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RESUMEN

El sindrome de Ehlers Danlos es una enfermedad poco frecuente cuyo diagndstico es en muchos casos
subvalorado. Se clasifican en 11 tipos con caracteristicas clinicas propias y comunes. Es de importancia
el realizar un diagnéstico clinico apropiado descartando la posibilidad de afectacion sistémica grave
gue puede incluso comprometer la vida del paciente (tipo IV). Se realiz6 el reporte de un caso que por
las caracteristicas clinicas lo clasificamos como sindrome de Ehlers Danlos tipo Ill, se expone ademas
una breve descripcién de esta enfermedad.
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INTRODUCCION

El sindrome de Ehlers-Danlos es un grupo heterogéneo de desoérdenes del tejido conectivo
caracterizado por hiper-elasticidad de las articulaciones, de la piel y fragilidad de los tejidos, lo cual se
asocia a sangrado facil (1-3). La prevalencia reportada oscila entre 1:5000 a 1:10.000, afectando por
igual a hombres y mujeres y se presenta en todas las razas (2). Fue descrito por primera vez en la
literatura por Tschernogobow en Rusia en 1892 (4), sin embargo, fueron los doctores Ehlers y Danlos
quienes por separado publicaron importantes casos clinicos a principios del siglo XX y con ello se
adoptdé el nombre definitivo para esta enfermedad (5-6). En 1988 se publicé una clasificacion del
sindrome que ha sido revisada recientemente y en donde se reconoce claramente el sindrome como
un desorden heredado del tejido conectivo y causado por la mutacion genética de por lo menos dos
genes (2,7-8). Se reconocen hoy hasta 11 formas del sindrome, siendo el tipo Ill el mas frecuente y el
tipo 1V, el llamado Ehlers-Danlos vascular, el Unico tipo asociado a mortalidad por el compromiso de
grandes vasos (2,3,9). Las manifestaciones clinicas del sindrome son muy variadas, pero son
principalmente de la piel, musculoesqueléticas, oculares, gastrointestinales y cardiovasculares, lo que
da lugar a numerosas formas de presentacion (10). El caso que se presenta corresponde al tipo l.

Caso clinico

Paciente de 20 afios de edad, blanca, femenina con antecedentes de salud, que acude a consulta por
presentar dolores articulares, caidas frecuentes y faciles, que le han provocado esguinces a repeticion
en tobillos, rodillas y mufiecas.

Al examen fisico se encontraron los siguientes hallazgos: Soplo sist6lico 2/6 en foco mitral, suave, con
irradiacion al Borde Esternal Izquierdo. En el Sistema Osteomioarticular (SOMA) pie plano, escoliosis
lumbar derecha, codos extendidos mas all4 de 180 grados (Figura #1), pulgar que toca el antebrazo al



flexionar la mufieca (Figura #2), dedos paralelos al antebrazo al extender las articulaciones de la
mufieca y metacarpofalangicas (Figura #3).

Examenes complementarios:

Hemograma con diferencial, eritrosedimentacién, cratinina, serologia, proteina C reactiva, glicemia,
proteinas plasméticas, factor reumatoideo, electrocardiograma y Rx torax normales.

Rx columna lumbosacra: Escoliosis derecha, no otras alteraciones.

Ecocardiograma: Valva anterior de la mitral elongada, que prolapsa a la auricula izquierda.

DISCUSION

El sindrome de Ehlers-Danlos reldine un grupo de 11 trastornos hereditarios del tejido conectivo que se
caracterizan por la presencia de laxitud articular y alteraciones cutaneas (2-3,9).

El sindrome de Ehlers-Danlos de tipo | es la forma clasica de la enfermedad; se caracteriza por laxitud
articular extrema y piel de aspecto y tacto caracteristicos, que varia desde una delgadez extrema hasta
la apariencia de gamuza mojada. El tipo Il es similar al tipo I, pero mas leve (10,11). En el tipo Il la
laxitud articular es mas importante, pudiendo faltar o ser muy leves las manifestaciones cutdneas (10).
El tipo IV o arterial es la forma més grave. La fragilidad arterial puede manifestarse por muerte subita,
apoplejia, hemorragia abdominal o retroperitoneal segun la localizaciéon de la rotura vascular (12-15).
El tipo V es similar al tipo Il, pero se hereda como rasgo ligado al cromosoma X (10). El tipo VI u ocular
suele caracterizarse por la presencia de escoliosis, fragilidad ocular y queratocono (16-17). El tipo VII
suele descubrirse en el recién nacido por la luxacién congénita bilateral de cadera y la exagerada laxitud
articular (10). El tipo VIII o periodontal se caracteriza por la combinacion de periodontitis con pérdida
dentaria y los signos cutaneos Yy articulares del tipo Il. Su causa es desconocida (10-11). El tipo IX,
también llamado sindrome del asta occipital o sindrome de Menkes, se ha reclasificado como un
trastorno del metabolismo del cobre. Cursa con laxitud e hipopigmentacion cutaneas, pelo rizado,
diverticulos vesicales, hidronefrosis, hipotension ortostética y astas (cuernos) occipitales inferiores (10).
El tipo X se debe a un defecto de la fibronectina y clinicamente se comporta como el tipo Il. (10-11) El
tipo Xl esta vacante y reclasificado como laxitud articular familiar (9).

El diagnostico se realiza basicamente por sus manifestaciones clinicas, tratando de determinar el tipo.
De acuerdo con esta clasificacion nuestro paciente corresponde al tipo Il o sindrome benigno de
hipermovilidad. Este tipo es el mas frecuente, pudiendo afectar 1 x 5 000 personas (10), sin embargo,
la verdadera incidencia en nuestro medio se desconoce, dado que al no afectar la calidad ni la forma
de vida del paciente éste no acude al médico para determinar su diagnéstico. Ademas de la laxitud
articular, también se le asocia con pie plano, escoliosis, prolapso de la valvula mitral (2-3).

Se considera que hay excesiva laxitud articular cuando se obtienen por lo menos tres de las cinco
condiciones siguientes: codos y rodillas extendidos mas alla de 180 grados, pulgar que toca el
antebrazo al flexionar la mufieca, dedos paralelos al antebrazo al extender las articulaciones de la
mufieca y metacarpofalangicas y pie dorsiflexionado a 45 grados o mas(18-19).

Las articulaciones hiperméviles son menos estables y tienen tendencia a sufrir luxaciones y
subluxaciones (10). Son también mas susceptibles a los traumas y los tejidos blandos son menos
resistentes, por esta causa se desgarran los ligamentos y tendones (19).

No existe tratamiento especifico, solo indicar a los pacientes la importancia del cuidado de la piel y
evitar cualquier tipo de traumatismo Las luxaciones recurrentes se controlan mediante cirugia
ortopédica. Debemos dejar claro que, por las caracteristicas de transmision familiar, es alta la
probabilidad de que una nueva descendencia manifieste la enfermedad (10,15). Nuestra paciente la
remitimos a rehabilitacion integral con el objetivo de fortalecer la musculatura periarticular.

ABSTRACT

Syndrome of Ehlers-Danlos is an uncommon illness which diagnosis is, in many cases, subvalued. They
are classified in 11 types with own and common clinical characteristics. It's very important to do a
suitable clinical diagnosis rejecting the possibility of a serious systemic affectation that can even risk the



patients” life (10 type). It was done a report of a case that, because of the clinical characteristics, it's
classified as syndrome of Ehlers-Danlos type lll,it"s also expound a brief description of this illness.
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ANEXOS

Figura # 1. odos extendidos mas alld de 180 grados. Hospital General Provincial Docente
"Capitan Roberto Rodriguez Fernandez”. Morén.

Figura # 2. Pulgar que toca el antebrazo al flexionar la mufieca.



Figura # 3. Dedos paralelos al antebrazo al extender las articulaciones de la mufieca y
metacarpofalangicas.



