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Sindrome de Ehlers-Danlos

Presentacion de un caso con estudio familiar

Por log Dres.:

AnoLro Garcia MiganNDa,® Makio ALVAREZ {CORCUERA,*™
Zorawa AMABLE Ampros®* y Liane Borsorria VACHER"*"

Garcia Mirsads, A, et al, Sindrome de Eblersltanlos. Presentecion de an coso con estudio

familiar. Rev, Cub. Ped. 46: 1, 1574,

e presentn vl easo de woa nida de doce afios con sindrome de Ehlers-Danlos tipive. El estudia
de la familin demuestra que varior miembros de la misma gon sfeciados en cade una de las
cvinco generdciones csludiados ¥y sugiere une herencin sutesdmicas dominente. El cariolipe
de o paciente e8 normal ¥ en los dermatoglifos se sefinla ura mayor amplitod de los eapacios

intardigitales.

En 1889 Edward Ehlers! especialinna
alemdin en dermatologia, y mas tarde,
en 1908,2 Henri Alexardre Danips? in-
formaban sobre determinados casos de
pacientes que como expresidn de enfer-
medad, presentaban extrema laxitud de
la piel, gran movilidad articular y cam-
bios vasculares, cuyo exponente fonda-
mental eran laz manifestaciones porpi-
ricas 2]l mds leve trammatismo. Ademis
genalaban la presencia de sendotumores
en forma de “pasas de uva™ en sitios
del cuerpo mas expuestos a irawmatis-
mos como las eminencias &seas, ¥ cica-
trices papiriceas en “papel de fumar™.
De esta forma queds constituide el cua-

*  Jefe del departamento de dermalolo gia Jel
hoapital docente infamtil “William Soler™,

*2 Alumno de medicing de Ia Universidad de
La Mabana, 5to, curso.

*e2 Profasary de pediatria de la Univerai-
dad de La Habana, jefe del deparlamente de
citlogénica del hespital docente infantil “Willi-
am Soler™.

dro clinico que hoy conecemos con ¢l
nombre de simdrome de Ehlers-Danlos.

Por consiguiente la triada caracteris-
tica de la entidad es:

a) Laxilud exagerada e hiperelasti-
cidad de la piel.

b} Hiperextensibilidad e hiperlaxi-
tud de las aciiculaciones.

¢} Fragilidad de la picl y vasos san-
guineos.

Cada elemento constitnyente de la en-
fermedad ¢s variable, pudiendeo existiv
ura piel hiperelastica, comr poca laxi-
tud de las arliculaciones.

Barabas® olagifica la entidad en tres
varicdades fundamentales: 1) tipo eli-
steo; 2) forma henigna o varicosa ¥ 3)
tipo arterial.

En Cuba, Alemdn ot al 4 publican tres
casoa del sindrome, siendo estos los pri-
meros encontrades en nuestro pais.

Hemos estudiado una nifiz de 12 afios
que creemos perlencce al grupe 1 por



considerarla como tipica v ademis he-
mos realizado ¢l andliziz del “pedigree”
por serode significado fundamental en
esta patolo

Presentacian del caso

R.ode la . G p AL 230796, hespital
docente iafuntil “Willi Solee™) de 12 afios
de edad (nacid: 8909600, ercolar, femenina.
blamea, nos consulta por peesentar lesiones de
forma quistica,’ en la fegidn dorsolumbar, La
madee mos refiere que coandoe la nif comnen
inszguridad, pres

w cuwmiivar, lo lhacia coa gra
w15 [lexionaban eon facilidad fas piernas,
cavendo al suelo en maliples ecasiones, agre
aa que, a la edad de cince afos comicnen a
presomtar a mivel o lo regidn dorsolumbar,
pegquefo: masas de aspevta tumoral que no eran
segreganies ni doloro:as, de coloracion oscu.
ra, sienda esla by eausa por la enal visito oo
rosos especialbistas ¥ es en la consulia de derma-
tolegia, {ademds se le sneuentrn pran clastic
sidad en la piel ¥ awmente de la movilidad de
las articulaciones, asi como hematamps e di-
ferentzs partes del cuerpad donds se plantea «l
dingodstico de sindrome de Ehlerslanlos,  de

cididndose ol ingrese para un o estudio aletns
Taalis,

Antecedesites olistétrices de fa spndee: Sane
sramients a los dos meses del embaraco: poste
riormente, curso aermal del misme, El pario
fus noemal, a Wrmino  imtrabospitabario, Kl
Nante fue imnedinto, we tave cis
ro. no oxigenotesspa. Peso: 506 libras, caide

del corean a los siele dias, no songramdents ni

bz is, 110 Beles

infecciones,

Desarrollo psicomotar: Se, seots a los seis
meses, se pacaé o los dice, coming a los trees:
p

metile, cursa seplimo grade,

weras palabras o loi ence meses Avtuals

Facunactones: Toxoide tetinico, ontitifica

Alimentacion: Loche materna liasta los tres
medes, despuiés Joche maternizada hasta ol afio.
Drespuis del afio, leche de vaea, que es la que
ingiere acinalmente, purd de viandas a los cune
Iro meses, carne a los seis ¥ hueve al giio,

-y il i .
Antecedentes putaldgices personales: Varicela,
parotiditis v parasitismo a oxiuro.

Interrogatorio par apeerias: Negativo, salve
lo referido en picl.

Examen fisico gemeral s Gran vlusticudad =n la
picl ¥ delgadez (Fig. 11, Se obeerva en la cara
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Fig. 1. -&Msirvese fa Riperelasticidad de lo

piel del coda de la nife, va gue puede ser

traeeionla fraste selrepusar log lmites  nor-
rmfes,

Fig. 2. A nivel de Iy colemra dorsalumbar
s wheeevan formeciones  seadotumorales, pro-
duriddis prerr presiones o iraumalismos,
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anteriar de ambas piernas, peguefine cavatricss,
il = color vine, =eeuels de tranmctismns, En la
region  dorsolumbar, existen pequefiss forma-
cinnes e aspecto gquiztice de Yo oo de digmes
tra 1 Fig, 24, de consisteneia durs, indoloras, ne
sepregantes, de color plrpnc.

Medicianes: Tisa: 35 kilos, talln: Vi em.
cireunferencia cofalica: 35 om

Examen fisico regional: Exteeniidades : hipree-
laxitud ¢ hipormovilidad de las articulscioncs
e ambios micmbros (Fig, 31, Ambos pics son
planas, Columna vertebral: esrnliosis dosso-
Iumlsar.

Examen fisico por aparatos; Hemolinfopoye
Hewt Ivsiones puepiricas en extremblades infee
riores, Tension arterial: S90/60, pulset 72 por
THTTITT

Resta del exanen oormal.

Exdmienecs complementarios: hemograma, ori-
na, heees frcales: normales, serclogin: negstiva,

Hiopsia de picl: A-peeto histolégico: Las
altrracion s amatémiras s encncaltan oo ol
dermis. El tejule colageno estd formads por
filiras delgadas. separadas las unas de las olras
por espacios clares, zin evideneis definida de
sdema, En roloraciones para ejida  elastico,
s abserva un ligero anmento de los flbros
elistivns, algunoms de las cusles estan pigmen-
talad ¥ wiras dispuestas  en peogueios gripos
ireegulares. Hay wn ligero awaienbo on nimero
i los capilores del dermis,

Kl asprcio histoldgica eoincide con ol que
exisle em el Sindrome de EhlorsDanles,

Esudio citopenéico: Cromatina sexual: s
hiro frotis huweal, {roloraritn sretorceing) que
die coma resultado; Clw rpas de Bare 22
dermazoglifos: S tamaron las huellas dactilo-
palmares por wn metsdo e tinta de ambas
mamos. Los patromes digitales en la mano iz
quierda fueron: Yo Ug IV Uy DL Uy ME: LF
F: U oen Do o derechias Fr Uy 10 Rs THE: T
IV: Uy Ve Us es decie predominio de bucles
culiitiles,

La posiciin de] arirradio axial fue, 1onte en
ly mana izquicrds romo en la derechas U7, =
va'or s &= 30" 1ambifn en ambas., Patrones
palmarcs: en la mame fzguicrda we hay liguras
tenares; en la regian hi enar esisle asa ra-
dial; figuzas interdigitales: presevicia de un bu-
ele en cusrte espacio interdigital, Mans dere-
cha: en la region tenar ne hay fgaras: en Lo
hipatenar: bucle radial ¥ asa en cunrto espacin
imterdigitnd, Surcas de flesion palwares ¢ i
digitales en ambaz: manes vorpmanles, Namera
doctilor total: 100 Gmpna equierda: 17, mane

R.C. P.
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Fig, 2. 5¢ puede apreciar la hiperlaxitud
exaperada de fo arlicaulocionss de los dedos de
fa miane dr Boestro o,

derecha: 335, Comee doto de interes se oleerva
una scpardcion marcada eatre los dedos con
auments de los eI interdigzitales (Cuadrs
I,

Estuilio eromosdgmiten: S¢ hizo an cultive de
=angre perifévien, uamilo ana micrsteenien, i
analizaron ¥ ocomaron M omiesi-; alganas se
variotiparen ¥ el wimere modal de eromosne
mas W XX, normal,

Historia Jamilior; Se entrevistaron los fami

liares dle la paciente ¥ == hizo el arkol geneali-
gico (grificol. La wifa (IV.Z) tiene wn ber
mana sane, Su padee (11L1L) padec= la en.
frrmedad, as romo tres tios, nne (HIL2Y gue
no tiene d seenileneia v aten VLT que tiens
dos hijos: wa hembra eaferma (IV.2) v un
VArGmn sand.

Oirn hermana del pudre (IIES Y ambicn tiome
el sineddren er cismiln con des hijos, ima al
parecer sumg VIV 30 e scwerds al sxamen e

Il practicamos, a su vez easada ¥ con dos b o
IV El otre Wijo de (TIL9Y tiene retrass
il hiwnn

e wna mermal v la otra enferma
mental ¥ la alvesion fapareee on ol arbel groes
ligicos rome 1V5),

El abuele y ¢l tataburle, ambos ya fallecidos
FILE: Ly, pambsien padecian este sindromr,

En esto lamilin es interesante szfia’ar que idos
hermpinas del palee padecen de epilepsia,

En vl rusiden I, anctamos los S1EIs de la
onferm dod e este “pedigres™ goe tiene 10
afeetmdos  wn chico  generaciones.
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CUADRO I
HUELLAS DIGITALES

Moo izquiierda Mano derecha
Conteo Conteo
de de
v v I (1} I trealas I mn m v v cresizn

U v U U wu 47 U R U U U 53

CUADRO 1 {continuacién)
HUELLAS PALMARES

Mano izquierda

Posicidn Valor Figuras Figuras Figuras Surcoa

de at.d. de atd, Lenares hipotenares Interdigitales simianas
t 500 no Lr LIV no

Maono derccha

Posicidn Valor Figuras Figuras Figuras Sureos

de at.d. de atd, Lenares hipatenares interdigitales simianos
& a0 no Lr LIV no

R.C.P.
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COMENTARIO

El sindrome de Ehlers-Danlos es una
concctivopatia congénita, generalizada,
familiar v casi exclusiva de la raza blan-
ca, aungue Brune y Narasimhan® en-
cucntran euatro casos en dos generacio-
nes de una familia de la raza wegra.
En 1966, se expresaba® que se habian
publicade aproximadamente cien casos.
Summer® cree que las manifestaciones
tipicas de la entidad. estan presentes
desde e] nacimiento, pero que las ma-
nifestaciones hemorragiparas no apare-
cere hinsta ¢l momento en que el nifio
comienza a deambular, pues serd enton-
ces euando se vera sometido a diversos
traumatismos, Actualmente se le da mu-
cha importancia a las manifestaciones
sistémicas del sindrome. senaladas, pri-
mero, por McKusick® que incluyen:
hernia diafragmatica, diverticulosis, he-
morragias v perforaciones gastrointes-
tinales, neumotérax y /o enfisema me-
diastinal ¥ areurisma disccante de la
aorta. Se ha informado también rup-
tura espontanes del colon®

Como las paredes de las arterios de
grueso y mediano calibre contienen co-
ligeno y fibras clisticas, es facil rom-
prender que en este sindrome, donde
hay alteracién de estos elementos, pue-
dan producirse rupturas vasculares im-
portanies. Ya hemos hablado del aneu-
risma disecante de la aorta en personas
jovenes,® Tucker of al publican un cazo
que presentaba aneurisma del seno de
Valsalva ¢ insuliciencia adrtica. Expre-
samos comao la enfermedad es capaz de
dar lugar a muiltiples estenosis de las
arterias pulmonares y tortuosidad de
muchas arteriazs sistémicas.! Se han
descrito fistulas congénitas arterioveno-
sas!! v amcurismas intracrancales mdlti-
plest?

R.C. P,
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Jansen'? opina que ¢l defecto funda-
mentai del sindrome de Ehlers-Danlos
es una anomalia en la arquitcetura Jde
las fibras del coligeno, siendo éstas muy
finas ¥ formande como un “ejido de
mimbre defectuose™ (defective wicker
wark). Por owra parte, Wechsler y Fis-
cher't sustentan la teoria de que la can-
tidad de coligemo producida en esta en-
fermedad estd disminuida, eon aumento

secundario de tejido elistico.

Son conocidas las asociaciones del sin-
drome con otras enfermedades, como
son: la displasia dsca, osteoporosis, luxa-
cion comgonita de la cadera, espina
bifida, sindactilin y cardiopatias congé-
nitas diversag. Se ha visto coimcidic
también con otras conectivopatias (elas-
toma ferforans serpiginoso, osteogénesis
imperfecta, sindrome de Marfin y scu-
doxantoma elisticol. Al miecroscopio
electrénico se han comprobade altera-
ciones estructurales de laz plaguetas:
sin embargo ¢l aspecto de las fibras del
eolageno v del tejido elastico, cnalita-
tivamente ¢s normal,

El diagmistico diferencial, no es difi-
cil, excepto en los primeros meses de
vida, cuando ¢l eretinizmo, ¢l mongolis-
mo ¥ la neurofibromatosis pueden ofre-
cer signos semejontes,

La herencia ea de lipo dominante au-
tosomica. Pero al parecer hay hetero-
geneidad genética ya que dliimamenta
s¢ ha planteade la posibilidad de una
forma de herencia recesiva autosémicn
en dos hermamwos con alteraciones euti-
neas v articulares tipicas, acompanaldas
de desprendimiente de la retina.’®
Beighton'® sugiers ademaz un tipe de
herencia recesiva lizada al eromosoma
X, al describir dos familias con los sig-
nos eutancos ¥ hemorragiparos del sin-
drome de Ehlers-Danlos.
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SUMMARY

Garein Miranda, A. vt al. Ehlers-Danlos Svndrome. Onecase peesentetion with o fumily study.
Rev, Culs, Ped, 46 1, 1974,

A twelve yearsold. giel with EhlersDanlos syndrome is deceribed, The fumily, which inclodes
five generations with members affevted in cach by this pathology, is analyzed and an autosomal
dominant typz of inheritanee is suggested 1o exisi. The patient’s caryotly e was normal and the
dermmmoglsphic: shows an ineressed widith of interdigital spares,

RESLME

Cearcia Miranda, A, 1 al. Ehlers-lanlos syadrome. Onecase swenfation with a il study,
étude familisle. Rev. Cub, Ped, 48: I..‘:;?:I_ a2 fomly oy
Les muleurs présentent un eas de syndrome [VEhlers-Danlos typique chee wn fillé age e
tlouze ane. Létude fomilisle montre gque plusiers d'entre eux sont ateinte de celte maladie
dans chacune des cing génerations fmidices, ee qui nous fait penser & un caraciere hireditaire
sutosomique dominant, Le caryolype est normal ot les dermatoglyplus montrent une majeurs
amplenr dves espaces interdigitoux,

PESKNE
I‘aﬁm Hirpangs A., o ::E. Cunnpor dnep-Tannoe. [pepcTasiedne JNROTO
o H A3Iy2eHme ceme X faKTOPOB. Rev. Cub. Ped. 45t 1, 1374.

NpepcrapadeTcA ciyuwall pepouxy B BozpacTe 12 ser, cTpapamell TImHY-
HEM CcRHpPpOoMOM Jnepc-Lanwnoc. llytem m3ydeHid cemefinofl 0GcTaHOBKE yo-

BANE2ETCA, WTO HECKEOABKO WicHIE €e OOACHT yrozauHofl maTomorue
B 5 Hay9eRHHMX NOKINEHWAX, P CBASH ¢ YeM BHCKAINBAETCH MHEHHE O HA-

JUTUAH [ OEeTd

MANERMR E B JepaTOr
OPOCTaHCTE.
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