
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La Figura 3 muestra que los aflos con mayor predo- En la Figura 4 se observa que Brasil y Estados
minio en publicaciones sobre el SM fueron el 2011 Unidos, con un 7,18%, son los paises en los que
conun 9,24% y el 2013 con un 4,10%, seguidos por ~ mas publicaciones, en relaciéon al SM, se han
los afos 2000, 2006, 2007, 2009, 2014 y 2015 con realizado.

un 3,8%.

Figura 3. Delimitacion temporal (afios) de los articulos consultados.
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Figura 4. Delimitacion espacial de los articulos consultados.
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En la Figura 5 se observa que las bases de datos
que arrojaron mayor cantidad de informacién
acerca de los efectos del ejercicio fisico en rela-

Figura 5. Bases e indices bibliograficos consultados.

cién a pacientes con SM fueron Scielo con un
39% y Proquest con un 18%.
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Entre los articulos encontrados sobre el SM,
estaba el caso desarrollado por Blanco y
Ramos*, quienes muestran el SM como un
trastorno del tejido conectivo con grados de
expresion clinica inconstante. Este, tiene mani-
festaciones clinicas importantes de localizacion
ocular, esquelética y cardiovascular, siendo las
dos ultimas las que con mayor frecuencia con-
ducen a la muerte. Dentro de las manifestacio-
nes cardiovasculares en el SM, por un lado, se
encuentran fundamentalmente la insuficiencia
adrtica y mitral, los aneurismas y la diseccién
adrtica*, asi como la endocarditis bacteriana.
A nivel esquelético, por otro lado, la enferme-
dad se manifiesta con deformidades toracicas,
aranodactilia, escoliosis e hiperlaxitud articu-
lar*?2. En sus conclusiones, algunos autores
resaltan que es indispensable que en el equipo
multidisciplinario encargado de trabajar en la
prevencion y tratamiento de las limitaciones
asociadas con el SM>%, se encuentren fisiotera-
peutas profesionales.

En su estudio, Sanchez’ refiere que un equipo
de expertos ha llevado a cabo recomenda-
ciones alrededor del ejercicio en pacientes
con SM y que estas se han fundamentado
en la restriccion del ejercicio extenuante.
Como principio general, los pacientes con
SM pueden realizar actividades recreativas no
competitivas que haran las veces de ejercicio,
siendo estas de baja a moderada intensidad.
Por su parte, Graham y Williams® mencionan
que la mayoria de las autoridades aconsejan a
los nifios y adolescentes con SM evitar el ejer-
cicio isométrico y los deportes competitivos o
de contacto debido al riesgo de desencadenar
diseccién aodrtica en el ejercicio. Segln sefia-
lan estos autores, los niflos con SM deben ser
alentados a permanecer activos mediante ejer-
cicios aerdbicos puesto que el ejercicio regular
tiene muchos beneficios para la salud psicoso-
cial y general**.

Segun algunos autores, se establece que la fre-
cuencia cardiaca, la presion arterial sistdlica y
el gasto cardiaco aumentan durante el ejercicio
dindamico (como, por ejemplo, correr) y durante
el ejercicio de fuerza (como el levantamiento
de pesas’). La resistencia vascular periférica
y la presidn arterial diastélica tienden a dismi-
nuir durante el ejercicio dindmico, pero aumen-
tan durante el ejercicio estatico. Asi, Cheng y
Owens* concluyen que el ejercicio dinamico de
intensidad baja-moderada puede ser beneficioso
para pacientes con SM*. En el mismo sentido,
Dennison y Certo®' describen que los cambios
hemodinamicos causados por el ejercicio, espe-
cialmente el ejercicio intenso, pueden aumentar
la tension y el estrés en la pared debilitada de un
aneurisma y dar lugar a la ruptura de la misma.

El ejercicio es muy importante para los pacientes
con SM ya que, ademas de promover el sentido
fisico y mental, mejora la capacidad fisica, con-
trola los niveles de presion arterial, aumenta la
densidad 6sea y previene enfermedades degene-
rativas como la obesidad, la diabetes y la ateros-
clerosis®*!. Se recomienda que los pacientes con
SM no superen el 50% de su capacidad aerébica
y no sobrepasen un mayor ritmo cardiaco de 110
latidos por minuto®>*.

DISCUSION

La mayoria de los pacientes con diagndstico de
SM presentan mutaciones en el gen de la fibrilina
I (FBN I)**. No obstante, existe un pequefo
grupo de pacientes en los que se han detectado
mutaciones en los genes TGFBR I 'y II (Receptor
del Factor de Crecimiento Transformante Beta I
y II). Esta caracteristica especifica muestra una
forma mas agresiva del compromiso vascular
que se manifiesta con disecciones y roturas mas
precoces y con didmetros mas pequenos’. Por
otro lado, otros autores”” plantean que, actual-
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mente, se usan los criterios de Gante para el
diagnostico del SM, con los que se evaluan todos
los sistemas con sus respectivas manifestaciones
clinicas. Sin embargo, se utilizan herramientas
complementarias en la valoraciéon de la afec-
tacion cardiovascular como la realizacion del
ecocardiograma transtordcico, la Tomografia
Axial Computarizada (TAC) y la Resonancia
Magnética (RM) de térax.

Las recomendaciones del ejercicio dirigido a
personas que presentan SM, elaboradas por
un equipo de expertos, toman como base la
restriccion del ejercicio extenuante; es decir,
la actividad fisica continua de alta intensi-
dad. Como principio general, se establece que
pueden participar en actividades recreativas
de no competicién que cumplan como regla
principal ser de baja a moderada intensidad>**
como caminar y montar bicicleta estatica; en
actividades de riesgo intermedio no competi-
tivas**® como el futbol, el footing y el motoci-
clismo, y en actividades de alto riesgo limitadas
y puntuales entre las que estan el culturismo, la
escalada y el surf. Por su parte, Sun® plantea
que a los atletas con SM se les deben restrin-
gir las actividades que implican la colisién y
los contactos mas fuertes, asi como que deben
evitar el ejercicio isométrico y sélo participar
en actividades de baja intensidad.

Debido a que el ejercicio fisico genera un incre-
mento en la presion sobre la pared aortica,
podria contribuir a la dilatacién progresiva de la
raiz aumentando el riesgo de desgarro y de dis-
eccion's***_ Esto concuerda con lo descrito por
Brothers et al'®, quienes plantean que el aumento
del gasto cardiaco y la distension aértica que
se producen durante el ejercicio generan mas
probabilidades de riesgo de isquemia. Asi, por
ejemplo, incluso en nifios sanos y en adultos
jovenes la muerte subita se produce con mayor
frecuencia durante o justo después del ejercicio.

Segun dichas afirmaciones, el ejercicio fisico en
pacientes con SM deberia ser una contraindi-
cacion absoluta y, por consiguiente, seria preciso
evitarlo. Sin embargo, a pesar de ello los autores
no especifican si dichos efectos se dan en intens-
idades bajas, moderadas o altas, por lo cual no es
posible acogerlas de manera absoluta, sino solo
de modo parcial.

Si bien los autores coinciden en que el ejercicio
de alta intensidad constituye un alto riesgo de
muerte para los pacientes con SM, el ejercicio de
baja y moderada intensidad, prescrito y guiado
por profesionales expertos, puede contribuir, en
cambio, a mejorar los sintomas de la enferme-
dad***. Los nifos y jovenes deportistas que
presentan el sindrome y que no han sido diag-
nosticados pueden estar en grave riesgo de ser
expuestos a actividades fisicas vigorosas; por
ello, los entrenadores deben estar enterados de
la existencia del SM y de sus manifestaciones.
De esta forma, tendran la posibilidad de evitar
la muerte subita de los deportistas enfermos y
podran, ademas, participar en el tratamiento
multidisciplinario*®*.

Hacen falta guias de manejo que permitan rea-
lizar la prescripcion del ejercicio y que expon-
gan de forma especifica los parametros de esta
teniendo en cuenta los resultados de la revision.
Estos concluyen, de manera undnime, que no
resulta conveniente prescribir ejercicio de alta
intensidad en pacientes con SM. Dicha prescrip-
cién ha de ser realizada por profesionales, con el
fin de mantener en estos pacientes un adecuado
funcionamiento del sistema cardiovascular, pul-
monar y musculoesquelético®. Es preciso consi-
derar unicamente ejercicios de tipo aerdbico de
baja y moderada intensidad ya que se debe evitar
generar cambios hemodinamicos, ocasionados
por el ejercicio de alta intensidad, que puedan
aumentar la tension y el estrés en la pared de los
Vasos.
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RECOMENDACIONES

Dar a conocer los signos clasicos del SM, prin-
cipalmente en el area del deporte infantil y juve-
nil, para permitir que personas ain no diagnos-
ticadas lo reconozcan y tomen las precauciones
pertinentes a la hora de practicar actividades
deportivas; realizar evaluaciones exhaustivas a
los aspirantes a practicar deportes de alto ren-
dimiento con el objetivo de identificar el SM
antes de que el paciente sea expuesto a ejercicio
fisico de alta intensidad, lo cual puede represen-
tar un riesgo importante de muerte; impulsar
con mayor impetu la investigacion en pro de la
mejoria de pacientes con SM desde el ambito
fisioterapéutico, lo que sugiere un crecimiento
para la profesion y un beneficio para los pacien-
tes con dicha condicién y, por ultimo, ahondar
en la prescripcion de ejercicio en pacientes con
este sindrome por medio de ensayos clinicos
que permitan abordar, identificar y comparar a
diferentes personas con SM expuestas a ejercicio
fisico, a fin de encontrar métodos que permitan
llevar a cabo ejercicio fisico y deportes sin supo-
ner un riesgo para la vida del paciente.

DECLARACION SOBRE CONFLICTOS DE
INTERESES

Todos los autores participaron en el disefio, ana-
lisis e interpretacion de datos del presente arti-
culo. No manifiestan ninguin conflicto de interés.
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