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Exercicio fisico em pacientes com Sindrome de Marfan: beneficios, implicagoes e
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Physical exercise in patients with Marfan Syndrome: benefits, implications and

recommendations

Rafaela Silva Lima', Emanoel Felipe de Souza Goiana', Marvyn de Santana do Sacramento?, Juliane

Santos Barbosa?, Leandro Paim da Cruz Carvalho?*, Djeyne Silveira Wagmacker®

Resumo

Introducao: A sindrome de Marfan é uma doenga genética hereditaria, com manifestagdo nos sistemas ocular,
esquelético e cardiovascular, tendo como maior causador de morbimortalidade as alteragcbes cardiacas. O
exercicio fisico, supervisionado pode ter um importante papel no tratamento de pacientes portadores dessa
sindrome. Método: Estudo de revisdo bibliografica da literatura especializada, com o objetivo de reunir
conteudos acerca da prescrigdo do exercicio fisico nessa populacdo. Os estudos incluidos foram selecionados
nas bases de dados PubMed, SciELO, Research Gate e LILACS, a partir dos descritores “sindrome de marfan’,
“exercicio fisico” e “fisioterapia”, com a combinacdo AND, que foram usados também em inglés. Resultados: A
pratica de exercicio fisico é de grande importancia para os portadores da sindrome de Marfan e desde que
existam avaliagées periddicas e que sejam considerados as disfun¢bes especificas de cada paciente e o nivel de
comprometimento das mesmas o exercicio supervisionado por um fisioterapeuta é considerado seguro e

benéfico. Conclusao: O exercicio fisico regular e supervisionado deve ser estimulado nessa populagéo.

Descritores: Sindrome de Marfan; Exercicio; Fisioterapia; Escoliose; Pectus Carinatum.

Abstract

Introduction: Marfan syndrome is a hereditary genetic disease, with manifestation in the ocular, skeletal and
cardiovascular systems, with the major cause of morbidity and mortality being cardiac changes. Supervisioned
physical exercise, may play an important role in the treatment of patients with this syndrome. Method: A review
study of the especialized literatury with the aim to gather contents about the prescription of physical exercise in
this population. The included studies were selected in the PubMed, SciELO, Research Gate and LILACS
databases, using the descriptors “Marfan Syndrome”, “exercise” and physical therapy, with the AND combination,
which were also used in English. Results: The practice of physical exercise is of great importance for patients
with Marfan syndrome and provided that there are periodic evaluations and that considering the specific

dysfunctions of each patient and the level of commitment of the same the exercise supervised by a
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physiotherapist is considered safe and beneficial. Conclusion: Regular and supervised physical exercise should

be stimulated in this population.

Keywords: Marfan Syndrome; Exercise; Physiotherapy; Scoliosis; Pectus Carinatum.
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Introducgao

A sindrome de Marfan (SM), é uma doenga genética hereditaria autossémica dominante do
tecido conjuntivo, que atinge 1 pessoa em cada 10.000". A doenga € nomeada ao pediatra Antoine
Bernard Marfan, pois foi o primeiro a fazer relato da doenga, em uma paciente francesa de 5 anos de
idade no ano de 18962

A SM se manifesta nos sistemas ocular, esquelético e cardiovascular, tendo como o principal
causador de morbimortalidade as alteragbes cardiacas®*. A causa da sindrome sdo mutagdes do
gene que reune a fibrilina-1 no cromossomo 15° e a doenca pode ocorrer em qualquer pessoa,
independendo de raga, cor ou grupos étnicos, e tendo distribuicdo entre ambos os sexos de maneira

igualitaria®.

As principais mutagdes esqueléticas distribuem-se na elevagédo da estatura, deformagédo da
caixa toracica, tendo a escoliose presente em cerca de 62% dos pacientes e o pectus excavatum e
pectus carinatum, em aproximadamente 60% deles®. A aracnodactilia, alteragado identificada pelos
dedos longos e finos, além da dolicostenomelia, que se caracteriza pela despropor¢ao entre a

relagdo da envergadura e da altura, sdo também caracteristicas comuns na SM*.

Entre as alteragbes mais comuns no sistema ocular estdo: Subluxagcdo do cristalino,
descolamento de retina, miopia, glaucoma e catarata precoce’, e as anomalias mais presentes no
sistema cardiaco sdo: Dilatagdo da raiz adrtica, que ocorre em cerca de 80% dos pacientes com

SM3, prolapso da valva mitral, disfungéo ventricular e arritmias®.

O exercicio fisico (EF) tem um importante papel preventivo e/ou terapéutico em varios tipos de

patologias como: Cancer, doengas metabdlicas, cardiovasculares, doengas relacionadas ao sistema
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musculoesquelético entre outras®. As alteragdes musculoesqueléticas e principalmente cardiacas,
presentes na SM acabam reduzindo a capacidade funcional do individuo, e a lacuna na literatura
relacionando a doencga ao EF tornam assim a pratica do mesmo um desafio entre as pessoas com a

sindrome0,

Apesar de ser necessario cuidado, a prescricdo adequada do EF em individuos doentes
promove a preservagdo da capacidade funcional e diminuigdo do risco de morte®, desta maneira a

pratica regular de EF deve ser incentivada em pessoas com SM.

Levando em consideragcdo a complexidade da patologia, o tratamento multidisciplinar é
recomendado?, tendo em vista que além do diagndstico e monitoramento médico, boa parte dos
portadores da SM apresentam quadro de depressdo e ansiedade'!, fazendo-se importante dessa
maneira o acompanhamento psicoldégico para melhora da qualidade de vida'?, além disso, a

prescricao do EF requer monitorizagao de um fisioterapeuta qualificado.

Com base nessas afirmacgoes, o presente estudo tem como objetivo relatar os beneficios que

o EF proporciona a pacientes com a referida sindrome.
Metodologia

Trata-se de uma revisao bibliografica baseada na literatura especializada através de consulta
a artigos cientificos do banco de dados da SciELO, Research gate Lilacs e PubMed, com artigos
cientificos originais e também relatos de caso, sem recorte temporal.

Para a discusséo, foram realizados os cruzamentos das seguintes palavras-chave na busca:
“‘Marfan syndrome” AND “exercise” AND “Physioterapy”, os mesmos descritores foram utilizados em
portugués.

Os estudos encontrados foram incluidos de acordo com o seguinte critério: avaliar os efeitos e
contraindicagbes do EF em individuos com SM — Foram excluidas revisdes bibliograficas, e artigos
que nao fossem de livre acesso, apés uma primeira leitura dos titulos, foi realizado a leitura dos
resumos, aqueles que nao se encaixaram nos critérios de elegibilidade foram descartados e os
artigos que restaram foram lidos na integra. Buscou-se estudar e compreender os principais
parametros e respostas relacionadas ao EF, e sindrome de Marfan, e a correlacido entre ambos,
confrontando, sempre que possivel, os resultados encontrados.

Resultados
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As buscas resultaram em 163 estudos, sendo apenas cinco considerados elegiveis para
formarem a discussao. Os outros 158 estudos foram excluidos, por ndo se encaixarem nos critérios
de elegibilidade predefinidos, tais como conteudos nado relacionados ao tema abordado, poucas

informagdes consideradas necessarias, e duplicacdo de alguns artigos.

Basesde Cruzamentos
dados de palavras- Artigos:
consultadas: chave:
+ PubMed + "Marfan Syndrome”  « Identificados: 163
+ SciELO AND "Exercise” + Livre acesso: 108
+ LILACS * "Marfan syndrome”  « Excluidos por ndo
+ Research gate AND “physioterapy atenderem ao critério

de elegibilidade: 158

+ Selecionados para
compor a discussio: 5

Figura 1- Descri¢cao dos resultados dos estudos incluidos nesta revisao.

Discussao

A SM, em razdo das suas particularidades, reduz a capacidade funcional de seus portadores?,
e devido a falta de informagdo e receio, muitos sdo desencorajados a se exercitarem'%, contudo,
atualmente a literatura ja nos traz informacdes relevantes sobre os beneficios do EF como método

de prevencao e melhora das limitagdes impostas pela doenga?3513,

A American Heart Association em 2015 definiu critérios de elegibilidade para participagédo ou
nao de individuos com SM em esportes de competicdo. Estdo liberados para esportes de leve a
moderada intensidade e de dominancia estatica ou de leve intensidade de dominéncia dinédmica
como: ténis de mesa, golfe, biliar, boliche, tiro com arco entre outros, os individuos que: 1- Nao
apresentam dilatagcdo da raiz da aorta; 2- Nao apresentam regurgitagdo mitral moderada ou severa;
3- Nao apresentam disfungéo sistdlica do ventriculo esquerdo (fracdo de ejecdo <40%); 4- Nao

possuem histérico familiar de dissecgao da aorta'®.

Apesar de atualmente termos diretrizes para a pratica de EF em esportes competitivos, ainda

falta 0 mesmo consenso quando se trata da pratica de EF recreacional’®. De acordo com Medeiros'®,
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o modo mais seguro e eficiente até entdo é reavaliar o paciente a cada 6 meses, e na escolha dos
exercicios para individuos operados ou com histérico de disseccao aodrtica na familia deve-se ter o
cuidado de evitar impacto corporal, pois aumentam o risco de dissec¢cao da aorta, além disso,
exercicios com subitas mudancas de trajetéria devem ser evitados devido ao comum grau de

hipermobilidade articular nesses pacientes.

Desta maneira é preciso que cada caso seja tratado de forma individual e que seja levado em
consideragdo para a prescricdo do EF os sistemas e niveis de comprometimento da doenga®'®. A
seguir iremos revisar alguns trabalhos que mostram as variaveis que sdo moduladas pelo exercicio

fisico, as limitacdes e os efeitos:

Um estudo conduzido na Universidade Federal de Sdo Paulo (UNIFESP)'” buscou comparar
as taxas de FC de recuperacgao e a resposta cronotrépica depois de um protocolo de EF realizado no
ciclo ergbmetro a 85-90% da fcmax prevista. Os pesquisadores dividiram 3 grupos: O primeiro grupo
tinha 12 individuos com SM e usuarios de medicagéo beta bloqueadora, o segundo contou com 13
sujeitos com SM mas sem fazer uso de medicagdo beta bloqueadora e um terceiro grupo de 12

individuos saudaveis que foi usado como grupo controle.

Os resultados demostraram que pacientes com SM tém taxa de recuperacao da frequéncia
cardiaca (FC) mais lenta e menor resposta cronotropica do que individuos sadios. De acordo com os
autores isso pode resultar em disfungdo autondmica nesse grupo e consequentemente maior risco
de mortalidade, a relacdo entre essas variaveis indica que deficiéncia cronotrépica € um forte
determinante de taxas mais lentas de recuperag¢ao da FC. Como esperado, os individuos que faziam
uso de medicacdo beta bloqueadora apresentaram menor taxa de FC em repouso e durante o

exercicio do que os outros dois grupos.

Apesar desse estudo so ter avaliado o EF submaximo, ele nos indica que talvez seja
necessario na prescrigao para individuos com SM colocar intervalos de recuperagao maiores do que
0S convencionais, mas essa hipotese deve ser confirmada com outros estudos, além disso, os
autores reconhecem que observar a variabilidade da FC durante todo o protocolo teria enriquecido o

trabalho.

Além da evidencia de recuperagao de esforgo mais lenta apresentada acima, outro estudo,

realizado por Crille et al'® concluiu que individuos com SM tem eficiéncia metabdlica reduzida, para
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chegar a essa conclusao os autores recrutaram 25 sujeitos, 13 portadores da sindrome, do sexo

masculino e idade média de 35 anos, e 12 individuos saudaveis que serviram como grupo controle.

O objetivo foi estudar a bioenergética muscular e a vasodilatagdo mediada por fluxo
sanguineo em pessoas com SM. Os grupos foram submetidos a um protocolo de exercicio de flexao
plantar, usando como carga 10% da massa magra individual e havendo acréscimo de mais 2% da
carga inicial no quarto minuto. A analise do exercicio foi feita continuamente pelo método de
espectroscopia de prétons por ressonancia magnética, o exercicio foi mantido até que os individuos
consumissem por volta de 50% da proteina C reativa (PCr) de repouso, foram coletados dados pré-

exercicio, ao fim do primeiro minuto de exercicio e ao termino do protocolo.

Os resultados mostraram que o consumo de energia durante o exercicio foi maior nos
portadores da sindrome do que no grupo controle, esse consumo foi promovido tanto por via
aerdbica quanto anaerdbica, além disso, a acidose metabdlica foi 57% maior nesse grupo, de acordo
com os autores isso indica menor eficiéncia muscular e metabdlica, levando em consideracédo que a
intensidade foi padronizada por massa magra individual, e, além disso, foi utilizado ressonéancia
magnética e parametros para garantir que a demanda energética fosse igual para ambos os grupos,
os autores concluiram que as diferengcas metabdlicas foram devidas mais a ineficiéncia de tolerar o

custo energético do exercicio do que a ineficiéncia de produg¢ao de energia.

Apods o termino do protocolo as variaveis metabdlicas foram similares entre os grupos,
inclusive a ressintese de PCr e a producéo de adenosina trifosfato (ATP) da via aerdbica ndo tiveram
diferencas significativas, de acordo com os autores isso indica que ndo ha prejuizo da fungéo
mitocondrial muscular em individuos com SM e que a disfungdo endotelial que pode resultar em
prejuizo no fluxo sanguineo ndo é a causa das anormalidades metabdlicas nos pacientes com SM

avaliados nesse estudo.

Outro estudo interessante foi realizado por pesquisadores noruegueses'®, que investigaram a
capacidade funcional pulmonar e a produc¢ao de forga em adultos jovens com SM, para tal propdsito
eles recrutaram 17 individuos entre 18 e 30 anos, sendo 13 mulheres e 4 homens. Para analise da
capacidade pulmonar os individuos fizeram um teste maximo no ciclo ergbmetro com carga inicial de
50 watts, que foram incrementadas em mais 50 watts para os homens e 25 watts para as mulheres a

cada 3 minutos do protocolo até que eles atingissem a exaustao.
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Os pesquisadores mensuraram: consumo de oxigénio (VOz2), capacidade vital forgcada, volume
expiratério forcado no 1° segundo, ventilagdo voluntaria max., capacidade vital total, ventilagao,
gradiente de troca respiratéria, capacidade de difusdo pulmonar para diéxido de carbono. Dos 17
voluntarios, 13 individuos completaram o teste, os outros 4 pararam porque apresentaram alteragdes
ecocardiograficas ou porque usavam betabloqueador e passaram os valores de pressao arterial pré-

definidos como seguros.

Os resultados mostraram que a capacidade vital total foi em média 30% maior em individuos
com SM do que o previsto para a populagdo saudavel, a relagdo entre volume respiratorio forcado
por 1 segundo e a capacidade vital forgada foi maior que 75% em 8 participantes, enquanto que nos
outros 5 ficou entre 68% e 75%, o que segundo os autores indica um pequeno componente
obstrutivo da respiragao, contudo, deve-se ter em consideragdo que desses 5 sujeitos, 2 eram

operados cardiaco, dos quais um destes também era fumante.

Outro achado interessante foi que a relagdo entre o volume ventilatério maximo e o volume
ventilatério forcado foi menor do que o esperado nas mulheres com Marfan. O VOz2 foi cerca de 20-
30% menor nos portadores de SM, sendo 30% menor nas mulheres e 50% menor nos homens
quando comparados com valores preditos para pessoas saudaveis nao treinadas. Apesar de os
resultados mostrarem menor capacidade aerdbica nos portadores de SM, dos 17 avaliados, 13
finalizaram o teste até a exaustdo sem intercorréncias, o que indica que o EF incremental intenso
pode ser realizado, desde que haja uma boa monitorizagdo do mesmo, por isso o ambiente clinico &

o ideal para prescricao de EF para esses individuos.

Para avaliar a forgca muscular foi realizado um protocolo em aparelho isocinético avaliando
extensdo e flexao de joelho. O protocolo consistiu em 3 repeticbes de esforco maximo a 60° por
segundo, seguido imediatamente por 3 repeticbes maximas e apos 20 segundos de descanso o
mesmo procedimento foi repetido para 240° por segundo. As repeticdes de extensao e flexdo com
maior valor de pico de torque eram comparadas com valores pré-determinados para sujeitos

saudaveis ndo treinados.

Os resultados mostraram que o pico de torque s6 foi menor na flexdo de joelho e apenas na
velocidade mais rapida, de 240° nas mulheres com SM, do que a média prevista para a populacao

saudavel ndo treinada. Os autores afirmam que muitas das diferengcas encontradas vém do baixo
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condicionamento fisico dos individuos com SM, que em geral nao estdo envolvidos com a pratica de
EF.

A afirmagéo acima é corroborada por um estudo conduzido por brasileiros?°, os pesquisadores
avaliaram medidas antropométricas, alteracbes musculoesqueléticas, cardiovasculares e a
frequéncia de tratamento fisioterapéutico de 26 pacientes com SM, sendo 17 mulheres, e 9 homens
com idade média de 13 anos. O autor observou que algumas alteragdes causadas pela sindrome

foram mais comuns nos pacientes do género masculino.

Em comparacgao a criangas e adolescentes nao portadoras da SM, os portadores da mesma,
apresentam valores superiores de peso e estatura. Das alteragdes ortopédicas citadas no estudo, a
presenca de pectus e escoliose, foram encontradas em 73% dos pacientes, apenas pectus em 11%,
sendo que o pectus predominante foi o carinatum (61%) e apenas 15% nao apresentaram nenhuma
alteracdo na caixa toracica. Em relagcao a aracnodactilia, essa alteragao foi observada em 80% dos
avaliados. Quanto as caracteristicas cardiovasculares e ecocardiograficas, apenas 8% dos pacientes
avaliados apresentaram ecocardiograma normal. E somente 42% dos avaliados ja haviam feito

acompanhamento fisioterapico por pelo menos um ano.

Os resultados do estudo supracitado demonstram que uma avaliagao fisioterapéutica pode
detectar o aparecimento das alteracbes antropométricas e musculoesqueléticas em pacientes
portadores da SM, a fim de identificar precocemente aquelas passiveis de prevencéao e tratar as ja
existentes, no entanto, de acordo com os autores o tratamento fisioterapéutico ainda € pouco

frequente nessa populagéo, o que corrobora com a afirmacéo de Giske et al'®.

O relato de caso feito por Medeiros et al?’, é no conhecimento dos autores dessa revisdo o
primeiro a demonstrar os efeitos de um longo periodo de acompanhamento fisioterapéutico em um
paciente com SM. Este acompanhamento foi realizado com um paciente homem, de 33 anos, que
apos o diagnostico da doenga, passou por uma cirurgia na aorta. No periodo pré-fisioterapia esse
paciente apresentava dispneia aos pequenos esforgcos e alteracbes na fungao cardiaca, o peso
corporal de 65 Kg, e altura de 202 cm. Ao ser encaminhado a fisioterapia em janeiro de 2005, foi

avaliado e o valor estimado de consumo maximo de oxigénio (VO2 max) foi de 21ml/kg/min.

Em fevereiro 2006, o paciente iniciou a fisioterapia cardiovascular trés vezes por semana,
realizando exercicios aerdbicos e exercicio resistidos. Sendo os exercicios aerdbicos com a FC de

reserva de 50% a 75%, e exercicio resistido com 60% da carga maxima, Na ultima avaliagéo,
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realizada no més de maio do ano de 2009, apds quatro anos e 4 meses de acompanhamento pelo
mesmo fisioterapeuta, o individuo havia ganho 13 KG de massa corporal, apresentando portanto 78

KG no total e valor de VO2 max de 30,7ml/kg/min, o que € considerado normal para a faixa etaria.

O estudo relata também uma melhora na velocidade de relaxamento e encurtamento da
musculatura cardiaca, através da sintese da proteina transportadora de calcio promovida pelo EF,

contribuindo assim significativamente para a melhora da fung¢ao ventricular.

Os autores afirmam que o fato de se recomendar que portadores da SM evitem esforgo fisico,
acaba sendo interpretado por alguns, como nao sendo indicado a esse grupo nenhum tipo de
atividade fisica. Todavia, seu estudo apresenta beneficios concretos que um programa de EF

regular, bem prescrito e monitorado pode proporcionar para pessoas com SM.
Conclusao

Concluimos diante do exposto que o EF possui grande importancia na terapia de pacientes
com SM e deste modo deve ser incentivado, o acompanhamento e a monitorizagdo de um
fisioterapeuta qualificado € importante para eficiéncia e segurancga do tratamento, e a pratica em um
ambiente clinico € recomendada. Os beneficios variam desde a melhora funcional de anomalias ja
presentes até o diagndstico e a prevengao de futuras disfungdes, entretanto novas pesquisas clinicas
analisando diferentes volumes, intensidades, frequéncia semanal e outras variaveis sdo necessarias,

uma vez que a literatura ainda carece de mais estudos sobre o tema.
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