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RESUMEN

El Sindrome de Marfan es una alteracién genética del tejido conectivo que
afecta simultineamente tres sistemas funcionales: esquelético, oculary cardio-
vascular; sigue un patrén hereditario autosémico dominante. Los individuos
afectados se caracterizan fenotipicamente por presentar elevada estatura,
desproporciéon exagerada entre los miembros y el tronco, manos y pies extre-
madamente largos, una envergadura que excede la altura del cuerpo. Una de
las manifestaciones funcionales mas importantes es la debilidad de la arteria
aorta, pues cuando se somete a esfuerzo intenso se dilata por el aumento de la pre-
sién y en casos extremos se puede producir su ruptura, ocasionando la muerte
subita del sujeto. El propésito de este trabajo fue evaluar las caracteristicas
antropométricas y clinicas en tres deportistas con signos relacionados con esta
enfermedad. Para ello se realizaron evaluaciones posturales, mediciones antro-
pométricas y un examen cardiovascular detallado. Los resultados pusieron en
evidencia sintomas positivos para esta alteracién. Posteriormente, la evalua-
cién cardiovascular certificé el sindrome en los deportistas evaluados. Se con-
cluye que una evaluacién integral de los individuos con estos signos y sintomas
puede conducir a la deteccién oportuna del sindrome, permitiendo tomar las
previsiones necesarias para disminuir el riesgo de muerte en los deportistas, lo
cual reviste una gran importancia para todos los involucrados en la actividad
fisica, el deporte y la salud.

PALABRAS CLAVE: Sindrome de Marfan, antropometria, deporte, salud, cardio-
logia, muerte subita.
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ABSTRACT

Marfan‘s syndrome is a genetic alteration of the connective tissue that affects
simultaneously three functional systems: skeletal, ocular and cardiovascular,
following a autosomic dominant hereditary pattern. The individuals affected
by this syndrome are phenotypically characterized by high stature, exagge-
rated disproportion among the extremities and the trunk, extremely long
hands and feet, a span that exceeds body height. In addition, one of the most
important functional manifestations are weakness of the aorta, when itis sub-
jected to intense effort, it expands because of the increased pressure and in
extreme cases, its rupture can take place, causing the sudden death of the
individual. Knowing this potential risk and the association that it exists with
sports where stature is a selective and decisive factor as for example: swim-
ming, volleyball, basketball, canoeing, among others; the purpose of this
study was to evaluate the anthropometric and clinical characteristics in three
sportsmen with symptoms related to this illness. Postural evaluations, anthro-
pometric measurements and a detailed cardiovascular exams were carried
out. The results had an outcome of positive symptoms for this alteration, later
on, the cardiovascular evaluation allowed us to give the certainty of the
syndrome in the valued sportsmen. We concluded that an integral evaluation
of the individuals with these symptoms can lead to the opportune detection of
the syndrome, allowing to take the necessary precautions to diminish the risk
of death in the sportsmen, which is of great importance for all those involved
in physical activities, sports and health.

KEY WORDS: Marfan’s syndrome, anthropometry, sports, health, cardiology,
sudden death.

INTRODUCCION

“En un entorno donde el cuerpo se manifiesta pletérico, como es el
deporte, la parca asoma de manera sorprendente arrebatando para si
a personas que aman la actividad fisica. Es la muerte stibita, un fené-
meno cuya incidencia se desconoce entre los deportistas” (Diariomé-
dico.com, 2000).

El Sindrome de Marfan es una enfermedad hereditaria de carac-
ter autosémico dominante que afecta el tejido conectivo y produce
alteraciones cardiovasculares, esqueléticas, oftalmolégicas y otras.

La primera descripcién de este sindrome se atribuye al cientifico
francés Antoine Marfan, quien report6 en el anno 1896 el caso de un
nino de cinco anos con extremidades muy largas y delgadas, lo que
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se diagnostic6é como dolicostenomelia (Cantwell, 1986). En 1900, los
especialistas hablaban de un fenémeno hereditario que implicaba
particularidades 6seas. Posteriormente, en el ano 1955, McKusick
determind, a partir de estudios familiares, que la herencia de este
sindrome era de caracter autosémico dominante y que podia afectar
simultineamente varios 6rganos (pleiotropismo).

Se estima que una de cada 10 000 personas en el mundo padecen
la enfermedad, independientemente del sexo y del grupo étnico. En
Canada y Estados Unidos la frecuencia es de una por cada 5 000 per-
sonas y en América Latina no se conoce con exactitud (Braunwald,
1993). Sin embargo, algunos investigadores sefialan que esta enfer-
medad es mds comun que los casos reportados.

La causa principal de su aparicién se debe a una mutacién del
gen FBN1 localizado en el cromosoma 15q 21, y se trasmite de gene-
racion en generacién segun las leyes mendelianas de la herencia,
siendo la mayoria de los casos heterocigotos (Beighton et al., 1998;
Chen, 2000; Judge et al., 2001).

Eldiagnéstico del Sindrome de Marfan se basa en laidentificacion
de las manifestaciones fenotipicas y el registro de la historia familiar
con criterios clinicos mayores y menores bien establecidos (Stein,
1986; Glowaki et al., 1998). Para su evaluacioén es necesario un equipo
de trabajo multidisciplinario donde participen antropélogos, cardi6-
logos, traumatélogos o fisiatras, genetistas, pediatras o internistas,
odontélogos y psicélogos.

Generalmente, los sujetos que padecen el Sindrome de Marfan
deben ser supervisados de manera continua, de lo contrario pueden
presentar complicaciones que generarian emergencias médicas que,
en muchos casos, pueden conducir ala muerte sibita. Los problemas
médicos relacionados con el sistema cardiovascular representan
algunas de las manifestaciones funcionales mds importantes, entre
ellas se encuentra la debilidad de la arteria aorta, la cual cuando se
somete a un esfuerzo fisico intenso se dilata por el aumento de la pre-
siény, en casos extremos, se puede producir su ruptura, ocasionando
la muerte del sujeto (Van Karnebeek, 2001). Esta dilatacién se cono-
ce como aneurisma de la aorta.

En algunos deportes (baloncesto, voleibol, natacién, canotaje,
entre otros), donde la estatura es selectiva y determinante para un
buen rendimiento, los individuos con este sindrome tienen una alta
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probabilidad de ser seleccionados, ya que cumplen con estos para-
metros. En este ambito, han recibido mucha publicidad los casos de la
volibolista Flo Hyman y los basquebolistas Angel Almeida y Reggie
Lewis, quienes murieron en la cancha, victimas de problemas cardiacos
relacionados con esta enfermedad (Cantwell, 1986). Por ello, los espe-
cialistas deben estar atentos ante la presencia de algunos de los signos
ysintomas asociados con el Sindrome de Marfan que puedan presentar
los deportistas. En este sentido, el estudio de las magnitudes antropo-
métricas y la evaluacién postural-musculoesquelética tienen una gran
importancia, ya que en la mayoria de los casos son las que permiten
identificar los primeros signos de la enfermedad.

METODOLOGIA
Muestra

Se evaluaron tres sujetos pertenecientes a las selecciones naciona-
les de voleibol y baloncesto, uno de sexo femenino y dos del sexo
masculino, con edades comprendidas entre los 16 y 25 afos. Se logré
realizar seguimiento a dos de los casos estudiados durante 4 anos.

Técnicas

Se evaluaron las manifestaciones fenotipicas de los casos estudiados,
asi como su historia familiar con la finalidad de identificar los criterios
clinicos mayores y menores relacionados con la enfermedad (cuadro
1). Para ello se realiz6 una evaluacién antropométrica y postural, un
estudio clinico que abarcé los analisis cardiolégico, odontolégico y
oftalmolégico realizados por especialistas en el drea. Finalmente, para
establecer el diagnéstico se consider6 la alteracién de dos o mas sis-
temas, con la presencia de criterios mayores y menores (Rantamanki
et al., 1995; Cantwell, 1986).

RESULTADOS Y DISCUSION

A través de la evaluaciéon de los diversos criterios utilizados para la
deteccién del Sindrome de Marfan se puso en evidencia que los tres
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Cuadro 1
Criterios mayores y menores del Sindrome de Marfan que afectan
los diversos sistemas del organismo

1. Sistema esquelético
Estatura elevada (constitucién longilinea)
Envergadura superior a la estatura
*Extremidades desproporcionadamente largas en relacién con el tronco (dolicostenomelia)
*Dedos extremadamente largos tanto en las extremidades superiores como inferiores
(aracnodactilia)
Escoliosis cifosis y lordosis ligera
*Deformidades tordcicas (pectus excavatum y pectus carinatun)
Elasticidad muy marcada de las articulaciones
Pies planos, escapulas aladas y rodillas valgas

2. Sistema cardiovascular
*Dilatacion o aneurisma de la aorta
Prolapso de la vdlvula mitral
*Diseccion de la aorta
Aneurisma de la arteria pulmonar
Soplos, arritmias y venas varicosas

3. Sistema ocular
*Luxacion o subluxacién del cristalino
Desprendimiento de retina
Miopia
Glaucoma, cataratas

4. Otros sistemas afectados
Paladar deforme, dientes apinonados
Sistema pulmonar: neumotérax espontineo
Hernias inguinales, hernias umbilicales
Musculatura hipoténica e hipotréfica

Fuente: Padilla y Fustinoni, 1985; Cantwel, 1986; Stein, 1986; Brawnwald, 1993.
* Criterios mayores para la identificacion del Sindrome de Marfan.

sujetos estudiados presentaron alteraciones que conformaban un
cuadro clinico positivo para confirmar el diagnéstico de la enferme-
dad, con alteraciones en dos o mas sistemas y la presencia de criterios
mayores y menores.

En el cuadro 2 se observa que los casos estudiados mostraron
una historia familiar positiva y varios de los sistemas relacionados con
la enfermedad estan afectados con alteraciones que van desde condi-
cién leve y moderada hasta una severa.
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Cuadro 2
Criterios de diagnéstico positivos para el Sindrome de Marfan
en los deportistas estudiados

Criterios de diagnéstico Sujetos

Masculino Masculino Femenino

16 anos 18 anos 24 anos

Historia familiar + + +
Alteraciones musculoesqueléticas+ + ++ ++
Alteraciones cardiovasculares * - + +
Alteraciones oculares + + + +
Alteraciones odontolégicas ok + ++
Leyenda:

+ = Presencia del criterio con alteraciones leves

+ = Presencia del criterio con alteraciones moderadas
++ = Presencia del criterio con alteraciones severas

- = Ausencia del criterio

Estos resultados evidenciaron una tendencia de los sujetos
evaluados que se caracterizaron de la siguiente forma:

a) Evaluacién antropomeétrica y postural

Entre las alteraciones musculoesqueléticas que se observaron
destacan: pectus excavatum, dolicostenomelia y aracnodactilia, entre
los criterios mayores; asi como escoliosis dorsal dextroconvexa, pie
plano, genus valgumy dismetria de miembros superiores e inferiores
como criterios menores. Asimismo, se encontro una estatura elevada
y una envergadura que superaba ala estatura entre 5.0y 10.5 cm para
los casos estudiados (figura 1).

b) Evaluacién cardiolégica y oftalmolégica

En el caso nimero 1, paciente masculino de 18 anos de edad,
perteneciente a la selecciéon de baloncesto de Venezuela, no se en-
contraron alteraciones cardiovasculares durante el momento de la
evaluacion. El estudio oftalmolégico mostré subluxacién del cristalino
(criterio mayor) y catarata congénita puntiforme (criterio menor).
Es importante senalar que este sujeto, después de esta evaluacién, no
pudo continuar en la seleccion nacional, y no acudi6 a los controles
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a) Brazada,.205.5 cm b) Pecius Excavatum®

c) Maniobra del menique d) Aracnodactilia®
con el pulgar

# Criterios mayores

Figura 1. Evaluacién antropométrica y musculoesquelética de criterios mayores
y menores del Sindrome de Marfan.

clinicos sugeridos, por lo cual no se logré realizar el seguimiento de
la evolucién de la enfermedad.

El caso nimero 2, paciente femenino de 24 anos de edad (en el
momento de la primera evaluacién), quien formaba parte de la
preseleccién nacional de voleibol. En la evaluacién cardiolégica se
evidenci6 dilatacion del diametro de la aorta (criterio mayor) en 48
mm (rango normal hasta 37 mm de acuerdo con la superficie corpo-
ral), insuficiencialeve de lavalvula mitral trictispide y adrtica (criterios
menores).
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Entre las alteraciones oftalmolégicas se encontraron: luxaciéon
completa del cristalino (criterio mayor), desprendimiento de retina
izquierda (criterio menor), por lo cual se requiri6 intervencion qui-
rurgica, evolucionando de manera no satisfactoria (figura 2).

En el caso namero 3, paciente masculino de 16 anos de edad (en
el momento de la primera evaluacion), perteneciente a la Seleccion
Nacional de Voleibol se encontré prolapso de la valvula mitral sin reper-
cusion hemodindmica (criterio menor), ligera dilatacion de la arteria
aorta (criterio mayor), 39 mm de didmetro; subluxacion del cristalino
(criterio mayor) y catarata congénita (criterio menor) (figura 3).

a) Insuficiencia de valvula mitral b) Prolapso de la valvula mitral

¢) Dilatacion de la aorta®

*Criterios mayores

Figura 2. Evaluacion cardiolégica para la identificacion de criterios mayores
y menores del Sindrome de Marfan.



EVALUACION ANTROPOMETRICA Y DETECCION DEL SINDROME DE MARFAN... 273

¢) Otras evaluaciones

Al realizar una evaluacién odontolégica se evidenciaron malfor-
maciones como paladar ojival y dentadura apinonada.

Es importante resaltar que a los sujetos 2y 3 se les realiz6 un se-
guimiento de la enfermedad durante los tiltimos cuatro anos, tiempo
durante el cual se ha podido observar un incremento de algunos de
los sintomas antes senalados, los cuales en un corto plazo ameritaran

Luxacién del cristalino

® Dientes apinonados

¢ Paladar ojival

*Criterios mayores

Figura 3. Evaluacion oftalmolégica y odontolégica para la identificacién
de criterios mayores y menores del Sindrome de Marfan.
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un tratamiento especial. En uno de los casos ya se realiz6 una inter-
vencion quirurgica oculary estd planteadalaintervencién del proble-
ma cardiolégico.

CONCLUSIONES

1. Elseguimientoylas evaluaciones realizadas a los sujetos permitieron
evidenciar el incremento tanto de los criterios mayores como los
menores, durante un periodo de estudio de cuatro anos, en el cual los
tejidos conectivosinvolucrados con laenfermedad han sido afectados,
lo que ha aumentado las probabilidades de un desenlace fatal.

2. La evaluacién integral de los individuos con los sintomas
descritos puede conducir a la deteccién oportuna de este sindrome,
lo que permite tomar las previsiones necesarias para disminuir el
riesgo de muerte en los deportistas. Esto reviste una gran importancia
para todos losinvolucrados enla actividad fisica, el deporte yla salud.

3. El conocimiento de los signos y sintomas de esta enfermedad
yun adecuado seguimiento de los mismos pueden ayudar a controlar
los eventuales riesgos cardiacos, esqueléticos y visuales, permitiendo
a las personas afectadas alcanzar una calidad de vida aceptable sin
renunciarala practicade las actividades fisicas recreativas dosificadas.

RECOMENDACIONES

* Esnecesario realizar el diagnéstico temprano para disminuir el
alto riesgo de muerte subita.

® Se debe procurar el seguimiento de estos pacientes y propor-
cionarles el tratamiento paliativo oportuno.

* Los sujetos afectados por esta enfermedad deben evitar los de-
portes competitivos, los ejercicios isométricos y de contacto.

* El ejercicio aerébico no debe exceder el 50% de su capacidad
maxima.
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