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Resumen

Objetivos:Analizar las caracteristicas clinicas y epidemioldgicas de los pacientes con sindrome de
Ehlers-Danlos y sindrome de Marfan en una consulta de enfermedades minoritarias. Comprobar la
calidad de vida de dichos pacientes mediante el cuestionario de salud SF-36.

Material y métodos:Se realiza un estudio descriptivo transversal sobre una muestra de 12 pacientes
diagnosticados de SED y SMF en una consulta especifica de Enfermedades Minoritarias dependiente
del Servicio de Medicina Interna del Hospital Clinico Universitario Lozano Blesa de Zaragoza.

Resultados:De los 12 pacientes incluidos en el estudio, el 41,6% padecen SED, el 41,6% padecen
SMF y el 16,6% restante se encuentran pendiente de completar el diagnostico. En relacion al
género, el 50% del total son mujeres y el otro 50% varones. En cuanto a la edad, la edad media de
los pacientes es de 37,92 afos y la media de la edad al diagndstico es 34,50 afios. La afectaciéon
vascular se da en un 50% de los pacientes, la afectacion esquelética en un 75% y la afectacion ocular
en un 27,3%. La media de la puntuacién obtenida en el cuestionario SF-36 en nuestros pacientes es
de 58,42 puntos.

Discusion:El tiempo entre el comienzo de los sintomas y el diagndstico es muy variable en cada
paciente dependiendo de la enfermedad. En los pacientes en los que el sintoma inicial es vascular,
se suele sospechar por la gravedad y cardcter subito de una complicacion. Por tanto, se empieza a
estudiar al paciente durante o después de la resolucion, no habiendo demora en el diagnéstico. En el
SED tipo III, el sintoma inicial consiste en luxaciones recurrentes. En estos casos el diagnostico se
retrasa mas porque entraiia menor gravedad. Aunque supongan menor gravedad pueden llegar a ser
mas incapacitantes, como hemos comprobado con el cuestionario SF-36. En cuanto a los criterios de
Villefranche o Ghent, algo méas de la mitad no los cumple, lo que no es motivo para no seguir
realizando el estudio, ya que pueden posteriormente tener un estudio genético positivo; si se
contintia sospechando alguno de estos sindromes, se debe continuar realizando un seguimiento en la
consulta de enfermedades minoritarias. En nuestra muestra no se ha encontrado una relacioén entre
los distintos tipos de sindrome y la afectaciéon organica. Tampoco entre la edad y la puntuacion en el
cuestionario SF-36, por lo que la edad avanzada no influye en la calidad de vida, sino la afectacion
esquelética o vascular que presenten. Por ello es fundamental poder disponer de registros
nacionales e internacionales de estas enfermedades, para el pronostico de estos pacientes. En
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conclusion, es importante que los médicos sepan reconocer la hiperlaxitud articular, y poder realizar
un cribado de este tipo de sindromes, ya que aunque no cumplan los criterios de Villefranche o
Ghent, pueden padecer alguno de estos sindromes, que pueden presentar complicaciones graves y
mortales a edades tempranas, y derivarlos a consultas especializadas en enfermedades minoritarias,
que precisan de un diagndstico certero para realizar un correcto consejo genético.

Conclusiones:El SED tipo III predomina en mujeres y el IV en varones. No existe predominancia en
el sindrome de Marfan. La edad al diagndstico es mayor en el SED tipo III por su sintomatologia
larvada. Los sindromes de hipermovilidad presentan un fenotipo continuo, que imposibilita conocer
las complicaciones futuras. - No cumplir los criterios de Villefranche o Ghent no es excluyente para
padecer alguno de estos sindromes. La calidad de vida esta disminuida en estos pacientes, siendo
util el uso del cuestionario SF-36 para su valoracion.
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