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EXERCICIO FISICO E SINDROME DE MARFAN

RESUMO

Sindrome de Marfan € uma doenca transmitida
de forma autossémica dominante, que afeta o
tecido conjuntivo. Acometendo um a cada dez
mil individuos. Caracteriza-se fundamental-
mente por alteragdes musculoesqueleticas,
oculares e cardiovasculares. Os problemas
mais comuns sdo: pectus carinatum, pectus
excavatum, escoliose, cifose, hiperextensibili-
dade, dolicostenomelia, aracnodactilia,
estatura elevada, subluxagcdo do cristalino,
miopia, deslocamento de retina, prolapso de
valvula mitral, regurgitacédo adrtica, dilatacao e
aneurisma dissecante da aorta. O exercicio
fisico orientado de intensidade leve a
moderada pode se benéfico para esta
populagéo, sendo inclusive um dos principais
componentes do tratamento, j& o exercicio
fisico de intensidade elevada pode
comprometer as paredes da Aorta podendo
inclusive ser fatal, pelo fato de aumentar e
muito a tensdo nas paredes dos vasos
sanguineos. Neste artigo de revisdo sao
explicadas as principais manifestacbes
clinicas, complicacdes e colocado os pontos
primordiais para prescricdo de um exercicio
seguro para esta populacéo.

Palavras-chave: Sindrome de Marfan;
prescricdo de exercicio fisico; complicacoes;
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ABSTRACT

Physical exercise and Marfan Syndrome

Marfan syndrome is a disease transmitted from
an autosomal dominant form, which affects the
connective tissue. Affecting one to every
10,000 individuals. It is characterized mainly by
changes musculoskeletal, ocular and
cardiovascular. The most common problems
are: pectus carinatum, pectus excavatum,
scoliosis, kyphosis, hyperextensible,
dolicostenomelia, arachnodactyly, high stature,
subluxation of the lens, myopia, retinal
displacement of, prolapse of mitral valve
stenosis, aortic regurgitation, and dilatation of
the aortic aneurysm desiccant. The exercise
focused on mild to moderate intensity can be
beneficial for this population including being
one of the main components of the treatment,
since the exercise of high intensity may
undermine the walls of the aorta may even be
fatal, because of increase and the very tension
in the walls of blood vessels. In this article for
revision are explained the main clinical
manifestations and put the points primary
prescription for a safe exercise for this
population.
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INTRODUCAO

O objetivo fundamental desta revisao
foi esclarecer as possiveis manifestagbes
clinicas e complicagbes relacionadas a
Sindrome de Marfan e a utilizagcao do exercicio
fisico enquanto parte do tratamento néao
farmacolégico nesta patologia, bem como
esclarecer possiveis duvidas a respeito da sua
aplicabilidade. Poucos estudos relacionados
ao exercicio fisico e esta populagdo foram
realizados, necessitando, portanto de mais
informacoes. Faz-se necessario a
compreensdo de todas as alteragbes
provocada pelo exercicio fisico, bem como as
caracteristicas especificas desta populacao na
hora de uma prescri¢éo segura e eficiente.

Um dos principais riscos na execugao
de exercicios fisicos por individuos portadores
de sindrome de Marfan é um possivel
alargamento de um aneurisma, principalmente
na parede da aorta ascendente, podendo levar
inclusive a fatalidade. Exercicios de

Figura 1 Antoine Bernard Marfan

Esta

patologia € um transtorno
hereditério devido a problemas estruturais e
quantitativos causado por mutacdes genéticas
da proteina fibrilina, que €é o maior
componente no tecido conjuntivo (McKusick,
1983). A fibrilina, uma glicoproteina da matriz
extracelular do tecido conjuntivo, é um
componente da malha microfibrilar que se
apresenta distribuido por todo o corpo. Na
sindrome de Marfan, a fibrilina é estrutural e
funcionalmente anormal dependendo do tipo
de mutacao (Kielty e colaboradores, 1995).
FreqUentemente transmitido de forma
autossbmica dominante que apresenta

intensidade leve a moderada parecem mostrar
nenhum efeito sobre o aneurisma. Ja o
exercicio de intensidade alta pode promover
danos pela alta tensdo gerada nas paredes da
artéria.

SINDROME DE MARFAN E EXERCICIOS
FISICOS

Em 1896, o pediatra francés Antoine
Bernard Marfan (Figura 1 e 2) descreveu o
caso de uma menina com quase seis anos que
apresenta dedos longos, magros € membros
que ele denominou dolicostenomelia (os
membros sdo desproporcionalmente longos
quando comparados com o tronco). Esta
menina também teve multiplas contraturas
articulares e desenvolveu escoliose (Marfan,
1896). Mas foi somente 50 anos mais tarde
que se descreveu completamente esta
sindrome (Gott, 1998).

Figura 2 Antoine Bernard Marfan
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considera 0 gene
(OMIN*134797) como
Sindrome de Marfan.
localizado no cromossomo
composto de 65 exons.

Caracteriza-se fundamentalmente por
alteracées musculoesqueleticas, oculares e
cardiovasculares (Braverman, 1998; Giske e
colaboradores, 2003; Goldstein e Brown, 1998;
Stollerman, 1984; Roberts, O'Rourke e
Roldan, 2004).

FBN 1 (fibrilina 1)
responsavel pela
O gene FBN-1 foi
15q21 e &
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Em um estudo realizado (Domingues,
Luna e Alvarez, 2000) com 79 pacientes
diagnosticados com Sindrome de Marfan as

alteracbes mais encontradas seguem no
quadro a seguir:

Quadro 1 Principais manifestacdes clinicas dos portadores da Sindrome de Marfan

MANIFESTACOES CLINICAS NUMERO PERCENTUAL
Alteragdes musculoesqueléticas 79 100%
Alteracdes Cardiovasculares 65 92,2%
Alteragdes oculares 22 27,9%

(Domingues, Luna e Alvarez, 2000)

As principais manifestagées esqueléticas sdo:

Deformidade do térax e da coluna. O
aumento do crescimento longitudinal das
costelas produz deformidades no térax
anterior: depressao (pectus escavatum, figura
4) ou protrusao (pectus carinatum, figura 3) do
esterno. Nestes casos, o torax €
freqlientemente assimétrico, com a alteragéo

Pectus carinatum (figura 3)

Escoliose (figura 5) - pode acontecer
em um ou mais locais ao longo da coluna
vertebral e geralmente pode piorar durante os
periodos de crescimento rapido, como no
inicio da adolescéncia.

Hiperextensibilidade - Os dedos,
pulsos, cotovelos e joelhos (genu recurvatum)
sdo geralmente hiperextensivos nestes
pacientes.

da fixagdo das articulagdes costocondrais
(normalmente a esquerda). A deformidade do
térax anterior pode mudar notadamente
durante o crescimento dos arcos costais. Um
pectus excavatum moderado em uma crianga
podera evoluir negativamente em alguns anos,
podendo ficar assimétrico, ou ainda converter-
se a um defeito de pectus carinatum.

Pectus excavatum (figura 4)

Revista Brasileira de Prescrigcdo e Fisiologia do Exercicio, Sao Paulo, v.2, n.8, p.149-157. Margco/Abril. 2008. ISSN 1981-9900.



152

Revista Brasileira de Prescricao e Fisiologia do Exercicio
ISSN 1981-9900 versio eletrénica
Periddico do Instituto Brasileiro de Pesquisa e Ensino em Fisiologia do Exercicio

www.ibpefex.com.br / www.rbpfex.com.br

Figura 7 Aracnodactilia - dedos
extremamente alongados e estatura elevada.

A frouxidao dos ligamentos carpais produz pés
planos (figura 8) (pés planus com ou sem
calcaneo, pé valgo)

Figura 8 Pés planos

Figura 6 Dolicostenomelia — membros
desproporcionais em relagao ao tronco

Quadro 2 Alteracées musculoesquléticas encontrada em 79 pacientes

Alteracoes Musculoesqueléticas N2 %
Grande altura com desproporgdo entre membros superiores e inferiores 79 100
(dolicostenomelia )

Aracnodactilia 75 94,9
Escoliose 71 89,8
Pés planos 68 86
Pectus Carinatum 56 70,8
Cifose 43 54,4
Hiperestensibilidade articular (luxagdes, subluxac¢des e genurecurvatum). 41 51,8
Sinal de Steinberg (figura 9) 38 48,1
Hipotonia 11 13,9
Pectus Excavatum 23 29,1

(Domingues, Luna e Alvarez, 2000).
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Figura 9 Sinal de Steimberg

As principais manifestacbes oculares s&o:
subluxacao do cristalino, miopia e
deslocamento de retina.

A subluxacao do cristalino (figura 10)
também denominado “ectopia lentis” é a
manifestagdo ocular mais comum encontrada
nesta  sindrome. Caracteriza-se pelo
deslocamento do cristalino da sua posigao
normal (Sallum, Chen e Perez, 2002).

As principais manifestagbes cardiacas sio:

Prolapso de valvula mitral, segundo
Silbernagl e Lang, (2006) na regurgitacao
mitral (RM, algumas vezes também chamada
de insuficiéncia mitral) a valva mitral perde sua
funcdo de valvula, e, assim algum sangue do
ventriculo esquerdo flui de volta (“regurgita”)
para o atrio esquerdo durante a sistole. A
valva mitral é constituida de um anel ao qual
sdo fixados um folheto anterior e um posterior.
Estes sdo conectados por cordas tendineas
aos musculos papilares, que originam-se da
parede ventricular. As paredes posteriores do
atrio esquerdo e do ventriculo esquerdo

funcionalmente sdo partes deste aparelho
mitral. Na Sindrome de Marfan, as cordas séo
alongadas e mesmo rompidas, e um anel
dilatado. O efeito da regurgitacdo mitral € uma
carga de volume aumentada sobre o coragao
esquerdo, pois parte do volume sistélico é
bombeado de volta para o atrio esquerdo.
Esse volume de regurgitacdo pode
corresponder a até 80% do volume sistélico. O
volume e o tempo da regurgitagdo é
dependente de:

- area de abertura na sistole;

- gradiente de pressao do ventriculo esquerdo
para o atrio esquerdo durante a sistole
ventricular; e

- duragéo da sistole.

A presséao atrial esquerda (PAE) serd
elevada se houver adicionalmente Estenose
Adrtica e se a proporgao da sistole ventricular
no ciclo cardiaco (duragdo\tempo sistélico)
estiver aumentada na taquicardia (por exemplo
na atividade fisica). Tais fatores acentuam os
efeitos de qualquer regurgitacdo mitral.

Para manter um volume sistélico
efetivo normal para a aorta, apesar da
regurgitacdo, o enchimento ventricular
esquerdo durante a diastole tem de ser maior
do que o normal (onda de enchimento rgpido
[OER]), com terceiro som cardiaco de
fechamento. A ejecdo desse volume diastdlico
final aumentado (VDF) pelo ventriculo
esquerdo requer um aumento da tensdo da
parede (lei de Laplace), o que produz uma
sobrecarga crénica no ventriculo (insuficiéncia
cardiaca). Distensdo do atrio esquerdo
também causa deslocamento do folheto
posterior da valva mitral, de modo que a
regurgitacdo é agravada ainda mais Além
disso, o atrio esquerdo esta sujeito a uma
pressdo maior durante a sistole. Isso causa
uma distensdo acentuada do atrio esquerdo
(300-600 ml) enquanto a pressao atrial
esquerda esta moderadamente elevada,
devido a um aumento gradual em longo prazo
na distensibilidade (complacéncia) do atrio

esquerdo.
Na regurgitacao aortica para
Silbernagl e Lang, (2006) logo apdés o

fechamento da valva adrtica (Pao) cai de
modo relativamente lento, enquanto a pressao
do ventriculo esquerdo (Pve) cai rapidamente
para alguns mmHg, isto é, nesse momento, ha
um gradiente de pressao reverso (Pao > Pve).
Na regurgitagédo da valva adrtica (RA, também
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chamada de insuficiéncia), a valva ndo é
firmemente fechada, de forma que, durante a
diastole, uma parte do que foi ejetado do
ventriculo esquerdo, durante a sistole
ventricular precedente, flui de volta para o
ventriculo esquerdo devido ao gradiente de
pressao reverso (volume regurgitante).

As consequéncias da regurgitagdo
aodrtica dependem do volume regurgitante (20-
80 mL, maximo de 200 ml por batimento), o
qual é determinado pela area de abertura e
pela diferenga de pressdo durante a diastole
(Pao — Pve), bem como pela duracdo da
diastole. Para alcancar o volume sistélico
efetivo adequado (= volume de fluxo para
frente), o volume sistolico total deve ser
aumentado pela quantidade do volume
regurgitante, o que é possivel apenas pela
elevacdo do volume diastolico final. Isto é
realizado em casos agudos até em certo grau
pelo mecanismo de Frank-Starling. Em casos
crdnicos, é realizado por uma transformagao
miocardica de dilatagdo muito mais efetiva
(regurgitacéo aodrtica aguda é, portanto pouco
tolerada: débito cardiaco diminui; Presséo
Atrial Esquerda aumenta). O volume sistélico é
também muito aumentado. De acordo com a
Lei de Laplace, a dilatacdo ventricular requer
maior forga miocardica, j& que de outro modo
a pressao ventricular esquerda diminuiria. A
dilatacdo é, dessa forma, acompanhada por
hipertrofia ventricular esquerda. Devido ao
fluxo reverso na aorta, a pressado adrtica
diastolica cai abaixo do normal. Para manter
uma pressdo média normal, isso é
compensado por um aumento na pressao
sistdlica.

Os mecanismos antes mencionados
permitem ao coracdo compensar a
regurgitagdo aodrtica crbnica por varias
décadas. Os pacientes com regurgitacao
adrtica sdo em geral, capazes de um bom
nivel de atividade fisica, pois a taquicardia
associada a atividade diminuiu a duracdo da
diastole e, portanto, o volume regurgitante. A
dilatagcdo vascular periférica do trabalho
muscular também tem um efeito positivo, visto
que reduz o gradiente de pressao diastélica
média (Pao — Pve). Por outro lado a
bradicardia ou vaso constricdo podem ser
prejudiciais ao paciente.

Dilatagdo da aorta (figura 12) e
aneurisma dissecante da aorta. A disseccao
da aorta pode, em sua fase aguda, ocasionar
morte sUbita. A formacao do falso lume, rotura

através da parede externa para dentro do
espaco pericardico, pleural ou peritoneal, e 0
acometimento das artérias coronarias podem
levar a morte. Com relagdo a isquemia, a
disseccao da aorta € um fator de risco bem
conhecido. Além do envolvimento do
miocardio, h& grande dificuldade em se aplicar
técnicas para tratar esse evento (Moreira e
colaboradores, 1987).

O risco de dissecgao adrtica, que pode
levar a morte, pode ser predito pela presenga
de histéria familiar de disseccdo e pela
mensuragdo e analise do didmetro da aorta
ascendente ao estudo ecocardiografico.

O tratamento cirlrgico dessa doenca é
recomendado quando o didmetro da aorta
ultrapassa cinco  centimetros, havendo
discordancia quanto a troca da valva aodrtica e
ao reimplante do seio de Valsalva
acompanhando o procedimento. Pacientes
com aumento "borderline" do didmetro da
aorta podem se beneficiar da terapéutica com
agentes betabloqueadores para diminuir o
risco de disseccao (Dent, 2003).

Podem ocorrer também manifestacdes
do sistema nervoso central, como ecstasia
dural, meningocele lombar e sacral, cisterna
magna dilatada, distirbio de aprendizado e
hiperatividade.

Afetando de quatro a dez em 100.000
individuos, o diagndstico é estabelecido do
ponto de vista clinico, os estudos radiolégicos
sdo de grande utilidade (Braverman, 1998;
Giske e colaboradores, 2003; Goldstein,
Brown, 1998; Stollerman, 1984; Roberts,
O'Rourke e Roldan, 2004).

Em 1995, um grupo de especilaistas
em Sindrome de Marfan prop6s uma revisao
nos critérios de diagndstico, na qual o critério
passa a ser a observacdo clinica de varios
orgaos do sistema, que sao afetados.

Atualmente o diagndstico clinico é o
Unico meio que pode determinar se o sujeito é
portador da Sindrome de Marfan, uma vez que
o teste laboratorial negativo para o FBN1 nao
exclui o diagnoéstico (Hendriksen e
Christensen, 1998; Murray e Jacobson, 1982;
Caffey, 1982).

EXERCICIO FiSICO E SINDROME DE
MARFAN

Ainda quanto a
pratica de esportes,

liberagdo para a
(Picchio, Colonna,
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Daliento, e colaboradores, 2001) considera
pacientes em otimas condigcdes aqueles com
lesbes discretas, se ndo operados, e o0s
operados com sucesso (gradiente menor que
20 mmHg). A liberagdo pode ser feita apos
seis meses da intervengcdo se a pressao
arterial apresentar comportamento normal em
repouso ou esforgo. Se a hipertensao persistir,
devem ser evitados exercicios estaticos de
alta intensidade e esportes com possibilidade
de colisdo. Proibidos para qualquer atividade
esportiva ou laborativa estdo os pacientes,
com dilatagdo da aorta maior que 50 mm,
fracdo de ejecdo inferior a 30%, hipertrofia de
ventriculo esquerdo de grau importante e
seqlelas neuroldgicas. O acompanhamento
clinico dos pacientes, tratados ou nao, é
fundamental, pois a progressdo de lesdes ja
existentes ou o surgimento de novas lesdes
impdem mudancgas na orientagdo médica.

Quanto a realizagdo de atividades
fisicas e exercicios, pacientes com dilatagao
da aorta ndo devem participar de atividades
competitivas; ap6és a cirurgia reparadora,
devem ser avaliados, considerando-se que
deve ser evitada a participacdo em atividades
com risco de impacto e colisdes pelo risco de
lesdo (ruptura) decorrente de desorganizagéo
ou malformacao tecidual. Quando ocorre troca
da valva adrtica associada, ha indicagao
preventiva de anticoagulagdo oral; portanto,
também em decorréncia do risco de
sangramento, esportes com risco de colisdo
devem ser evitados (Graham, Bricker, James,
Strong, 1994).

As alteracoes hemodinamicas
causadas pelo exercicio fisico, especialmente
pelo exercicio intenso, podem aumentar a
tensdo e o estresse nas paredes dos vasos
sanguineos, podendo ocasionar um
aneurisma, que aumenta o risco de uma
ruptura da parede dos vasos. Todos estes
problemas potenciais podem causar
dificuldades na hora de prescrever um
programa seguro de exercicio fisico para
portadores de Sindrome de Marfan (Dennison
e Certo, 2006).

Embora haja numerosas informagdes
que recomendam limitagbes especificas de
exercicio fisico para portadores de Sindrome
de Marfan, existem pouquissimos estudos
controlados para este grupo de individuos. Um
estudo envolvendo 17 jovens com Sindrome
de Marfan comparou a fungédo pulmonar, por
ergoespirometria, foi mensurado consumo de

pico de oxigénio (VO, de pico) durante teste
em cicloergbmetro, e pico de torque gerado
durante um teste em aparelho isocinético para
membros inferiores  (flexdo\extensdo de
joelho), com valores previstos para pessoas
sadias e normais. Os individuos que possuem
a doenca tinham uma reducdo de 30% a 50%
no consumo maximo de oxigénio (VO, de pico)
comparado aos valores do grupo controle,
mesmo que 0 ecocardiograma ndo indicasse
capacidade cardiaca insuficiente de
bombeamento. Além disso, o ECG néao
mostrou anomalias naqueles individuos que
terminaram o teste, e a freqiiéncia cardiaca de
pico, pressao diastdlica do sangue daqueles
que nao tomavam beta-bloqueadores eram
comparaveis as pessoas normais. Previsto

outras anormalidades do sistema
cardiovascular tais como problemas das fibras
elasticas dos vasos sanguineos que

dificultavam a distribuicdo de sangue aos
musculos e falta de condicionamento foram
sugeridos como fatores limitantes na
capacidade do exercicio. Nao era creditado
que a funcao pulmonar prejudicada contribuia
para capacidade de trabalho diminuida porque
o teste de ergoespirometria nao indicou
nenhuma limitagdo pulmonar durante o
exercicio, porém portadores de sindrome de
Marfan tiveram uma capacidade vital 30%
maior que a média predita para a populagao
normal e volume residual duas vezes maiores
do que a média da populagdo normal. Os
autores sugerem que estas diferengas
pudessem ser interpretadas como elasticidade
diminuida do tecido pulmonar. Mulheres com
sindrome de Marfan demonstraram torque de
flexdo de joelho diminuida quando a
velocidade mais alta foi testada, nos testes
isocinéticos de extensao\flexdao. Era pensado
que a diferenca em forca de musculo estava
devido a mudangas de tecido conjuntivo que
s6 foram descobertas a velocidade mais alta.

Este estudo suporta que um teste
monitorado de ergoespirometria em
cicloergometro é uma maneira segura de
descobrir respostas ao exercicio em individuos
com sindrome de Marfan, desde que nao
tenham um didmetro aértico maior que cinco
cm ou dissecgao da aorta. Porém séo precisos
estudos adicionais usando mais assuntos para
que com o passar do tempo possa se chegar
num parametro mais preciso sobre com qual
intensidade um individuo com sindrome de
Marfan possa se exercitar.
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O exercicio fisico de baixa a média
intensidade pode ser benéfico para portadores
de sindrome de Marfan. Recomenda-se nao
exceder 50% de sua capacidade aerobia
maxima e nao passar da taxa de 110 bpm. Ou
mais extremamente ndo passar de 100 bpm
para aqueles individuos que fazem a utilizagao
de  beta-blogueadores. Recomendam-se
esportes recreacionais.

Evitar esportes de contato, para nao
correr o risco de ruptura ou lesdo da aorta.
Tomar cuidado com natagdo, pois esta pode
ser considerada como um exercicio dindmico
de intensidade elevada > 70% da capacidade
aer6bia maxima, a ndo ser que o professor
consiga manipular a aula para que ele trabalhe
numa intensidade menor. Devem ser evitados
exercicios em grandes altitudes e também
mergulhos profundos (scuba) devido as
mudancas na pressao atmosférica que podem
levar a um pneumotdrax espontaneo.
Trabalhar acima de uma capacidade aerébia
de 50% pode causar o stress improprio ao
sistema cardiovascular.

Os individuos sem histéria familiar de
morte subita, sem evidéncias de dilatagao do
arco aortico e regurgitacdo mitral, podem ter
atividade fisica com envolvimento de exercicio
de baixo a moderado componente estatico.
Ocorrendo dilatacdo do arco aértico, somente
€ permitida atividade de baixa intensidade,
sem contato corporal (I Consenso Nacional de
Reabilitacdo Cardiovascular, 1997).

Exercicios fisicos apropriados para os
portadores de sindrome de Marfan sejam eles
jovens ou adultos é um dos principais
componentes do tratamento da patologia,
portanto portadores desta sindrome devem ser
encorajados a fazer exercicios fisicos desde
que adaptados, por uma questdo também
psicolégica, social, motora e imunoendocrina.

CONCLUSAO

Conclui-se que os efeitos benéficos do
exercicio fisico devem ser aproveitados no
individuo portador de Sindrome de Marfan,
visando melhorar sua qualidade de vida,
restabelecendo sua vida social, capacidade
motora, melhora das atividades diarias,
beneficios cardiovasculares entre outros.
Respeitando determinados parametros, por
questdes de seguranga, do individuo os

exercicios de leve a moderado nao
comprometem as estruturas afetadas pela
patologia.

Exercicios fisicos de alta intensidade,
esportes competitivos, exercicios onde exista
possibilidade de colisdo, exercicios fisicos de
componente estatico elevado, bem como
scuba (mergulho em grandes profundidades) e
exercicios fisicos em grandes altitudes devem
ser evitados por trazerem grande risco para os
portadores de sindrome de Marfan.

E necessaria uma avaliagcdo fisica
aprimorada para aqueles que possuam uma
dilatacdo da aorta superior a cinco
centimetros, pessoas que passaram por
cirurgia, ou que possuam problemas neurais
havendo inclusive a possibilidade de restricao
de exercicios fisicos para estes casos mais
comprometidos.

Devido a ser uma doenga mais rara na
populagdo poucos estudos foram realizados
diretamente com este publico, necessitando de
mais pesquisas na area de exercicio fisico e
sindrome de Marfan.
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