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Resumen

Descripcion del caso: Varon de 16 anos de edad, con antecedente de fractura de radio bilateral
tras traumatismo accidental, sin otros antecedentes de interés, que consulta a su médico de atenciéon
primaria por fragilidad cutdnea ante minimos traumatismos, de un afio de evolucion, lo que le
incapacita para la realizacién de actividad fisica. Las heridas son de evolucién térpida y curan
dejando cicatrices atroficas. Como antecedentes familiares destaca que su madre presenta
sintomatologia similar, de menor intensidad. Padre y hermano asintomaticos.

Exploracion y pruebas complementarias: A la exploracion presenta dolicocefalia y facies
ligeramente prognatica, evidenciando hiperelasticidad cutdnea, méas marcada a nivel cervical y
proximal de miembros superiores, asi como hiperdistensibilidad de las articulaciones,
particularmente evidente a nivel de los dedos de las manos. Ademas, se objetivan cicatrices cutaneas
atroficas de predominio en ambos miembros inferiores. Las analiticas de sangre y orina no
encontraron hallazgos patoldgicos significativos. Se realizé biopsia de la piel sana, cuya
histopatologia demostr6 una discreta atrofia, disminucion de fibras colagenas y aumento de fibras
eldsticas. Se remitio el caso a Medicina Interna para estudio genético, revelando alteracién del gen
COL5AL1.

Orientacion diagndstica: Sindrome de Ehlers-Danlos clasico.

Diagnoéstico diferencial: Miopatia de Bethlem, sindrome de Loeys-Dietz, sindrome de Marfan,
sindrome de Stickler, osteogénesis imperfecta.

Comentario final: Las enfermedades minoritarias se caracterizan por su escasa prevalencia,
elevada morbilidad y mortalidad precoz, entre las que se incluye el sindrome de Ehlers Danlos.
Pueden aparecer en cualquier etapa de la vida y, si bien la mayoria se manifiesta en la infancia,
muchas no se diagnostican hasta la edad adulta. No existe un tratamiento especifico y el objetivo
primordial de la terapia debe dirigirse al manejo de la sintomatologia. La coordinacién entre los
niveles asistenciales ha puesto a los médicos de atencion primaria en primera linea en lo que a la
atencion a este colectivo respecta, constituyendo un elemento clave en la transmision de la
informacion y adecuada interpretaciéon de las pruebas diagndsticas, permitiendo el acceso a las
opciones terapéuticas.
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