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RESUMEN

Introduccion: El sindrome de Ehlers Danlos tipo Il o sindrome de hiperlaxitud articular
benigna, consiste en una alteracion genética del colageno tipo I11/1 con un patron de herencia
autosémico dominante, caracterizado por la presencia de articulaciones con una amplitud
de movilidad incrementada y sintomas musculoesqueléticos y extraesqueléticos.

Objetivo: Valorar la importancia de la aplicacion del método clinico para el diagnostico del
Sindrome de Ehlers Danlos tipo IlI.

Caso clinico: Se presenta el caso de un adolescente masculino de 15 afios de edad con
diagnostico clinico reciente del Sindrome de Ehlers Danlos tipo I1I.

Conclusiones: Para lograr un diagnostico certero del sindrome de Ehlers Danlos tipo 111 es
imprescindible aplicar con ciencia y conciencia el método clinico.
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ABSTRACT

Introduction: Ehlers-Danlos syndrome type Ill or benign joint hyperlaxity syndrome
consists in a genetic alteration of collagen type I11/1 with a dominant autosomal inheritance
pattern, characterized by the presence of joints with increased range of motion, as well as
musculoskeletal and extraskeletal symptoms.

Objective: To assess the importance of applying the clinical method for the diagnosis of
Ehlers-Danlos syndrome type I1I.
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Clinical case: The case is presented of a 15-year-old male adolescent with a recent clinical
diagnosis of Ehlers-Danlos syndrome type I11.

Conclusions: In order to achieve an accurate diagnosis of Ehlers-Danlos syndrome type IlI,
it is essential to apply the clinical method scientifically and conscientiously.

Keywords: joint hypermobility; joint hyperlaxity; Ehlers-Danlos type IlI.
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Introduccion

El dolor musculoesquelético representa una de las causas mas frecuentes de dolor recurrente
en edades pediatricas. Generalmente no existen antecedentes traumaticos evidentes, sino la
presencia de dolores musculoesqueléticos intermitentes, durante un periodo de tiempo
precedente a la solicitud de atencion médica.

Existe una gran variedad de causas que pueden provocar este tipo de dolor, entre las mas
frecuentes se encuentran las posturas inadecuadas, los traumatismos, los dolores del
crecimiento, las sinovitis transitorias, la osteocondrosis y la hipermovilidad o hiperlaxitud
articular,™? y aunque generalmente su etiologia es benigna, su diagndstico diferencial
incluye enfermedades cuyo pronostico puede ser reservado y que dependera de su
diagnostico precoz y tratamiento oportuno.®

Por estas razones, resulta muy importante tener presente su edad al realizar la evaluacion de
los pacientes que padecen este tipo de dolor, ya que existen enfermedades frecuentes en
determinadas edades que resultan excepcionales en otras; asi como los antecedentes
familiares y personales, la semiologia del dolor, los sintomas acomparfiantes y la realizacion
de los estudios complementarios necesarios; todo lo que permitira realizar el diagndstico
mas acertado para decidir la conducta terapéutica integral y la necesidad de derivacién del
paciente a otros especialistas en dependencia de la etiologia de su problema de salud.

Entre las causas de dolor musculoesquelético se debe prestar especial atencion a la
hiperlaxitud articular, que se define como un aumento de la movilidad articular determinada
por el incremento de la elasticidad de los tejidos, se presenta con una incidencia familiar

aumentada que sugiere un modo de herencia autosémico dominante.®
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La prevalencia del sindrome de hiperlaxitud articular benigna o Ehlers Danlos tipo I11, pese
a su posible subregistro, se estima entre el 5y el 15 % de la poblacion mundial.®*° Este
sindrome es mas frecuente en las féminas en proporcion de 1 varon por cada 3 hembras y
en nifios que en adultos, y muestra una relacion inversa con la edad, pues se ha detectado
mayor grado de hiperlaxitud en los nifios mas pequefios.®4)

Su espectro de manifestaciones clinicas es muy amplio y suelen variar desde escasas hasta
multiples, pueden ser musculoesqueléticas o articulares y extramusculoesqueléticas o no
articulares. EI pleomorfismo de este sindrome determina frecuentes omisiones diagnosticas
y alta dificultad para predecir su comportamiento clinico una vez diagnosticado.("®)

Por todo lo anterior, se presenta el caso de un adolescente de 15 afios con diagnéstico
reciente del sindrome de Ehlers Danlos tipo 11, cuyo objetivo fue valorar la importancia de
la aplicacion del método clinico para el diagnostico certero del Sindrome de Ehlers Danlos

tipo 1.

Caso clinico

Paciente masculino, de piel blanca y 15 afios de edad, natural de una zona urbana del
municipio de Sagua la Grande en la provincia de Villa Clara. Tiene antecedentes patoldgicos
personales de adenoiditis cronica durante sus primeros 5 afios de vida y de mala oclusion
dentaria, con tratamiento de ortodoncia desde los seis afios de edad. Presenta una pobre
postura, acompariada habitualmente por dolores musculoesqueléticos, marcada amplitud de
los movimientos articulares, hematomas frecuentes en miembros inferiores y esguinces de
tobillos a repeticion, motivos por lo que sus padres acuden al consultorio médico del area,
para valoracion por el médico de la familia, quien realiza un exhaustivo interrogatorio y
minucioso examen fisico, decidiendo la remision a la consulta municipal de Genética
Clinica ante la sospecha de una alteracion genética relacionada con el tejido conectivo o de
sostén del cuerpo humano.

En interconsulta con el especialista en Genética se identificaron antecedentes familiares de
hiperlaxitud articular, sin diagnosticar hasta la fecha, en varias generaciones por linea
materna, que incluyen a la abuela, dos tios y la madre del adolescente, los tres primeros con
historia de manifestaciones extraarticulares de la enfermedad tales como: prolapso uterino,

prolapso rectal, arritmias y neumotorax espontaneos a repeticion.
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Durante la exploracion fisica del paciente se constatd: facie alargada, con pabellones
auriculares prominentes y paladar estrecho, cuello largo y delgado, desproporcion entre la
longitud de los brazos y la talla del adolescente (B/T > 1,03), ligera escoliosis,
aracnodactilia, rangos de movilidad articular incrementados (figuras 1, 2 y 3), rotacion
interna de los hombros, pies planos laxos y valgo, asi como hiperelasticidad de la piel.

Al realizar en este paciente la evaluacion de la escala estandarizada de criterios de Beighton,
que evalua el rango de movilidad de cinco articulaciones, se obtuvo una puntuacion muy
elevada (8/9) y la valoracion de los criterios de Brighton que consideran la presencia de
elementos clinicos, mostrd el cumplimiento de un criterio mayor y cuatro menores, lo que
confirma la presencia del sindrome de Ehlers Danlos tipo IlI.

Se indicaron al paciente los examenes complementarios que a continuacion se listan:
hemograma  completo, hemoquimica  completa,  coagulograma  completo,
electrocardiograma, ecocardiograma, radiografia de térax y de las articulaciones de
miembros superiores e inferiores y factor reumatoideo, en los que no se identificaron
hallazgos de interés, se descartaron asi otras enfermedades del tejido conectivo,
reumatologicas, esqueléticas y metabdlicas.

Teniendo en cuenta que el diagnostico de esta afectacion genética es eminentemente clinico,
se determind por el especialista en Genética, la presencia del sindrome de Ehlers Danlos
tipo 111 en el caso que se presenta, considerando sus antecedentes patoldgicos familiares y
personales, sus manifestaciones clinicas y el resultado de la estimacion de los criterios
diagnosticos de Beighton y Brighton.

A partir del diagndstico se iniciaron las intervenciones medicas y el seguimiento del
paciente por diversas especialidades como Genética, Ortopedia, Psicologia, Terapia Fisica
y Rehabilitacion, entre otras, para garantizar una apropiada conducta terapéutica integral y

una evolucién favorable del caso.

Fig. 1- Aposicion pasiva del pulgar a la cara flexora del antebrazo.
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Fig. 3- Hipermovilidad de articulaciones de los dedos de la mano.

Discusion

El sindrome de Ehlers Danlos tipo Ill, también conocido por sindrome de hiperlaxitud o
hipermovilidad articular benigno, se caracteriza por la presencia de articulaciones con rango
de movilidad aumentada, asociadas a dolor y deterioro funcional del sistema
musculoesquelético, los que cominmente se acompafan de otros sintomas articulares y
extraarticulares.®6®)

Su etiologia esta vinculada a una alteracion genéticamente determinada del colageno tipo I,
con un patron de herencia autosémico dominante, caracterizado por un incremento en la
relacion de colageno tipo I11/1, que determina mayor delgadez, mayor proporcion de elastina
y menor rigidez de las fibras de colageno, lo que explica la debilidad y la hipermovilidad
articular observada en los pacientes portadores, expresion capital de este sindrome.®6®
Entre las manifestaciones clinicas musculoesqueléticas o articulares del sindrome se
destacan el aumento del rango pasivo de movilidad articular, causado por un incremento de

la longitud y la elasticidad normal de la articulacion, permitiendo mayores grados de
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traslacion de las superficies articulares;® asi como la fatigabilidad facil dada la disminucion
de la fuerza y resistencia muscular al ejercicio y la torpeza motora debida a la pobre
coordinacion de extremidades superiores e inferiores.&

Un patrén caracteristico en los nifios que padecen este sindrome es la presencia de
hiperlordosis lumbar, aumento de la cifosis toracica, genu valgo, genu recurvatum, pie plano
laxo y valgo, rotacidn interna de los hombros, disminucion de la lordosis lumbar y pelvis en
retroversion, asi como otras deformidades esqueléticas.®78)

Son comunes las artralgias fluctuantes sin signos inflamatorios, fundamentalmente, en
rodillas, tobillos y columna lumbar; los esguinces articulares principalmente en tobillos;
luxaciones y subluxaciones repetidas sobre todo en articulaciones patelofemorales y
hombros; las mialgias, fibromialgias, lumbalgias generalmente asociadas a hiperlordosis y
alteraciones posturales y del equilibrio; alteraciones de la marcha, disfuncion
temporomandibular, artropatias degenerativas, sinovitis, bursitis y epicondilitis, estas
ultimas menos frecuentes en el nifio, pero a las que le predisponen en su adultez.®789
Uno de los elementos clinicos distintivos de este sindrome es la aparicion y el
empeoramiento de sintomas osteomioarticulares en relacion con la actividad fisica, como el
dolor de determinadas articulaciones, la fatiga muscular y las mialgias, los cuales
desapareceran con el reposo.®578

Entre las manifestaciones extraarticulares se encuentran las dermatoldgicas,
cardiopulmonares, digestivas, psicopatoldgicas y las relacionadas con el sistema nervioso
vegetativo.®® Los sintomas y signos descritos con mayor frecuencia son: piel fragil y
delgada, hiperlaxitud cutanea, hernias inguinales, palpitaciones o taquicardia, hipotension
arterial, prolapso mitral, hematomas cutaneos, venas varicosas, neumotérax espontaneo,
malestar gastrointestinal, constipacion, prolapso rectal, prolapso uterino, disautonomia,
sincope, retraso del desarrollo psicomotor, ansiedad, enuresis, mareos, blefaroptosis,
miopia, signos de insuficiencia glética, molestias del tracto vocal y odinofonia
compensatoria; dependiendo de la magnitud con que se presenten las alteraciones de la
fibra colagena.®810)

A pesar del pleomorfismo de este sindrome, por la variada sintomatologia que lo caracteriza,
su diagnostico es eminentemente clinico, lo que ocasiona frecuentes omisiones diagndsticas
y alta dificultad para predecir su comportamiento clinico y evolucion; elementos que
justifican la marcada importancia de utilizar con ciencia y conciencia el método clinico para

garantizar un diagnostico seguro y una terapéutica integral y oportuna.
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Aplicar con calidad el método clinico demanda de un profundo interrogatorio enfocado
principalmente en los antecedentes patologicos familiares y personales de alteraciones
genéticas, la historia de la enfermedad actual y la semiologia de los sintomas sugerentes de
la enfermedad. Ademas, una detallada exploracion fisica que permita la evaluacion clinica
del paciente, mediante la aplicacion de la escala estandarizada de criterios de Beighton, que
evalUa el rango de movilidad de cinco articulaciones: rodillas, codos, pulgares, mefiique y
columna resultando positiva ante la presencia de hiperlaxitud articular con 4 o méas puntos
de un total de 9 (tabla 1) y los criterios de Brighton que valoran la presencia de elementos
clinicos en forma de criterios mayores y menores (tabla 2), confirméandose el diagndstico
cuando se cumplen dos criterios mayores; 1 criterio mayor y dos menores; cuatro menores
o dos criterios menores y un familiar directo afectado.®*®

De esta manera, se podran identificar los elementos caracteristicos del sindrome de Ehlers
Danlos tipo 111y descartar otras enfermedades como: Ehlers Danlos tipo | o tipo II, Marfan,
Stickler, Sindrome de Down y ontogénesis imperfecta, entre otras, que, de igual modo,
pueden cursar con hiperlaxitud o hipermovilidad articular. Para esto se necesitan
determinados estudios complementarios que permitan realizar un diagnéstico inequivoco y
una oportuna conducta terapéutica integral, enfocada en primer lugar en la asesoria genética,
la educacion acerca del sindrome y el apoyo psicoemocional tanto a pacientes como a
familiares; acompafiado esto del seguimiento periédico en consultas y terrenos; el
tratamiento sintomatico, el entrenamiento funcional para el autocuidado, el entrenamiento
aerobico y el trabajo articular dirigido, con un enfoque individualizado; asi como la

kinesioterapia, la ortesis y la cirugia en casos necesarios.®8811)

Tabla 1- Escala de puntuacion de criterios de Beighton para el sindrome de hiperlaxitud articular

Criterios Puntuacion
Dorsiflexion pasiva del 5° dedo que sobrepase los 90° 1 punto por lado
Pulgares que alcanzan pasivamente la cara flexora del antebrazo 1 punto por lado
Hiperextension activa de los codos que alcance los 10° 1 punto por lado
Hiperextension activa de las rodillas que sobrepase los 10° 1 punto por lado
Flexidn del tronco hacia adelante con las rodillas en extensién, de modo que las 1 punto

palmas de las manos apoyen sobre el suelo.
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Criterio para el diagnéstico Puntuacién

Valor de la sumatoria de la puntuacion de los criterios identificados en el paciente Mayor o igual que 4

Tabla 2- Criterios de Brighton para el sindrome de hiperlaxitud articular

Criterios mayores

Escala de Beighton mayor o igual a 4 puntos (en la actualidad o con anterioridad)*

Artralgias durante mas de 3 meses en 4 0 mas articulaciones*

Criterios menores

Escala de Beighton entre 1 y 3 puntos

Artralgias durante méas de tres meses en 1, 2 o 3 articulaciones o dolor de espalda de méas de tres meses de duracion
Espondilolisis o espondilolistesis

Luxacion o subluxacién de mas de una articulacion o de una sola articulacion en més de una ocasion

Tres lesiones 0 mas de partes blandas, ejemplo: epicondilitis, bursitis, tendinitis, esguinces

Hébito marfanoide: paciente alto delgado, relacion tala/envergadura >1,03, relacion segmento superior/inferior
<0,89, aracnodactilia, signo de Steinberg**

Anomalias cutaneas: estrias, hiperextensibilidad, piel fina, cicatrices papiraceas
Signos oculares: miopia, parpados caidos, hendidura palpebral antimongélica
Venas varicosas, hernia o prolapso rectal o uterino

Prolapso de valvula mitral apreciado en ecocardiograma

Criterios para el diagnostico positivo

2 criterios mayores

1 criterio mayor y 2 menores

4 criterios menores

2 criterios menores y un familiar directo afectado

Exclusiones

Sindrome de Marfan
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Sindrome de Ehlers Danlos tipo 1 y tipo Il

Conclusiones

El diagnostico del sindrome de Ehlers Danlos tipo 111 o hiperlaxitud articular benigna es
eminentemente clinico, por lo que resulta imprescindible aplicar con calidad y destreza el
método clinico, que garantiza la identificacion de los antecedentes familiares y personales
relacionados con esta enfermedad; la semiologia de los sintomas, la identificacion de los
signos y su grado de repercusion osteoarticular y extraarticular, contribuyendo asi a realizar
un diagndstico inequivoco e implementar una adecuada conducta terapéutica integral en el

paciente afectado por esta condicién genética.
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