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Resumen

Objetivos: Dar a conocer una serie de casos de una entidad minoritaria, analizando sus
caracteristicas y comportamiento clinico.

Material y métodos: Se realizé un estudio descriptivo, retrospectivo de los pacientes detectados con
clinica compatible y estudio molecular confirmado de Sindrome de Ehlers Danlos tipo IV (casos
indices y screening familiar).

Resultados: Se incluyeron 5 pacientes estudiados, pertenecientes a 2 familias. El caso indice de la
primera familia es una mujer de 27 anos que fallece por rotura de aneurisma de aorta toracica como
hallazgo postmortem, con estudio molecular que confirma mutacion en gen COL3A1. Se realiza
estudio a su madre de 58 anos, que presenta como antecedente vascular hemorragia subaracnoidea
por rotura de aneurisma a los 38 afios (etiquetado de criptogenético en su momento), sin otros hijos,
finaliza el estudio familiar. En la sequnda familia el caso indice se trata de un varén diagnosticado a
los 60 afios de aneurisma toracico de 6 cm, con estudio molecular compatible (mutacién en gen
COL3A1), el paciente fallece tras intervencion programada. En el estudio familiar se confirma la
mutacion en un hermano varén de 58 afos y un sobrino de 31 afios. Realizadas pruebas de imagen,
presentando el hermano una dilatacion aneurismatica a nivel de la carétida interna e arterias iliacas
en el limite alto de la normalidad (estables en pruebas de control cada 6 meses), el varén de 31 anos
no presenta afectacion vascular al diagnéstico. Ambas familias pertenecen a una misma zona
geografica del &rea de Salamanca, pero no existe relacion entre ellos.

Discusion: El sindrome de Ehlers Danlos (SED) comprende un grupo heterogéneo de trastornos
hereditarios del tejido conectivo, de entre los que figura el SED de tipo IV o vascular, de transmision
autosémica dominante, originada por una mutacion del gen COL3A1, que provoca un déficit de
procolageno tipo III.

Conclusiones: El sindrome de Ehlers Danlos Vascular o tipo IV es una entidad muy poco prevalente
(1-9/100.000 nacimientos), que tiene una mala evolucién en la mayor parte de los casos y cuyo
diagndstico y manejo supone un reto por la extrema fragilidad de los tejidos (piel, paredes
vasculares y visceras huecas). En nuestra serie, de 5 casos registrados han fallecido dos a edades
tempranas (ambos casos indices o probandos de las familias). La esperanza media de vida de estos
pacientes estd establecida en 31 afios. Se debe realizar consejo y estudio genético a familiares. El
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seguimiento con pruebas de imagen no invasivas es la inica herramienta que por ahora parece
mejorar el pronostico, aunque existen farmacos esperanzadores como el celiprolol cuyo uso podria
ser de eleccion en estos pacientes como prevencion de complicaciones mayores.
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