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Resumen

Objetivos: Analizar las caracteristicas y el comportamiento clinico de una serie de casos de una
enfermedad minoritaria.

Material y métodos: Se realizé un andlisis descriptivo retrospectivo de siete pacientes con
diagndstico de sindrome de Ehlers Danlos (SED) que son seguidos en una consulta especializada de
“Enfermedades Minoritarias” de Medicina Interna del Hospital Morales Meseguer de Murcia.

Resultados: El tipo de SED mas frecuente fue el hipermévil (n = 4, 57,1%), hubo un caso tipo clasico,
un caso tipo vascular y un caso no filiado pero con sospecha de posible SED tipo VIIC. El estudio
genético se realizé en el 100% de los casos y se encontrd una mutacion confirmatoria del diagndstico
unicamente en dos (tipo clasico y vascular). Cinco pacientes (71,4%) tuvieron historia familiar
positiva. La edad media de los pacientes fue de 37,7 = 11,7 afios y el 85,7% fueron mujeres. Las
manifestaciones clinicas mas frecuentes fueron las osteoarticulares (100%), destacando la
hipermovilidad articular (n = 7, 85,7%) de localizacién distal (n = 4, 66,7%), el dolor musculo-
esquelético cronico y las anomalias esqueléticas (n = 5, 71,4%). Las manifestaciones cutaneas
afectaron a 5 pacientes y dos tuvieron hiperelasticidad. Tres pacientes tuvieron hiperequimosis por
fragilidad vascular. El prolapso de la valvula mitral se objetivo en 2 casos. Ningln paciente tuvo
afectacion aortica, diseccion vascular o rotura visceral espontanea. Tres pacientes requirieron
valoracién psiquiatrica por sindrome ansioso depresivo. La fatiga como sintoma de afectacion
general estuvo presente en 3 casos (42,9%). Los principales servicios médicos que atendieron y
siguieron en consultas a estos pacientes fueron: MI (n = 7), Neurologia (n = 6), Traumatologia,
Reumatologia, Oftalmologia (n = 5) y Cirugia Vascular (n = 4). La edad media de inicio de
seguimiento en consulta de MI fue de 35,7 + 12,1 anos. Se realiz6 estudio ecocardiografico en el
100% de los casos y estudio con angioTAC en el 42,9%. Seis pacientes necesitaron tratamiento
analgésico y rehabilitador para alivio del dolor crénico y solo uno requiri6 valoracién por la Unidad
del dolor por refractariedad al tratamiento. Se tratd con betabloqueantes a dos pacientes.

Discusion: E1 SED es un grupo heterogéneo de desdérdenes del tejido conectivo con signos y sintomas
similares, pero con progresion y evolucion distinta, que tienen en comun la hiperlaxitud de las
articulaciones, la hiperelasticidad de la piel y la fragilidad de los tejidos. Se originan por mutaciones
en los genes que codifican la sintesis de colageno. Su prevalencia oscila entre 1:5.000 a 1:10.000,
afectando por igual a hombres y mujeres. En 1988 se publicé una clasificacion del sindrome que ha
sido revisada recientemente y se reconocen hoy hasta 11 formas distintas, siendo el tipo hipermévil
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el mas frecuente y el tipo vascular el que mas se asocia a mortalidad por el compromiso de los
grandes vasos. El diagnodstico de SED se establece mediante examen clinico y revision de la historia
familiar; y se pueden utilizar pruebas de genética molecular para la confirmacion del diagndstico
clinico, excepto para el tipo hipermdvil. Actualmente no existe ningin tratamiento especifico para la
enfermedad.

Conclusiones: 1) E1 SED es una enfermedad poco frecuente cuyo diagndstico es en muchos casos
subvalorado. 2) Se debe sospechar ante todo paciente que presente sintomas de hiperlaxitud
articular, hiperelasticidad cutdanea e hiperequimosis por fragilidad vascular. 3) Es importante llevar
a cabo una exploracion fisica completa con busqueda de las caracteristicas especificas de cada
subtipo y descartar la posibilidad de afectacion sistémica grave que puede comprometer la vida del
paciente, sobre todo en el tipo vascular. 4) Su tipo mas frecuente, el SED hipermévil, no dispone de
test de diagndstico genético confirmatorio. 5) Aunque no existe un tratamiento especifico de la
enfermedad, su diagndstico precoz permite el asesoramiento genético y un manejo dirigido para
optimizar su calidad de vida.
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