Semergen. 2017;43(Espec Congr 15):38

o G o e e o g

SEMERGEN !

Medicina de Familia. SEMERGEN

https://www.elsevier.es/semergen

284/47 - SINDROME DE EHLERS DANLOS, A PROPOSITO DE UN CASO

T. Jurjo Lépez2, M. Juan QuerolP, O. Palomo CalzadaC, D. Garcia Fontd, E. Lopez Millanfy S. Acon Arnal®

aMetge de Familia. Centre Atencié Primaria Masquefa. Barcelona. PMetge de Familia Centre Atencié Primaria Abrera. Barcelona. ©
Metge de Familia. Centre Atencié Primaria Polinya. Barcelona. dI\/Ietge de Familia. Centre Atencié Primaria Abrera. Barcelona. ©
Infermer. Centre Atenci6 Primaria Abrera. Barcelona.

Resumen

Descripcion del caso: Paciente de 35 afios seguida en Traumatologia por cinco intervenciones de tunel
carpiano, dolor lumbar por hernias discales de afios de evolucion, condropatia rotulianay diversos episodios
de entesitis y esguinces de tobillo. Inicia con el posparto cuadro de cansancio, artralgiasy debilidad
generalizada. Inicialmente se orienta como fibromialgia versus posible depresion postparto. Se derivaa
Medicina Interna, Neurologia, Clinica del dolor y a Reumatologia.

Exploracion y pruebas complementarias. El electromiograma destaco polineuropatia de predominio motor de
caracter mixto (axonal y desmielinizante) con afectacion de las cuatro extremidades, méas predominante en
EESS. Se realizan serologias, puncién lumbar asi como analitica inmunol 6gica con proteinograma, factor
reumatoide y anticuerpos reumatol 6gicos que no obtuvieron alteraciones significativas. Neurol ogia descarta
mediante determinacion genética el sindrome de Charcot Marie Tooth y realiza biopsia piel sana que muestra
haces de colageno dérmico de trayectos bien diferenciados con moderada variacion de diametro y
degeneracion con formacion de estructuras nudosas asi como fibras €l asticas fragmentadas también
degenerativas. L esiones compatibles con sindrome de Ehlers Danlos (SED). El ecocardiogramay e TAC
abdominal descart6 la afectacion sistémica. La mutacion genética no se pudo obtener. Presenta ademas
tendenciaalaequimosis con aparicion durante los meses de frio de lesiones tipo vesiculares con base
inflamatoria que desaparecen espontaneamente y mejoran con corticoide topico. Capilaroscopiay
crioglobulinas normales. La biopsia de las |esiones fue compatible con perniosis. Durante su evolucién ha
precisado dos intervenciones de hernia discal lumbar, reseccion PLICA rodillaizquierda, unaluxacion rodilla
derechay unade rodillaizquierda que ha precisado intervencién (realineacion rétula), dos episodios de
tendinitis de De Quervain, y entesitis-esguinces frecuentes. Se han realizado infiltraciones en rodilla, manos
y anivel lumbar y tratamiento con plasma rico en plaguetas asi como infiltraciones de acido hialurdnico con
escasa disminucién del dolor. Actualmente esta incapacitada laboralmente, realiza rehabilitacion con
reeducacion postural y refuerzo musculatura raguis, columnay extremidades inferiores. Deambula con una
muletay presentaintensa hipotonia, hiperlaxitud y dolores generalizados que tratan en la Unidad del dolor.
Evolucion discretamente desfavorable con aumento progresivo de las secuel as tras episodios de entesitis en
formade dolor y aumento de la dependencia.

Juicio clinico: Ehlers-Danlostipo 11 tipo benigno hipermévil.

Diagnostico diferencial: Sindromes de hiperlaxitud articular, sindrome de Marfan, esclerodermia, Charcot
Marie Tooth, lupus o artritis.
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Comentario final: EI SED es un conjunto heterogéneo de enfermedades hereditarias, que afectan a tejido
conjuntivo, presentando anomalias en las enzimas encargadas de la sintesis del colageno. Puede tener
compromiso sistémico, ya gque esta proteina se encuentra presente en todos los tejidos y érganos del cuerpo y
asi presentar alteraciones alticulares, multiorganicas y vasculares. El tratamiento depende de los problemas
gue se presenten, puede incluir fisioterapiay tratamiento de los sintomas.
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