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RESUMO

INTRODUCAO: A Sindrome de Ehlers-Danlos (SED) refere-se a distlrbios hereditarios do
tecido conjuntivo e da funcdo do colageno provocando como manifestacGes principais a
hiperextensibilidade da pele, a hipermobilidade articular e a fragilidade de tecidos. De acordo
com a Classificacdo Internacional de 2017, sdo reconhecidos 13 diferentes subtipos que
caracterizam a sua extensa variabilidade clinica, por conseguinte, seu dificil diagndstico.
Embora apresente rara incidéncia, possui alta complexidade no tratamento multidisciplinar de
suas complicacdes clinicas, 0 que motiva maior producdo de literatura cientifica, ainda escassa,
principalmente em territério nacional. APRESENTACAO DO CASO: M.M.V.R., 30 anos,
sexo feminino, raca branca, G2P2, com histdria familiar positiva para hipermobilidade articular
com queixa de dor crénica que piorou ha cerca de 15 anos, associado a sintomas
gastrointestinais, dermatolégicos e vasculares. DISCUSSAO: Realizou-se o diagndstico de
SED, com base na historia clinica e no exame fisico, utilizando-se os critérios de Beighton, a
paciente foi encaminhada para acompanhamento multidisciplinar, com adesé&o ao tratamento
observou-se melhora na qualidade de vida da paciente. CONCLUSAO: E de se notar, portanto,
que a SED é extremamente complexa desde o diagndstico ao manejo, porém, este relato
evidenciou que o diagnéstico precoce associado a um projeto terapéutico multidisciplinar pode
trazer resultados impactantes.

Palavras-chave: hiperextensibilidade, hipermobilidade, tratamento multidisciplinar, Sindrome
de Ehlers-Danlos.

ABSTRACT

INTRODUCTION: Ehlers-Danlos Syndrome (EDS) refers to hereditary disorders of
connective tissue and collagen function, causing skin hyperextensibility, joint hypermobility
and tissue fragility as main manifestations. According to the 2017 International Classification,
13 different subtypes have been recognized that characterize its extensive clinical variability,
therefore, its difficult diagnosis. Although it has a rare incidence, it has a high complexity in
the multidisciplinary treatment of its clinical complications, which motivates a greater
production of scientific literature, which is still scarce, especially in the national territory. CASE
PRESENTATION: M.M.V.R., 30 years old, female, caucasian, G2P2, with a positive family
history of joint hypermobility, complaining of chronic pain that worsened about 15 years ago,
associated with gastrointestinal, dermatological and vascular symptoms. DISCUSSION: The
diagnosis of EDS was made, based on the clinical history and physical examination, using the
Beighton score, the patient was referred for multidisciplinary follow-up, with adherence to the
treatment, an improvement in the patient's quality of life was observed. CONCLUSION: It
should be noted, therefore, that EDS is extremely complex from diagnosis to management,
however, this report showed that early diagnosis associated with a multidisciplinary therapeutic
project can bring impressive results.

Keywords: hyperextensibility, hypermobility, multidisciplinary management, Ehlers-Danlos
Syndrome.
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1 INTRODUCAO

Neuropatia de baxter € uma das causas comuns de dor crénica, na qual leva ao
aprisionamento do primeiro ramo do nervo plantar lateral. Aproximadamente 20% das dores na
regido medial do calcanhar estejam associadas a neuropatia. Qualquer aumento do volume da
regido do nervo pode causar efeito focal, como consequéncia neuropatia.

A distincdo da fasceite plantar muitas vezes ndo é evidenciada, além da associa¢do
significativa das varizes do tornozelo com atrofia IV do abdutor do quinto dedo.

A neuropatia de baxter se apresenta mais frequentemente no sexo feminino.

Seu diagndstico ocorre principalmente por ressonancia magnética com atrofia gordurosa
seletiva completa do musculo abdutor do quinto dedo e 0s sintomas na presenca de parestesia,
formigamento na &rea medial ou dor a palpacéo do trajeto do nervo.

2 APRESENTACAO DO CASO

M.M.V.R, sexo feminino, 30 anos, G2P2A0, natural e residente de Trindade (GO),
admitida no ambulatério de Reumatologia do hospital X, devido dor musculo-articular cronica,
predominantemente em ombro e coluna cervical, associado a equimoses frequentes e fadiga
crbnica ha cerca de 15 anos, com piora relevante nos Gltimos anos, reduzindo a capacidade
laborativa. Refere historia de hipermobilidade articular nos dois filhos, pai e em todos os outros
2 irmdos. Paciente em uso continuo de pregabalina 150mg por dia, nega comorbidades.
Apresentou luxacdo da articulacdo escapulo-umeral direita sem esfor¢o ha cerca de 15 anos,
ocorrendo posteriormente quatro novos episodios, sendo o Gltimo ha 2 anos, além de relato de
luxacdes recorrentes em articulacdo Umero-ulnar direita desde os 6 meses, com necessidade de
comparecimento ao servico de salde local para reducdo. Relata fraqueza em membros
superiores e inferiores. Hipermobilidade articular generalizada. Diagnostico de osteoartrosis
na coluna cervical (C5-C6 ,C6-C7) e lombar (L2-L3) hd cerca de 5 anos. Pele com
elasticidade aumentada desde a infancia, com aspecto macio e aveludado, apresentando
estrias em flancos, sem alteracdo ponderal. Apresenta disfuncdo de trato gastrintestinal,
diagnosticada por gastroenterologista, agravada no ultimo ano, com reducdo da motilidade de
intestino grosso, além de doenca do refluxo gastroesofagico. Ao exame apresenta facies tipicas
encontradas na SEDH com pregas epicantais bilaterais, nariz afilado, labios finos, olhos
proeminentes e bochechas encovadas e excesso de pele. Apresenta também,
hiperextensibilidade das articulagcbes metacarpo falangeanas em todos os dedos, ombros,
cotovelos e joelhos. Pontuou 9/9 apés realizar as manobras dos critérios de Beighton.

Radiografia com presenca de ostedfitos em vértebras lombares. Angiotomografia
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computadorizada de aorta toracica e abdominal revelou ectasia do segmento ascendente da aorta
torécica. Ecodopplercardiograma e eletroneuromiografia sem alteracdes. Foi descartado o
diagndstico de outras patologias. Procurou diversos servigos de salde, sendo encaminhada
pelo Servico de Ortopedia ao Servico de Genética, ha 3 meses, recebendo diagndstico de
SEDH.

3 DISCUSSAO

A dor crénica € comum na sindrome de Ehlers-Danlos(SEDH), particularmente no tipo
hipermobilidade (VOERMANS et al., 2010). A doenca pode ser fortemente relacionada a
incapacidade fisica e redugdo da qualidade de vida do paciente acometido (CHOPRA et al.,
2017; SCHEPER et al., 2015), como observamos no caso relatado. De acordo com um estudo
de revisdo bibliografica, quase 90% dos pacientes com a doenca, relatam algum tipo de dor
crénica (CHOPRA et al., 2017). Os mecanismos envolvidos no desenvolvimento da dor
incluem estimulacdo nociceptiva, neuropatica, sensibilizacdo central e tragos psicologicos
associados (ZHOU; REWARI; SHANTHANNA, 2018), o que corrobora com o caso clinico
descrito.

A dor articular nociceptiva € geralmente a primeira manifestacdo de dor na SEDH
(CASTORI, 2016). Os pacientes relatam suas primeiras sensa¢fes dolorosas de forma aguda,
como resultado de traumas articulares, como luxacgdes e entorses (CASTORI et al., 2012;
CASTORI, 2016). No caso clinico abordado, a paciente apresentou luxacdo da articulacdo
escapulo-umeral direita, ocorrendo posteriormente quatro novos episadios, além de luxacdes
recorrentes em articulacdo Umero-ulnar direita. As articulagdes mais comumente envolvidas
sdo a do ombro (80%), maos (75%) e joelhos (71%) (CHOPRA et al.,2017). As luxacdes
recorrentes nesses pacientes, devido a frouxiddo articular e trauma associado sdo ainda mais
acentuadas pela propriocepcao deficitaria (CASTORI et al., 2012; CASTORI, 2016; CHOPRA
etal., 2017).

Um sintoma que geralmente é bastante habitual na doenca é a fadiga cronica grave. E
relatado por até 95% dos pacientes acometidos pela doenca, sendo que a frequéncia de
aparecimento do sintoma possui uma taxa de 28% na primeira década de vida e 90% em adultos
acima de 40 anos (CASTORI, 2016). A paciente descrita no caso apresenta fadiga crénica ha
aproximadamente 15 anos, relata piora nos ultimos anos e relaciona esse sintoma a diminuicéo
de sua capacidade laborativa.

A SEDH é herdada, principalmente por um padrdo autossdmico dominante, associada a

uma mutacao genética que afeta os colagenos fibrilares (SYX et al., 2017). Desse modo, ocorre
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um defeito qualitativo desta proteina, levando a um arranjo molecular desordenado e
integridade mecénica anormal. Este defeito fundamental no colageno afeta todos os 6rgdos com
a presenca dele, incluindo articulagdes, ligamentos, pele, tenddes, paredes de 6rgdos internos,
como vasos sanguineos e trato gastrointestinal (CASTORI et al., 2012; TEWARI et al.,
2017).Defeitos no colageno levam a aumento da elasticidade e fraqueza estrutural, resultando
em problemas como a dor cronica, observada no caso clinico (CASTORI et al., 2012; TEWARI
etal., 2017).

Dependendo do tipo de SEDH, as manifestacfes e suas consequéncias nos pacientes
variam. Um traco comum encontrado ¢ a hiperelasticidade da pele e sua fragilidade (CASTORI
et al., 2012). E frequente o aspecto aveludado da pele, assim como sua textura macia ao toque,
caracteristicas que sdo observadas em nossa paciente. Nesse estudo, observamos que a paciente
em questdo apresenta disfuncdo de trato gastrintestinal, hiperextensibilidade das articulacGes
e ectasia do segmento ascendente da aorta toracica.Uma maior morbidade e mortalidade nesses
pacientes sdo comumente explicadas como resultado de ruptura arterial (ZHOU; REWARI;
SHANTHANNA, 2018).

O diagndstico de SDE pode ser desafiador. Por se basear principalmente na histéria do
paciente, achados clinicos e historia familiar, é necessario um alto grau de presuncao (JOSEPH
etal., 2018). A hipermobilidade articular € um achado comum a muitas doencas hereditarias do
tecido conjuntivo, incluindo SEDH e sindrome de Marfan (HAKIM; SAHOTA, 2006). O
diagndstico final depende de testes genéticos (SYX et al., 2017). Do ponto de vista clinico, a
dor articular recorrente € um sintoma comumente apresentado na SEDH tipo hipermobilidade.
A escala de Beighton é bastante Util para avaliar a hipermobilidade articular nesses pacientes
(SYXetal., 2017).

O manejo farmacoldgico nessa sindrome é limitado pela falta de evidéncias (ZHOU;
REWARI; SHANTHANNA, 2018). As terapias fisicas e psicoldgicas sdo consideradas
eficazes, porém faltam padrdes terapéuticos (CASTORI, 2016). Além disso, é essencial o
treinamento adequado dos profissionais da salde, para tratamento desses pacientes. A énfase
no diagnostico precoce e orientacdo dos pacientes sd@o de grande relevancia para melhorar a
qualidade de vida e limitar a progressao da doenga (CASTORI, 2016). Por isso, os profissionais
de satde tém a importante responsabilidade de identificar e encaminhar pacientes com suspeita
de SDE para servicos especializados, como foi visto na conducéo do caso clinico abordado
nesse estudo. Além disso, acomplexidade e diversidade dos sintomas na SDE exige um
tratamento multidisciplinar (ZHOU; REWARI; SHANTHANNA, 2018).
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4 CONCLUSAO

O caso relatado e publicac@es levantadas trazem a luz a discussdo da terapéutica de uma
situagdo complexa que é a SED, evidencia-se que o diagnostico € clinico e estd fortemente
ligado a histéria familiar com manifestacdes distintas englobando, assim, mais de dez
sindromes clinicas, contudo, deve-se suspeitar de SED quando, na auséncia de outras etiologias
haver presenca de hipermobilidade articular, hematomas, sangramentos anormais, cicatriz
atrofica, dentre outras, sendo a primeira o sinal mais prevalente e tem como principal queixa a
fadiga crénica.

O diagnéstico ¢é favorecido pelo Escore de Beighton — critérios clinicos maiores e
menores, e a confirmacdo de testes genéticos para identificar variantes responsaveis pelo gene
afetado, havendo excecdo na SEDh, pois ndo possui gene isolado caracteristicamente. Nos
critérios diagnosticos maiores o paciente apresenta-se hiperextensibilidade da pele com
cicatrizes atroficas, hipermobilidade articular generalizada e facil hematoma. Ja nos critérios
menores destacam-se por incluir edema nao cardiogénico das extremidades inferiores, fraqueza
muscular leve, atrofia dos musculos de méos e pés (MALFAIT et al., 2010).

A abordagem terapéutica multidisciplinar especialmente com geneticistas e médicos da
familia é fundamental na melhoria da qualidade de vida do paciente e sempre que necessario
avaliar e encaminhar para a especialidade de acordo com a necessidade do paciente, pois 0
manejo € de acordo com 0s sintomas que 0 mesmo apresenta. Orientar sempre o0 paciente de
acordo com suas limitacdes, como por exemplo, evitar exercicios de grande impacto sobre as
articulacGes ou esportes de contato que podem ferir a regido cutanea. Orientar, também, sobre
a importancia dos exercicios de fortalecimento muscular e tendineo e que devem ser realizados
com especialista fisioterapeuta, resultando, assim, em maior estabilidade das articulagdes
evitando, subluxacdes e luxagdes. Orientar sobre a importancia do diagndstico precoce, a fim
de prevenir complicacGes e adaptar o estilo de vida do paciente em seus varidveis subtipos da

doenca.
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