Que és la sindrome de Marfan?
La sindrome de Marfan (SMF) és un trastorn gemigideixit connectiu, causat per la
mutacio en el gen que codifica per la fibri-llin@BN 1) en el cromosoma namero 15.

Que és lafibril.lina?

Es una de les proteines importants que compodeixi¢lconnectiu elastic del nostre
organisme. El teixit connectiu contribueix al dasgapament i manteniment dels teixits i
organs del nostre organisme. Es un dels respossdblia forca i la resisténcia dels teixits.
També regula la presencia i I'accio de determifatrs de creixement com el TGF-beta.
Les persones amb una mutacié en el gen FBN 1, ppogtuuna fibril.lina alterada que
provoca canvis en les fibres elastiques amb péatddarca i elasticitat dels teixits, aixi
com alteracions en la disponibilitat del TGF-beta.

S’hereta la sindrome de Marfan?

La SMF s’hereta de forma autosomica dominant.ual gosa vol dir que quan es presenta
la mutacio en el gen, la malaltia es manifestahér@ncia de la malaltia és del 50%, es a
dir, hi ha 1 possibilitat entre 2 de transmetrgezi alterat (i per tant, la malaltia) a al fills.
Tot i que la majoria de les persones hereten laciutlels seus pares, hi ha un 20% de
casos de mutacio espontania un cop I'embrié jafeimat.

Quin sén els problemes médics més comuns que s'assn amb la sindrome de

Marfan?

S’ha de dir que els efectes de la malaltia sobsallat dels pacients son molt variables. De
vegades pot passar desapercebuda durant moltsPamyant la gravetat dels problemes
meédics també és variable.

Els problemes més comuns sén

CardiovascularsCor i grans vasos sanguinis. Sobretot I'artésidaaencarregada de
distribuir la sang que surt del cor a tot el &guesta arteria és més fragil, es va dilatant
fins trencar-se (aneurisme). Es per aix0 que émaytamany (diametre) d’aquesta artéria
molt sovint mitjancant técniques d’imatge. El caldg controla d’aquesta alteracio.
Oculars Els pacients amb SMF poden patir luxacié dealrisper causa de I'afebliment
dels lligaments que el sostenen. L'oftalmoleg aaataquesta complicacio.
EsqueléeticsLes persones afectades amb SMF acostumen a saltegde I’habitual, amb
bracos, cames i peus desproporcionadament llasgeréa comui que tinguin les
articulacions laxes. Tenen tendencia a patir desse i altres problemes a la columna
vertebral i anomalies al torax. El traumatoleg omataquestes alteracions.

Quan podem sospitar d’estar afectat per SMF?

Consultar sobretot:
- Quan tingueu antecedents a la familia de dilatadi&seccié de I'aorta ascendent .
- Si patiu luxaci6 de cristal-li

També s’ha de consultar quan hi ha alteracionsedstigues com per exemple:

- Algada superior a la mitja amb bragos, cametsialtremadament llargs i/o laxitud en les
articulacions.

- Desviament importants de la columna vertebral

- Deformitats toraciques com el pit molt sorge€tus carinatumo bé ensorrapectus
excavatum

- Sempre que el vostre metge sospiti que podeu afsiztats per aquesta malaltia



Com es diagnostica la sindrome de Marfan?

Es diagnostica mitjancant una exploracio fisicatrooinplerta, seguin la guia d’actuacio
medica anomenadariteris de GanteTambé esta disponible I'estudi genétic per idieati

la mutacié en el gen de la fibril.lina 1. L'estdinétic es realitza en 'ADN de la persona i
s’obté a partir d’'una mostra de sang.

Es pot evitar la transmissio de la sindrome de Maghn a la descendencia?

Avui en dia com que es possible detectar la mutacita fibril.lina 1 fent un estudi
genetic, es possible controlar la transmissio dedkltia mitjancant dues maneres
d'actuar:

- El diagnostic prenatal. L'estudi de la FBN1 effietis en mostra obtinguda per biopsia de
corion o bé de liquid amniotic permetra la pos#diid’interrompre la gestacio si el fetus
esta afectat per la malaltia.

- El diagnostic geneétic preimplantacional. Seleckts embrions fecundats per técniques
in vitro que no portin mutacions en el FBN1 i qusteriorment s’implantan en la matriu
materna.

Genetistes i obstetres informen sobre aquest proce

Important Quan és la dona la que pateix la malaltia, éspretsable que abans de quedar-
se embarassada, consulti un cardidleg especiatistdarfan, que li fara les exploracions
necessaries per a valorar el risc per la salupqueomportar 'embaras i el part segons
I'estat de la seva l'aorta.

Com es pot tractar la Sindrome de Marfan?

Malauradament a dia d’avui NO hi ha tractamenatumper la malaltia.

El control medic acurat podra detectar precognientlucié dels problemes mencionats
anteriorment. Si es porta un estil de vida adaptatmalaltia (veure més endavant),
millorarem el seu pronostic. Com?

El control cardiologic. Aira dirigit a controlar el diametre de I'aorta atebniques
d’'imatge i I'administracié de farmacs que podenrdiaiir la pressio arterial i la frequiéncia
cardiaca per tal de reduir la carrega (per exemafgeolol) sobre I'aorta i/o inhibir les
accions atribuides a la sobreactuacio del TGF{petaexemple, el losartan).

Si l'aorta es dilata massa i el diametre superdiomts establerts segons edat i superficie
corporal, caldra una intervencié quirirgica pelarap-la.

S’haura de seguir sempre les recomanacions mediggts molt atent al seguiment que
el metge proposa.

Altres controls Tots els especialistes que tractaran les diverfeesacions que es poden
patir programaran el procés d’atencio. Es molt irtgya que es segueixin

Quin estil de vida han de portar el malalts de Maran?
Un estil de vida cardiosaludable iaixo vol dir egent:
Dieta sana i equilibrada

Evitar el consum de tabac i altres toxics

Activitat fisica adaptada.



ACTIVITAT FISICA | LA SINDROME DE MARFAN

Igual que per la poblacié en general, I'exercisidfiés important per a les persones que
pateixen SMF. Han de ser conscients, pero que tegrées limitacions a I’hora de
realitzar esports, depenent del seu estat cardiglogular i musculoesquelétic.

Cal demanar consell professional a I'hora d’ini@kgyun tipus d’esport i €s molt important
fer 30 min o 1 hora diaria d’activitat fisica lleega 0 moderada

L’activitat fisica segons la intensitat

Sempre depen de les caracteristiques i I'entrentaddecla persona el que una activitat es
pugui considerar d’'una determinada intensitat.

Exemple: per a una persona jove entrenada sar@irrar a poc a poc pot ser una activitat
de baixa intensitat (lleugera) mentre que per wragna més gran i sedentaria, la mateixa
activitat pot ser molt elevada (vigorosa).

La intensitat no I’'hem d’associar a la durada d’daeterminada activitat, sin6 a la fatiga o
treball muscular que provoca.

Descriurem la intensitat de I'activitat fisica em¢io de la fatiga que provoca:

ACTIVITAT FISICA INSIGNIFICANT

Quan la persona fa un moviment o una activitat Ergpe no li comporta cap tipus
d’esforg. Es a dir, la duu sense pensar que ast&fercici.

Durant aquesta tasca, la frequiéncia cardiaca (reod&batecs cardiacs per minut)
augmenta minimament i la persona no percep esforg.

Exemple: aixecar-se del llit, rentar-se, menjandeor, etc.

ACTIVITAT FISICA LLEUGERA

Quan la persona fa una serie de moviments queabempun petit esfor¢ sense sensacio
de fatiga.

Durant aquestes tasques la freqiiencia cardia@ugotentar fins a100 batecs per minut.
La percepcio d’esfor¢ és baixa.

Exemple: caminar a ritme suau, passejar en biaisighre terreny pla, nedar suau, pujar un
tram curt d’escales, correr a baixa intensitatgoeersones entrenades, étquest tipus
d’activitat és fonamental per a la salut.

ACTIVITAT FISICA MODERADA

Quan la persona realitza una activitat que comportasfor¢ considerable, és a dir, té
sensacio de certa fatiga mentre la realitza iiftosuna estona després d’haver acabat.
Durant aquesta activitat la frequencia cardiacapgtnentar fins a 110- 125 batecs per
minut. La percepcio d’esfor¢ és més que minimapaggenir sensacio de fatiga.

Exemple: el mateix que l'activitat fisica lleuggr@ro meés rapid.

Cal dir que la majoria d’exercici fisic que femplablacio en general, es troba dins d’aquest
nivell d’esforg.

ACTIVITAT FISICA MES VIGOROSA

Quan la persona realitza una activitat que comportasforg fisic elevat amb fatiga
moderada durant la seva realitzacio, les hord$eseg i fins i tot un dia després.

Durant aquesta activitat la freqliéncia cardiacaseoentre 125 i 160 batecs per minut. La
persona se sent forca fatigada.



Exemple: cérrer rapid, anar en bicicleta per teriemgular, practicar esports de forma
amateur, fer exercicis de musculacio utilitzaneggsempre s’hauria d'utilitzar carregues
de pes baixes), etc.

Per fer una activitat fisica saludable, no és resresealitzar activitats vigoroses, tot i que
si la persona esta entrenada i no té contraindicaetica, es podria realitzar.
Demanar sempre consell per a realitzar aquest dilgxgrcici.

ACTIVITAT FISICA EXCESSIVA

Es quan la persona sobrepassa el limit en queativéat pot comencar a considerar-se
perjudicial. Pel que fa a les caracteristiquesed#dr¢ (comportament de la freqiiéncia
cardiaca, nivell de fatiga), és semblant a I'ataiwigorosa, amb la diferéncia que la
persona realitza I'activitat de forma molt perthawla 0 massa sovint sense estar preparada,
cosa que la fa perjudicial per la salut.

Exemple: normalment les activitats d’aquest grupelé esports practicats de forma
professional i competitiva, que comporten un erneent vigords durant molta estona, i

les professions amb esforg fisic desmesurat iitepet

L’ACTIVITAT FiSICA EXCESSIVA ESTA TOTALMENT DESACON  SELLADA
PER A LES PERSONES AMB SINDROME DE MARFAN

RECOMANACIONS GENERALS PELS MALALTS AMB
LA SINDROME DE MARFAN

Activitats permeses

Nadar, caminar, bicicleta de passéopting suau, basquet no competitiu, exercicis
aerobics controlats, golf, bitlles.

Qualsevol exercici realitzat de manera aerobiegrigacional que no formi part dels
esports de risc.

Activitats desaconsellades

Exercicis isometricsTots aquells que provoguen forta contractura mlassense

moviment corporal, ja que provoquen augment dedagio arterial i augment de la pressio
ocular. Per exemple: aixecament de peses, arraasafjde peses, maquines de
musculacio.

Esports de contactdugmenten el risc de lesions aortiques i ocuRes.exemple: boxa,
basquet competitiu, futbol competitiu, hockey gélherba, arts marcials,etc.

Activitats que comportin un canvi brusc de presdgibosféricaAugmenten el risc de patir
col-lapse espontani de pulmé (neumotorax). Per pkeeral submarinisme.

CAP TIPUS D’EXERCICI HA D'ARRIBAR A NIVELL D’EXTENU  ACIO.
CONSULTI EL SEU METGE .

Francesca Huguet Realp
Infermera

Unitat de Marfan. Area del Cor
Hospital General Vall d’'Hebron
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