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Resumen

Objetivos. Establecer las caracteristicas clinicas de una serie de casos de pacientes con diagndstico de
sindrome de Ehlers-Danlos en seguimiento en consulta de Medicina Interna de enfermedades minoritarias.

Métodos: Revision de historias clinicas de pacientes con diagnostico de variantes de sindrome de Ehlers-
Danlos. Inclusién consecutiva (sin criterios de exclusion) de los pacientes, con realizacion de unarecogida de
datos. Andlisis observacional, transversal y retrospectivo de las caracteristicas de los pacientes de dicha base
de datos. Para su realizacion, se obtuvieron los consentimientos requeridos y se conto con la aprobacion del
Comité Etico.

Resultados: Se analizaron 8 casos, 5 mujeresy 3 hombres. La edad media de |os pacientes incluidos fue
34,60 en un intervalo entre los 17 y 60 afios con 37,5 afios de mediana. La media de edad al diagnostico fue
de 27,76 + 18,11. El 62,5% (5) tenian antecedentes familiares de hiperlaxitud. Con respecto ala genética dos
paci entes tuvieron resultados inconcluyentes aungue en uno de ellos se objetivo la mutacion COL4A 1 (no
cumple criterios de Villefranche). Una paciente no se realizé el estudio y otra paciente tuvo un resultado
negativo para las mutaciones estudiadas. En una paciente se aisld la mutacion de COL3A y en los dos

paci entes restantes en uno se identificaron las mutaciones COL5A1y COL5A2y en otro tenascinaX y TTN
(HTZ c4396 t > C). Lavariante predominante fue la hipermaévil (3), uno de los casos fue diagnosticado de
variante vascular y un caso con estudio genético no realizado tenia fenotipo similar alavariante vascular.

L os otros dos casos fueron clasificados como variante clésica aunque uno de ellos tuvo genética
inconcluyente. El 75% (6) de |os pacientes mostraban hiperlaxitud articular. De |as seis personas con
hiperlaxitud articular cinco casos habian presentado dislocaciones articulares y padecian escoliosis. El 50%
tenian fragilidad capilar. Ninguno de los pacientes de nuestra consulta tenia manifestaciones internas tales
como la presencia de hernia abdominal, disautonomia o prolapso uterino. El 75% cumplia algun criterio de
sintomas fibromidalgicos.

Conclusiones: Los pacientes en seguimiento en consulta de enfermedades minoritarias con sospecha de
sindrome de Ehlers-Danlos son una serie de casos muy heterogénea. No todos |os pacientes cumplian los
criterios para ser diagnosticados de esta enfermedad aunque en algunos de |os casos se identificaron
mutaciones relacionadas con el colageno que podrian tener significacion clasificatoria en un futuro. En
general destacaba la variante hipermdvil siendo |0 més caracteristico de su fenotipo la hiperlaxitud articular y
la presencia de cutis laxa.
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