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El sindrome de Marfan

Esta ficha reune informacion de ayuda a los profesionales implicados en la atencion de la discapacidad
en su trabajo de evaluacion y acompainamiento de personas que padecen estas enfermedades raras.
En ningun caso, sustituye a una evaluacién individual.

Adaptado de la Enciclopedia de Orphanet para profesionales [1]

e Definicion: El sindrome de Marfan (SM) es una enfermedad sistémica del tejido
conectivo, caracterizada por una combinacién variable de manifestaciones
cardiovasculares, musculo-esqueléticas, oftalmolégicas y pulmonares.

e Epidemiologia: La prevalencia se estima en 1/5.000 y afecta por igual a ambos sexos.

e Clinica: Los sintomas pueden aparecer a cualquier edad y son muy variables de una
persona a otra, incluso dentro de una misma familia. La afectacidn cardiovascular se
caracteriza por 1) dilatacién progresiva de la aorta, acompafiada de un riesgo elevado de
diseccion adrtica, lo que afecta al prondstico; la dilatacion adrtica puede conducir a una
insuficiencia de la valvula adrtica; e 2) insuficiencia mitral, que puede complicarse
(arritmias, endocarditis, insuficiencia cardiaca). Habitualmente, la afectacidon esquelética
es el primer signo de la enfermedad y puede incluir una dolicostenomelia (longitud
excesiva de las extremidades), talla grande, aracnodactilia, hipermovilidad articular,
escoliosis, protrusion del acetabulo, deformidad toracica con pectus carinatum o
excavatum, dolicocefalia, hiperlaxitud articular o hipoplasia malar. La afectacion
oftalmoldgica lleva a una ectopia o luxacion del cristalino y/o una miopia axial.
Asimismo, pueden presentarse signos cutaneos (estrias atroficas), riesgo de neumotaérax
y ectasia dural.

e ftiologia: En la inmensa mayoria de los casos, el sindrome de Marfan se debe a
mutaciones en el gen FBN1, (15q21), el cual codifica para la fibrilina-1, una proteina
esencial del tejido conectivo. La transmision es autosémica dominante. Se ha
identificado, ademds, nuevas formas relacionadas de la enfermedad, sobre todo
secundarias a mutaciones en el gen TGFBR2, localizado en el cromosoma 3, el cual
codifica para el receptor del TGF-beta.

e Manejo y prondstico: El manejo debe de ser multidisciplinar, con la intervencién de
diferentes especialistas (cardidlogos, genetistas, reumatdlogos, oftalmdlogos, pediatras,
radidlogos,...). El objetivo es limitar la dilatacion adrtica (beta-bloqueantes, limitacion
de deportes de riesgo) y hacer un seguimiento regular de la aorta (ecocardiograma
anual), a fin de permitir un reemplazo de la raiz adrtica antes de que se produzca la
diseccidn. Puede realizarse cirugia para las anomalias esqueléticas (estabilizacion de la
columna vertebral en caso de escoliosis grave, reparacién de las deformaciones toracicas)
y oculares (tratamiento con laser, reemplazo de la lente dislocada). El tratamiento es
sintomatico para los dolores osteoarticulares crénicos relacionados con la hiperlaxitud. La
afectacién adrtica condiciona el prondstico de la enfermedad. Con un seguimiento
regular y un manejo adecuado, los pacientes presentan una esperanza de vida cercana a
la de la poblacion general, ya que durante los ultimos 30 afios la esperanza de vida ha
aumentado en 30 afios.
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Extraido de la Enciclopedia Orphanet para el publico en general [2]

Las personas afectadas por el sindrome de Marfan no presentan necesariamente todas
las manifestaciones descritas anteriormente. Algunas pueden experimentar una forma
de discapacidad grave mientras que otras presentan una forma moderada de
manifestacion tardia. Asimismo, ciertas personas de una misma familia pueden tener el
gen mutado sin ninguna manifestacion fisica visible del mismo modo que miembros de
una misma familia pueden padecer el sindrome y tener diferentes manifestaciones.
Determinadas caracteristicas del sindrome, tales como la talla grande, la escoliosis y la
movilidad excesiva de las articulaciones pueden conllevar dolores crénicos que
repercuten sobre la calidad de vida diaria.

La fatiga excesiva, dificil de cuantificar, es debida a la cronicidad de la enfermedad vy al
tratamiento, pudiendo predominar en la vida diaria y dificultar la autonomia, la
locomocién y la comunicacién.

La afectacidn visual puede conducir a una disminuciéon de la visiébn y, muy
excepcionalmente, a la ceguera.

Las deformaciones del esqueleto, del térax, la talla grande, la delgadez y las estrias
atréficas pueden tener consecuencias estéticas que generan sufrimiento psicoldgico y
aislamiento del nifo, que se siente diferente de otros, o del adulto, que encuentra
dificultades para aceptarlo y ser aceptado.

Manejo de las afectaciones musculo-esqueléticas

Las deformaciones de la columna vertebral (escoliosis) y del térax pueden experimentar
mejoria mediante sesiones de kinesioterapia y, en ocasiones, mediante el uso de un
corsé. La kinesioterapia permite ademas aliviar los dolores articulares, sobre todo de la
columna vertebral. La practica regular de una actividad fisica o de la natacidn es
igualmente beneficiosa.

Una escoliosis muy pronunciada puede provocar una deformacidn de la caja tordcica y
limitar la capacidad pulmonar. Los ejercicios de kinesioterapia respiratoria permiten
conservar una buena amplitud respiratoria.

Manejo de los problemas psicomotores

Los problemas de psicomotricidad fina debidos a manifestaciones esqueléticas pueden
ser corregidos mediante sesiones de psicomotricidad.

La ergoterapia puede ayudar en la ejecucién de ciertos movimientos, gracias a técnicas
de reeducacién que incluyen actividades artisticas o manuales cotidianas. La
ergoterapia puede hacer frente a las dificultades y ayudar a reflexionar sobre la manera
de abordarlas, de adaptarse al medio y encontrar soluciones técnicas para las
actividades diarias, en casa, en el trabajo o al aire libre.

— Enciclopedia Orphanet de la Discapacidad
www.orpha.net/data/patho/Han/Int/es/Marfan_Es_es HAN_ORPHA109.pdf | agosto de 2016
2



orphanet

L !nserm

Manejo de las afectaciones oftalmoldgicas

Se recomienda encarecidamente que se facilite la deteccidn precoz de los problemas de
la visién y su manejo por parte de los equipos de especialistas asociados, tanto de
oftalmdlogos como de ortoptistas. Estos profesionales detectan y reeducan los
problemas visuales tanto en nifios como en adultos, mejorando la adaptacién mediante
la utilizacién de lentes de contacto o de lentillas o de otras ayudas dpticas si se estiman
necesarias.

En caso de disminucidn de la agudeza visual, es importante llevar a cabo revisiones
periddicas para proponer una correccidon Optica o una adaptacidn especifica si fuese
necesario.

En algunos individuos, pueden resultar Utiles las ayudas para la “baja vision”: se trata de
ayudas dpticas (lentes de aumento, lupas, telescopios), o no-épticas, consistentes en un
conjunto de herramientas que puede mejorar el desarrollo de las actividades
cotidianas.

Manejo logopédico
En caso de presentar paladar ojival, problemas con la voz o del lenguaje, la asistencia de
un logopeda resulta de gran ayuda.

Tratamiento cutdneo
Pueden proponerse cuidados para las estrias o para las cicatrices post-quirurgicas.

Una encuesta reciente a miembros de asociaciones de pacientes europeos ha mostrado
gue aungque la enfermedad de Marfan tiene una repercusién importante en la vida
diaria, la mayoria de los afectados logra adaptarse a estas dificultades y vivir lo mejor
posible. Asi, se ha podido observar que el mantener una actitud positiva en la
aceptacion de la enfermedad y contar con el apoyo familiar confiere ciertas ventajas en
relacion a los sintomas fisicos. Es posible desarrollar una vida familiar, profesional y
social con normalidad.

Para el desempeiio de las actividades diarias resulta necesario tomar precauciones
simples, evitando esfuerzos de alta intensidad, cargar peso, o realizar ejercicio o
actividades que impliquen riesgo de sufrir impactos tordcicos o grandes aceleraciones-
desaceleraciones de manera brusca (que podrian producir una elevacidn abrupta de la
presion arterial).

En la vida diaria las ayudas ortopédicas (corsé) pueden resultar demasiado constrictivas
para nifos y adolescentes, que deben atender al mismo tiempo a sesiones de
reeducacion especifica.

El manejo del dolor crénico relacionado con la hiperlaxitud articular puede requerir la
adopcion de un estilo de vida adecuado (ejercicio fisico regular, reeducacion
propioceptiva, ropa especifica correctora, eleccién de un deporte adaptado, relajacion).
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Los niflos pueden ser escolarizados con normalidad. En determinados casos, es
necesario advertir acerca de las consecuencias de la enfermedad (fatiga, problemas de
agudeza visual, motricidad) y su tratamiento (cansancio...).

El Servicio de Atencién Educativa de FEDER (inclusion@enfermedades-raras.org), le
facilitard apoyo y orientacién en relacién a las necesidades educativas del alumnado
afectado por una enfermedad poco frecuente.

La actividad fisica de los nifios estard dirigida y se mantendrd con las necesarias
restricciones. No se debera iniciar una actividad fisica sin haberlo consultado con el
médico, que emitird una opinién en funcién de la evoluciéon de la enfermedad y de los
medicamentos prescritos.

Algunos deportes, tales como la halterofilia o el fitness estan totalmente
contraindicados. Otras estan permitidas (consultelas a continuacién).

Clasificacion de deportes para afectados del sindrome de Marfan

Deportes autorizados sin restriccion

Golf — Billar — Bolos — Cricket — Tiro con rifle — Tiro con arco — Yoga — Tai-chi

Deportes autorizados como aficionados (competicion excluida)

Ping-pong — Senderismo — Futbol — Bicicleta — Natacién — Buceo con botella -
Equitacion —Vela — Baloncesto— Badminton — Voleibol - Danza

Deportes autorizados como aficionados (competicion excluida)

Ping-pong — Senderismo — Futbol — Bicicleta — Natacién — Buceo con botella —
Equitacion —Vela — Baloncesto— Badminton — Voleibol - Danza

Deportes autorizados para los ninos

Futbol — Tenis

Deportes prohibidos

Halterofilia — Musculacién — Bobsleigh-Luge — Lanzamiento de jabalina — Artes
marciales — Escalada — Esqui nautico — Windsurf — Esgrima — Salto de altura —
Rodeo — Rugby — Carrera de velocidad — Esqui de descenso — Squash — Hockey
— Boxeo — Combate — Decatlon — Canoa — Kayak — Carreras de coches —
Carreras de motos — Gimnasia — Step — Atletismo — Remo — Snorkel — Salto en
paracaidas — Deporte aéreo

— Enciclopedia Orphanet de la Discapacidad
www.orpha.net/data/patho/Han/Int/es/Marfan_Es_es HAN_ORPHA109.pdf | agosto de 2016
4


mailto:inclusion@enfermedades-raras.org

orphanet

I Inserm

Por lo general, la vida profesional se desarrolla con normalidad. Sin embargo, estan
desaconsejadas determinadas actividades que requieren de un esfuerzo fisico
importante (manipulaciéon y transporte de cargas pesadas....). La planificacion del
puesto y de las condiciones de trabajo, con la asistencia de un especialista en medicina
del trabajo y ergonomia, permite llevar una vida profesional y social con normalidad.
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