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Aspectos clinicos del sindrome de Ehlers-Danlos
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Resumen.—Se realiza una revision bibliografica de conjunto de los aspectos clinicos mas signi-
ficativos del sindrome de Ehlers-Danlos. Se recogen datos estadisticos, caracteristicas raciales,
morfotipo e interpretacién patogénica actual. Se ha prestado especial atencién a su comporta-
miento hereditario y su facil confusion con otras afecciones musculares o neurogénicas. Se anali-
zan sus sintomas mas caracteristicos, formas clinicas y complicaciones neurolégicas, intestinales,
cardiacas, vasculares y cutaneas.

CLINICAL ASPECTS OF THE EHLERS-DANLOS SYNDROME

Summary.—A review of the literature concerning the most significant clinical aspects of the
Ehlers-Danlos syndrome is presented. Statistical data, race characteristics, morphotype and
current pathogenic theories are summarised. Special atention has been paid to the hereditary
behaviour and the easy misdiagnosis with other muscular and neurological entities. The usual
symptoms, clinical types, neurological, cardiac, vascular and cutaneous complications are discussed.

INTRODUCCION

Es una enfermedad hereditaria del tejido conjun-
tivo que se caracteriza por hiperelasticidad y fragili-
dad de la piel, hiperlaxitud de las articulaciones y
diatesis hemorrégica. Ademas, y en mayor o menor
grado, pueden verse afectados los ojos, aparato di-
gestivo y cardiovascular, el érbol respiratorioy el sis-
tema muscul oesquel ético.

La mayor parte de los casos se heredan con un
patrén autosdbmico dominante, con una penetrancia
extremadamente variable. Existen también casos de
patron hereditario autosémico recesivo o recesivo li-
gado a sexo (1-4).

El sindrome de Ehlers-Danlos fue descrito por
primera vez en 1682 por Job van Meekeren como
una entidad caracterizada por una piel tremenda-
mente laxa e hiperelastica (5). La descripcion origi-
nal fue completada por Ehlers (6) en 1901 y poste-
riormente por Danlos (7) en 1908. Ehlers describié
la laxitud articular de la enfermedad y las hemorra-
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gias subcuténeas. Danlos bautiz6 con el término
pseudotumores moluscoides a los tumores de piel y
tejido celular subcutaneo. Pese a las constantes apor-
taciones en el conocimiento de esta afeccién, con el
paso del tiempo nada ha impedido que estos 2 Ulti-
mos autores hayan unido su nombre al sindrome.

Sus manifestaciones clinicas, unas veces clandes-
tinas, otras muy expresivas, pero siempre proteifor-
mes, afectando a distintos sistemas del organismo, es
lo que posiblemente ha propiciado mdltiples publi-
caciones con diagnésticos erréneos en pacientes que
tenian en realidad el sindrome de Ehlers-Danlos.

Valgan como ejemplos. 2 pacientes fueron diag-
nosticados de enfermedad de Oppenheim (8). La
causa de confusion fue la extrema hipermovilidad e
hipotonicidad del nifio. Un nifio con sindrome de
Ehiers-Danlon fue diagnosticado erréneamente de
«atrofia muscular de tipo neurogénico» (8).

Dubowitz (9) lo recoge en su libro como dentro
de las hipotonias sintomaticas y sobre un estudio de
131 pacientes hospitalarios previamente diagnosti-

ados de amiotonia congénita (Oppenheim), atrofia
muscular progresiva infantil (Werdnig-Hoffman),
distrofia muscular progresiva, etc. Consiguié revisar
el diagndstico en 118 de los casos para ver si existia
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atrofia muscular infantil o cierto numero de otros
procesos subyacentes. Clasifica los casos no debidos
a atrofia muscular infantil en 7 grupos, el quinto de
los cuales es reservado para «afecciones constitucio-
nales» acompafiadas de flacidez o laxitud articular,
incluyendo en este grupo cuadros como el sindrome
de Ehlers-Danlos al lado de la idiocia mongoloide,
mixedema congénito, osteopsatirosis, arachodactilia,
laxitud constitucional hereditaria de las articulacio-
nes y la hipoplasia muscular universal.

En la clasificacién que Dubowitz sugiere para en-
marcar €l diagnéstico del «floppy infant» considera
un gran grupo de procesos no paraliticos (hipotonia
sin debilidad significativa), y dentro de ellos otro al
gue califica como «trastornos del tejido conjuntivo».

A lo largo de los afios se describen diversos he-
chos que se asocian con el sindrome, tales como
acrocianosis, pie zambo, fibromas, nevus, linfangiec-
tasias, deficiencia mental, dientes supernumerarios,
siringomielia 'y enfermedad de Von Recklinhausen.

McKusick (5) agrupé a ciertas enfermedades que
afectaban al mesénquima con €l nombre de «enferme-
dades del tejido conjuntivo». Estas enfermedades eran
la osteogenesis imperfecta, e sindrome de Marfan, €
sindrome de Hurler y el pseudoxantoma elastico. Sugi-
rié que la enfermedad de Paget podria deberse, asimis-
mo, a una alteracion primaria del tejido conjuntivo.

Se han publicado multiples articulos sobre luxa-
ciones recurrentes de distintas articulaciones, entre
ellos el trabajo de Carter y Sweetnam (10).

La luxacién congenita de cadera estd descrita en
pacientes con el sindrome en los trabajos de Svane (11)
y Barabas (12).

Shapiro (13) y Beighton (8) describen anormali-
dades espinales. McFarlane (4), Coventry (14) y
Svane (11) describen en sus trabajos anomalias en
los cuerpos vertebrales.

Las hemartrosis no son frecuentes en € sindrome
de Ehlers-Danlos, pero se han descrito varias veces (8).

Los calambres musculares se citan en muchos
trabajos como McKusick (5) y Kirk, Ansall y Bywa-
ters (15).

La exacerbacion de los sintomas en el embarazo
no se habian publicado previamente a trabajo de
Beighton (8).

Las anormalidades de la circulacion periférica
fue documentada varias veces (16, 17). El fendme-
no de la acroostedlisis en pacientes con el sindrome
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sblo se recoge en los articulos de Newton y Carpen-
ter (18) y el de Beighton (8).

Para Jansen (19) la debilidad en el tejido con-
juntivo reside en la polimerizacion de las fibras de
colageno. La tendencia hemorrégica se ha achacado
a un defecto de la coagulacion (20), una anorma-
lidad de la pared de los vasos (21) o a una pérdida
del tejido conectivo perivascular (22). Otros autores
no descartan una combinacion de todos estos facto-
res (23).

Estén descritos cambios histoldgicos ligeros en la
estructura 6sea, pero €l significado de estos hallazgos
no esté todavia claro (8).

El sindrome se presenta con especial predileccion
en europeos (caucasianos) (14). Sin embargo, re-
cientemente se ha encontrado en sujetos de raza ne-
gra, concretamente 4 miembros en 2 generaciones de
la misma familia (24).

La incidencia del sindrome de Ehlers-Danlos se
estima en 1:200.000 habitantes. Algunos autores
afirman que existe en realidad mucha mayor pro-
porcion de pacientes con la enfermedad, estando la
dificultad del diagndstico en la gran cantidad de for-
mas abortivas, que poseen pocos sintomas (25).

MANIFESTACIONES CLIiNICAS

La enfermedad es habitualmente diagnosticada
en nifios pequefos. Se aprecia retraso en la sedesta-
cion y en la marcha, separacién amplia de los ojos y
amplio puente nasal. Habitualmente existe una histo-
ria familiar.

Los pacientes con el sindrome de Ehlers-Danlos
suelen tener una constitucion normal. No se ha des-
crito de forma clara alteraciones en la talla ni en la
proporcién de los miembros.

Los motivos de consulta o ingreso méas frecuen-
tes en los pacientes con este sindrome son:

— Enfermedades neuroldgicas: 55,3%.
— Enfermedades respiratorias. 9,3%.
— Cuadros hemorragicos: 7,4%.

— Enfermedades diarreicas: 7,4%.

— Enfermedades dermatoldgicas: 5,3%.
— Sindrome febril: 3,3%.

— Alteraciones ortopédicas: 2%.
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— Abscesos: 2%.

— Intoxicaciones exégenas: 2%.

Los hallazgos mas frecuentes son:

— Hipermovilidad articular: 84,1%.

— Hiperelasticidad de la piel: 61,8%.

— Manifestaciones hemorragicas: 44,1%.
— Fragilidad en el tejido conectivo: 36%.

Resulta |lamativo encontrar un 23,6% de alte-
raciones neurologicas. Entre ellas, epilepsia, migra-
fia, convulsion febril, convulsién neonatal y retraso
psicomotor (2).

Es de destacar el hallazgo clinico de paladar oji-
val hasta en un 94,9% en un estudio de 150 fami-
lias (2).

Hagamos un recorrido por los aspectos clinicos
mas sobresalientes.

Hiperelasticidad y fragilidad de la piel

La piel en el sindrome es hiperelastica, dejan-
dose estirar varios centimetros para volver a su po-
sicion inicial a soltarla (26).

Las lesiones en la piel ayudan al diagnostico pre-
coz de la enfermedad. Con el inicio de la deambul a-
cion del nifio y los pequefios traumatismos subse-
cuentes aparecen heridas profundas en codos, rodi-
llas v cara anterior de piernas, que son de sutura
dificil debido ala fragilidad de la piel, cortando con
frecuencia la sutura los bordes cutaneos (27). Estas
lesiones son relativamente indoloras; los margenes
tienden a retraerse y curar despacio. Las cicatrices
resultantes son de caracteristicas especiales; en al-
gunos casos pueden tener aspecto papirdceo, en
otros son atréficas, anchas, delgadas, con arrugas en
su interior brillantes y con frecuencia pigmentadas,
probablemente debido a la organizacién de hemato-
mas intradérmicos o subdérmicos (28, 29).

En algunos casos la piel es tan fina que deja
transparentar la red venosa subdérmica (27).

Hiperlaxitud, hipermovilidad
y luxaciones articulares

La hipermovilidad articular es la manifestacion
mas frecuentemente encontrada en la enfermedad,
siendo secundaria a la hiperlaxitud articular gene-
ralizada.

Para su diagnéstico se utiliza el método de Car-
ter y Wilkinson, en el que 3 o0 mas de los siguientes
criterios deben cumplirse.

1. Aposicion pasiva del pulgar ala cara flexora
del antebrazo.

2. Hiperextension pasiva de los dedos hasta
gue se sitlan paralelos a la cara dorsal del ante-
brazo.

3. Hiperextension del codo de mas de 10°.
4. Hiperextension de rodillas de méas de 10°.

5. Excesivo grado de movilidad pasiva con la
dorsiflexion del tobillo y eversion del pie.

La mayoria de los pacientes con la enfermedad
de Ehlers-Danlos tienen una puntuacién al menos
de 3 en esta escala (8).

La laxitud afecta especialmente a los dedos de
manos y pies, pero cualquier otra articulacion pue-
de verse comprometida. En casos extremos la ines-
tabilidad en los dedos de las manos imposibilitaba
a los pacientes arealizar actividades cotidianas co-
mo conectar interruptores o desenroscar tapones.
Lainestabilidad de rodillay tobillo son las mas fre-
cuentes. En algunos pacientes la inestabilidad les
[levaba a caminar de forma caracteristica, parecida
a la de pacientes con tabes dorsal. Asi, las caderas
son hiperextendidas durante la carga para contra-
rrestar el genu recurvatum, permitiendo de este
modo a la pelvis mantenerse en equilibrio con res-
pecto a los pies (8).

Se han publicado luxaciones de las articulacio-
nes interfalangicas de las manos, codos, tempo-
romandibular, esternoclavicular, glenohumeral,
rotula (la mayoria de las veces recurrente) y ca-
dera.

Existe una estrecha relacion entre la hipermovi-
lidad y la aparicion de luxaciones articulares (8).

La hipermovilidad y las luxaciones articulares
tienden a disminuir con el paso de los afios.

En los recién nacidos puede manifestarse en
forma de luxacion congenita de cadera. La laxitud
articular generalizada seria un factor coadyuvante
en la patogenia de la luxacion congénita de cade-
ra, pensando que el factor primario seria el meca-
nico, en relacion estrecha con una malposicion
(30). La luxacion congenita de cadera solo se ha
descrito en las formas clinicas conocidas como ti-
pos |y VIl (31).
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Anormalidades de la caja torécica

El esternén deprimido se encuentra con relativa
frecuencia. También pueden verse prominencias de
una o varias articulaciones condrocostales. Otras
veces asimetrias toracicas de menor grado, a veces
asociadas a escoliosis toracicas (29).

Ocasionalmente, el cuello es excesivamente lar-
go, asi como llama la atencién la verticalizacion
pronunciada de las primeras costillas en las radio-
grafias de toérax.

Deformidades raquideas

La escoliosis es relativamente frecuente. Su pre-
valencia es desconocida. Parece presentarse con
mas frecuencia en el sindrome de Ehlers-Danlos
con alteraciones del colageno tipo IV secundario al
déficit de la enzima «lysylhidroxilasa». Con fre-
cuencia no es posible controlar la deformidad con
corsés, deteriorandose rapidamente en la adoles-
cencia. Este deterioro parece obedecer a la incom-
petencia de los ligamentos espinales, laxos, para
mantener un balance raquideo adecuado en pre-
sencia de un rapido crecimiento longitudinal.

Se ha descrito también deformidad en cifosis, con
acufiamiento anterior de los somas vertebrales (9).

Cuando es necesaria la cirugia raquidea en €l sin-
drome para corregir deformidades es posible llevarla
a cabo, pero se debe realizar siempre una hemostasia
cuidadosa por €l riesgo de hemorragia y hematomas,
y extremando el cuidado de las partes blandas para
evitar problemas de cicatrizacion (32).

Otras anomalias esqueléticas

Se encuentran problemas en un 38,7%, inclu-
yendo deformidades raquideas. Entre ellos, tibia
vara, genu recurvatum, genu valgo, luxaciones re-
currentes y luxacion congénita de cadera.

El pie plano se encuentra con relativa frecuen-
cia en la enfermedad. A partir de los 30 afios €l pie
suele ser tanto dindmico como estatico. La mayoria
de los casos se observan en pacientes con indices de
hipermovilidad de 3 0 mas, y en los casos mas se-
veros coinciden con indices de 5. No se ha descrito
aumento de incidencia de fracturas, ni de falta de
consolidacién dsea.

Varios autores han publicado sarcomas en pa-
cientes con el sindrome de Ehlers-Danlos. Sin em-
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bargo, no se ha visto una mayor facilidad para las
neoplasias musculoesqueléticas en esta enferme-
dad, con lo que los casos descritos deben ser sim-
ples presentaciones casuales (8).

La artrosis parece afectar con mayor frecuencia
a pacientes afectos de este sindrome, siendo su in-
cidencia e intensidad proporcional a grado de hi-
permovilidad (8).

Otro hallazgo frecuente es la osteoporosis generali-
zada de las manos o de las falanges distales (2, 8, 20).

Calambres musculares

Se han descrito calambres musculares con rela-
tiva frecuencia 'y con tendencia a la desaparicion en
la edad adulta. Se relacionan también con el grado
de hipermovilidad articular.

Tumores cutaneos

Sobre puntos de presién como codos y rodillas
pueden aparecer tumores en la piel y tejido celular
subcutaneo, denominados pseudotumores molus-
coides, que pueden calcificarse (4, 16, 28, 33).

Estos tumores son ovoideos, con un tamafio que
oscila entre 4 y 8 mm, con una estructura de den-
sidad homogéneamente calcificada y limitada por
una zona periférica de calcificacion méas densa a
modo de céascara (33). Para algunos autores el ha-
llazgo de estas lesiones es casi patognomoénico del
sindrome. Su patogenia es desconocida, aunque se
sugiere ya un origen traumatico (4), ya congénito
por su parecido con los hamartomas o incluso se-
cundarios a la calcificacion de los hematomas re-
sultantes de la fragilidad capilar (33).

Diatesis hemorréagica

Las manifestaciones hemorréagicas se encuen-
tran en tercer lugar de frecuencia en el sindrome,
por detras de la hipermovilidad de las articulacio-
nes y de la hiperelasticidad de la piel (2).

En algunos pacientes aparece con facilidad
equimosis y hematomas subdérmicos y en planos
tisulares profundos. Su localizacién son los puntos
de presion, manifestdndose como tumoraciones de
gran tamafio en nudillos, codos y rétulas.

Pueden aparecer hemorragias espontaneas, es-
pecialmente en muslos y pantorrillas, que incluso
pueden requerir transfusiones sanguineas o drena-
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jes quirdrgicos (8). Si estan presentes se prestara
atencién principal al posible desencadenamiento de
sindromes compartimentales.

Afectacion ocular

Puede aparecer ectopia de cristalino, aunque es
menos frecuente que en el sindrome de Marfan. La
piel sobre los ojos puede ser redundante y la escle-
rética con frecuencia es azulada (14).

Fenémenos circulatorios periféricos

Ocasionalmente se ha visto en este sindrome el
fenébmeno de Raynaud, cursando a veces con mar-
cada ostedlisis de las falanges distales de ambas
manos y también acrocianosis.

Embarazo y parto

Se ha descrito algun caso de inestabilidad de
hombro durante el embarazo, asi como dolor y pa-
restesias en brazos y manos. No son raros los pro-
blemas en la sinfisis del pubis, que es forzada du-
rante el parto (8). A lalaxitud propia de estos pa-
cientes se afaden las condiciones de facilitacion
provocadas por un ambiente rico en «relaxina» en
el intento de modificar el canal del parto. Se puede
traducir en dificultades de marcha durante varias
semanas del postpartum por dolor sinfisario.

Existe una mayor incidencia de partos prema-
turos y rotura prematura de membranas en estos
pacientes (2, 27).

Durante el embarazo y parto las mujeres pare-
cen tener mayor riesgo de sufrir complicaciones
vasculares (27).

Alteraciones psicoldgicas

La tercera parte de los pacientes tienen cuadros
de ansiedad, depresion, actitud colérica y proble-
mas interpersonales. Los problemas psicoldgicos
estan en relacion directa con el dolor crénico y dis-
capacidad, ostracismo, dificultades sexuales y re-
productivas y relaciones sociales. El tipo | de la en-
fermedad se relaciona especialmente con dolor y
problemas psicoldgicos (34).

FORMAS CLINICAS

La heterogeneidad de presentacién clinica del sin-
drome fue descrita inicialmente por Barabas (14, 35).

Dentro del sindrome se pueden considerar dis-
tintas formas de comportamiento clinico que pare-
cen guardar una relacion bien definida con su com-
portamiento genético, tipo de defecto bioquimico,
cuando es conocido, e incluso con el tipo de com-
plicaciones que suelen provocar las diferentes for-
mas clinicas.

Siguiendo a McKusic (1974) (36) podemos con-
siderar los siguientes tipos.

Tipo |

Viene representado por el sindrome de Ehlers-
Danlos forma «gravis». En él las manifestaciones
clinicas son las habituales del sindrome, pero
siempre con un caracter muy acusado: representan
aproximadamente el 30% de todos los casos. Son
pacientes comUnmente prematuros por rotura pre-
coz de las membranas fetales y con frecuentes fo-
cos contusivos. Al menos latercera parte de €ellos al
nacimiento presentan anomalias congénitas como
pie zambo, luxaciéon congénita de cadera o hernia
inguinal.

En ellos tanto la hipermovilidad articular como
la hiperextensibilidad de la piel son muy manifies-
tas. Su diagnéstico suele realizarse al comienzo de
la marcha, pues los microtraumatismos reiterados
tipicos de esta edad pueden producir heridas pro-
fundas tanto en los codos como en las rodillas, asi
como en la cara anterior de la pierna en la vecin-
dad de la cresta tibial anterior. Se pone asi de ma-
nifiesto la fragilidad de la piel, la cual al ser sutu-
rada es cortada por las propias suturas. Esto lleva
a unas cicatrices que son practicamente diagndsti-
cas. Las buscaremos sobre las eminencias éseas y
en general son amplias.

Genéticamente se comportan como autosémicas
dominantes, desconociendo cuél es el defecto bio-
quimico.

Entre sus mas frecuentes complicaciones figu-
ran la presencia de flebectasias, de roturas viscera-
lesy, en ocasiones, de roturas de vasos mayores.

Tipo Il

Corresponde a la forma «Mittis». Sus manifes-
taciones clinicas son mas apagadas. Tanto las ma-
nifestaciones articulares como las cutdneas son mo-
deradas. Su comportamiento genético es autosémico
dominante, siendo también su defecto bioquimico
de base desconocido.

VOLUMEN 32; N.° 188 MARZO-ABRIL, 1997
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Muestran una menor tendencia a roturas vascu-
lares, a herniasy al desarrollo de varicosidades que
en el tipo anterior (27). En cuanto a su frecuencia
se pueden valorar en conjunto con el tipo Ill en el
45%, y apenas plantean problema en cuanto al he-
cho técnico de la cirugia

Tipo Il

También conocido como tipo benigno hipermo-
vil, alberga una serie de pacientes, verdaderas for-
mas frustres del cuadro, que con poca participacion
en cuanto a alteraciones cutaneas mantienen un ex-
cesivo rango de movilidad articular sin deformida-
des esquel éticas, tales como la escoliosis. Son auto-
sdémicas dominantes y también es desconocido cual
es su fallo biogquimico. Entre las complicaciones
mas frecuentes figuran ciertas anormalidades en las
vavulas cardiacas y en los grandes vasos. Asi pue-
den presentar un cuadro de vélvulas mitrales laxas
(sindrome de Barlow) que se manifiesta por un
«click» sistolico medio y un soplo sistélico tardio.

Tipo IV

También es conocido como tipo equimético del
sindrome de Ehlers-Danlos, arterial o tipo Sack-
Barabas. Es posiblemente el tipo con mayor fre-
cuencia de complicaciones o con complicaciones de
mayor gravedad evolutiva. Representa el 4% de to-
das las formas del sindrome, siendo el de mayor in-
terés en cuanto a las lesiones arteriales, pudiendo
ser letal.

En cuanto a la herencia, puede ser autosémico
recesivo o dominante.

El defecto bioquimico preciso en esta grave for-
ma del cuadro es desconocido, si bien se apunta su
relacion con evidencias de un defecto en la sintesis
de colégena tipo Il (coldgena vascular), de forma
gue su deficiencia puede ser total o variable. De las
4 variedades de colagena existentes en el cuerpo
(35), €l tipo Il se va a encontrar en los vasos, piel,
pulmon e intestino.

Clinicamente se caracteriza por presentar una
hipermovilidad articular limitada a los dedos, y el
mayor grado de hipermovilidad se suele ver en las
articulaciones interfalangicas distales de los dedos.
En general, la hipermovilidad de las otras articul a-
ciones es poco |lamativa.

La piel no es excesivamente extensible, pero si
es muy fina, expresando un déficit de colégena en
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el corion, provocando que el sistema venoso subcu-
tdneo se haga muy visible, lo cual se ve particular-
mente en el tronco. La piel de la cara, orgjasy de
los dedos suele estar tirante. Muchos pacientes su-
fren rupturas de la piel. La elastosis serpiginosa
perforante es frecuente en estos pacientes, consis-
tiendo en la erupcion de fibras elésticas a través de
la epidermis.

El cuadro se completa con una gran tendencia a
la equimosis y focos contusivos, lo cual le dala ma-
lignidad evolutiva, expresion de latendencia alarup-
tura espontanea de grandes vasos y de vasos de me-
diano tamafio, asi como a rupturas esponténeas de
intestino. La frecuencia de las complicaciones vascu-
lares parece residir en que los pacientes de este grupo
pueden sintetizar cantidades variables de colageno ti-
po I, que en la pared vascular es el responsable de
su integridad estructural y de su resistencia a la ten-
sion, siendo a lavez un elemento de interaccion colé-
geno-plagqueta y en la formacion del trombo.

TipoV

Guarda cierto parecido en su expresividad clini-
ca con el tipo Il, y posiblemente su caracteristica
distintiva maxima reside en su comportamiento en
cuanto a la herencia, ya que es recesiva y vincula-
da a cromosoma X de forma parecida a la hemofi-
lia. Mientras algun autor considera su defecto bio-
guimico como desconocido, para otros guarda rela-
cion con el déficit de «lysil oxidasa».

Sus rasgos clinicos méas definidos son la hiper-
extensibilidad de la piel, una hipermovilidad articu-
lar minima, y la tendencia a la fragilidad de la piel
con multiplicidad de hematomas.

Tipo VI

Tiene un comportamiento, en cuanto a la he-
rencia, autosémico recesivo. Un déficit de «lysil hi-
droxilasa» parece ser el substrato bioquimico del
cuadro.

Clinicamente se caracteriza por asociar a las lu-
xaciones articulares escoliosis ocasional mente seve-
ras y alteraciones oculares, tales como desprendi-
miento de retina o roturas oculares.

Tipo VII

Se trata de un cuadro autosémico recesivo con
una profunda laxitud articular, dominando las ma-
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nifestaciones clinicas. Ya al nacimiento los pacien-
tes pueden presentar luxaciones de las caderas y di-
versas luxaciones de otras grandes articulaciones
como rodilla, hombros, etc. Son pacientes de talla
mas baja 'y cuya piel es muy blanda, aterciopelada
y moderadamente extensible. Corresponde a aque-
[los cuadros que en el pasado se designaron como
«artrochalarosis congeénita» («artrochalasis multi-
plex congenita»).

Se responsabiliza de este tipo a un defecto bio-
quimico de la proteasa o peptidasa procolagena,
siendo sus complicaciones mas frecuentes las que
dimanan de la fragilidad de la piel.

COMPLICACIONES

Las complicaciones al igual que las manifesta-
ciones clinicas habituales del sindrome son debidas
a la existencia de un aumento de la elasticidad de
los tejidos en el organismo, 1o que los hace incom-
petentes o fragiles. Entre las distintas complicacio-
nes tenemos:

Neurologicas

Son raras. Se han descrito neuropatias del plexo
braquial y lumbosacro por presiones anomalas pro-
piciadas por la laxitud ligamentosa. En otras oca-
siones la laxitud, por el contrario, facilita la lesién
neural, como el caso comunicado por El-Shaker, en
el que la secuela fue una neuropatia aguda del ple-
X0 braquial al utilizar traccién mediante halo des-
pués de una liberacion anterior corrigiendo una es-
coliosis (37).

Intestinales

a) Ectasia colénica. Es una complicacion po-
co frecuente y peligrosa, pues puede presentarse co-
mo una perforacion de colon espontanea o ante un
minimo traumatismo en la nifiez o en el adulto jo-
ven. Se debe sospechar ante la presencia de un es-
trefiimiento progresivo en un paciente afecto del
sindrome. Cuando se produce la perforacion, la
mortalidad es alta, y entre los supervivientes es ne-
cesario con frecuencia una colostomia permanente-
Si la ectasia col6nica se detecta a tiempo, la colec-
tomia total profiléctica con reconstruccion ileocecal
es el tratamiento de eleccién (38, 39).

b) Rotura del colon sigmoide. Se produce de
forma espontédnea y tiene un alto indice de recu-

rrencia, por 10 que se recomienda para su trata-
miento |la colectomia total (38, 40).

c) Rotura del recto. Se produce ante trauma mi-
nimo como enema, tacto rectal o desimpactacion fecal.
Se deben evitar los enemas y endoscopias en los pa-
cientes en los que exista la sospecha del sindrome (38).

d) Hemorragias digestivas. Se producen en
forma de hematemesis, melenas por diverticulos
sangrantes o rectorragia por lesion de la piel y mu-
cosa anal durante la defecacion (28).

€) Hernias. Se producen por debilidad de la
pared abdominal.

f) Diverticulos intestinales

Cardiacas

Las anormalidades cardiacas descritas en el sin-
drome de Ehlers-Danlos son asociaciones fortuitas,
casuales 0 muy infrecuentes (26).

Vasculares

Se producen en el sindrome de Ehlers-Danlos ti-
po | o gravisy en €l tipo IV, arterial o Sack Barabas,
ambos descritos por Barabas en 1972 (27). Dentro
de ellas podemos encontrar:

a) Roturas arteriales mayores espontdneas o
ante minimos traumatismos. Se localizan con ma-
yor frecuencia en laingle, fosa popliteay alrededor
del hombro. Pueden ser intraabdominales por rotu-
ra de la aorta o de sus ramas mayores, con mayor
frecuencia la arteria esplénica. Son mas frecuentes
en varones por el tipo de juegos que practican. En
las mujeres son menos frecuentes y se producen
mas tardiamente sobre los 20 afios de edad, con es-
pecial riesgo en el embarazo y parto.

b) Formacion de aneurismas. Su localizacion
puede ser intracraneal, en la aorta o en arterias pe-
riféricas. Se han descrito también en los tipos Il
y lll. La aorta se suele romper con mayor frecuen-
cia por tener una pared delgada y fragil que sim-
plemente se desgarra y no por la formacion de un
aneurisma o su diseccion.

c) Fistulas arteriovenosas carotidocavernosas
0 aortocava. Aparecen sobre todo en el tipo I; cuan-
do aparecen en el tipo 1V se debe sospechar la exis-
tencia de fistulas arteriovenosas.

Debido a las caracteristicas propias del sindro-
me se deben tener en cuenta especiales considera-
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ciones técnicas para tratar las posibles complica-
ciones vasculares:

— Como consecuencia de la fragilidad de los
vasos sanguineos no es posible suturarlos, por ello
se recomienda la compresion externa del punto de
hemorragia cuando la hemorragia se localiza en un
miembro, y en otras localizaciones, como la subcla-
via u otros vasos que no pueden ser comprimidos,
se aconsgja la ligadura con cinta umbilical y clips
metdlicos.

— El control proximal del vaso se debe realizar
con torniquetes porque los clamps vasculares pue-
den producir roturas arteriales.

— La rotura adrtica se debe tratar con sutura
interrumpida apoyada en teflén si se utiliza mate-
rial protésico o bien por medio de ligadura con cin-
ta y reconstruccion extraanatomica también con
suturas interrumpidas y teflén.

— EIl control adrtico se debe hacer con torni-
guete de Rumel o catéteres con balén de oclusion.

— Lavena safena no se puede utilizar como in-
jerto, ya que se puede producir su rotura o la for-
macién de un aneurisma en su seno.

— Laarteriografia es muy peligrosa, sobre todo
en las formas severas, habiéndose descrito lacera-
cion arterial en el punto de entrada del catéter o a
distancia, formacién de falsos aneurismas vy fistulas
arteriovenosas, hemorragias e incluso la muerte.

— La anticoagulacion puede producir grandes
hematomas, sobre todo en el tipo IV, por lo que se
debe evitar.

Cutaneas

a) Cicatrices antiestéticas. El sindrome de
Ehlers-Danlos tiene una curacion lenta de las heri-
das, lo que origina cicatrices anchas, atréficas, del-
gadas, brillantes y con frecuencia hiperpigmenta-
das y surcadas por arrugas. La escision de la cica-
triz y su resutura o injerto cutaneo ha demostrado
ser un tratamiento eficaz (29).

b) Dehiscencia de la herida. Es debida a la
lenta curacién de las heridas en el sindromey ala
dificultad de sutura de la piel como consecuencia
de su fragilidad. A veces se presenta de forma re-
currente. Siempre ante toda cirugia se debe exami-
nar la piel del paciente para detectar variaciones en
su textura y poder de esta forma tomar las precau-
ciones necesarias y explicar al paciente la posibili-
dad de presentar cicatrices antiestéticas. El cierre
de la herida debe ser siempre meticuloso, y si la su-
tura rompe los bordes de |la piel se pueden utilizar
en su lugar bandas adhesivas o bien puntos de gran
retencién (29).

c¢) Ulceraciones cutaneas. Pueden aparecer
de forma espontanea sobre la espina tibial o el co-
do. A veces requieren injertos cutaneos para su cu-
racion.
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