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Sindrome de Ehlers-Danlos
clasico: hallazgos clinicos y
ecograficos

Classic Ehlers-Danlos Syndrome: Clinical and
Ultrasound Findings

Sra. Directora:

El sindrome de Ehlers-Danlos (SED) es un grupo heterogéneo
de enfermedades congénitas del tejido conectivo debidas
a mutaciones en genes que participan en la sintesis o el
procesamiento de las fibras colagenas'. Las manifestacio-
nes fenotipicas son muy variables, y los casos leves pueden
pasar desapercibidos hasta edades avanzadas. Presentamos
el caso de una nifia que fue diagnosticada de SED cla-
sico en nuestra consulta gracias a los hallazgos clinicos y
ecograficos.

Una nifa de 8 afos acudié a nuestra consulta derivada
del servicio de urgencias para valoracion de una lesion dolo-
rosa en la pierna izquierda de varias semanas de evolucion
aparecida tras caer por una escalera. En la exploracion
fisica se observaba en la region pretibial izquierda un
abultamiento subcutaneo con piel suprayacente de tono

Figura 1 Extensa lesion purpurica en tercio medio y distal
de la cara anterior de la pierna izquierda, junto a otras erite-
matoviolaceas de aspecto reticulado en la pierna contralateral.
Obsérvense también 2 cicatrices de aspecto atrofico en el tercio
distal de la pierna derecha y la rodilla izquierda.

purpurico-amarillento, consistencia llamativamente gomosa
y unos 4cm de diametro. En la pierna derecha se obser-
vaban lesiones eritematoviolaceas reticuladas, y tanto en
esa extremidad como en la rodilla izquierda se apreciaban
2 cicatrices dehiscentes y atroficas (fig. 1). Se realizd una
ecografia con sonda de alta frecuencia de la lesion pretibial
izquierda (18 MHz), objetivandose una coleccion anecogé-
nica bien delimitada por una fina seudocapsula, compatible
con un hematoma organizado (fig. 2A). El tejido celular
subcutaneo circundante se encontraba hiperecogénico con
edema de los septos, compatible con paniculitis traumatica.
No se observé senal Doppler. En la anamnesis dirigida, su
madre contaba que la nifa nacié pretérmino por rotura pre-
matura de membranas, y que tuvo hipotonia muscular en el
periodo neonatal. Estaba siendo estudiada en el servicio de
endocrinologia de otro hospital por talla baja con despropor-
cion entre tronco y extremidades. Entre sus antecedentes
familiares, su madre referia historia de hiperlaxitud articu-
lar, cicatrizacion anémala y artrosis temprana. La paciente
presentaba igualmente hiperextensibilidad cutanea, hiper-
movilidad articular y signo de Gorlin (capacidad de alcanzar
la nariz con la punta de la lengua) (fig. 3). Con estos datos, se
llego al diagnostico de sospecha de SED clasico. Se solicito
un estudio cardioldgico, con electrocardiograma y ecocar-
diografia, que resultd normal y una analitica con hemograma
y coagulacion, que también fue normal salvo por un dimero
D levemente elevado. Tras un mes, se repitio el estudio eco-
grafico, observandose que el hematoma se habia reducido a
la mitad (fig. 2B).

El SED clasico (SEDc) una enfermedad de herencia
autosomica dominante debida a mutaciones en los genes
COL5A1 o COL5A2, que codifican las moléculas de colageno
tipo V, alfa-1 y alfa-2, respectivamente’. Se caracteriza
por hiperextensibilidad cutanea, hipermovilidad articular
y las complicaciones de esta (luxaciones, dolor, artrosis
temprana), y otros criterios clinicos revisados reciente-
mente en un consenso internacional'. Las manifestaciones
dermatoldgicas del SEDc son las propias de la hiperexten-
sibilidad cutanea y la cicatrizacion alterada, que provoca
la aparicién de cicatrices atroficas con aspecto en «papel
de fumar». La piel es fina, aterciopelada, y presenta
hematomas con minimos traumatismos; ademas, pueden
observarse seudotumores nodulares moluscoides secunda-
rios a la calcificacion y fibrosis de los hematomas, los
denominados esferoides (nddulos esféricos de consistencia
dura en antebrazos y regiones pretibiales), y papulas pie-
zogénicas podales>*. Nuestra paciente cumplia los criterios
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Figura 2

Detalles del estudio ecografico de la lesion pretibial izquierda: A) A nivel de la zona equimdtica se observa una lesion

subcutanea anecoica de limite inferior lineal, bien delimitada por una fina seudocapsula (modo B, sonda 13 MHz). B) En la ecografia
evolutiva realizada al mes, se aprecia una notable reduccion de su espesor.

Figura 3

Signos clinicos caracteristicos del SEDc: A) hipermovilidad articular con hiperextension de los dedos de la mano; B)

aspecto atrofico, en «papel de fumar», de las cicatrices; C) hiperlaxitud cutanea; D) hiperextension de la lengua (signo de Gorlin).

diagnosticos (tabla 1) y no se realizo estudio genético al no
ser imprescindible para el diagndstico de confirmacion. La
enfermedad suele diagnosticarse con el inicio de la bipedes-
tacion y la marcha, momento en el que los padres se alarman
ante la facilidad para las laceraciones y los hematomas. El
diagnostico diferencial clinico mas importante en la infancia
son los hematomas inducidos por los malos tratos; en estos,
la localizacion en lugares no expuestos al trauma accidental
(como cara posterior de piernas o abdomen), la morfolo-
gia peculiar (remedando los dedos de las manos, la arcada
dentaria, cinturones, etc.), y el diferente estadio evolutivo
de las lesiones son datos distintivos*®. Mas raramente, los
hematomas extensos pueden ser la primera manifestacion
de coagulopatias, detectables mediante estudios analiticos.

La ecografia de alta resolucion es una herramienta
atil para la confirmacion diagnostica del hematoma y su
diferenciacion de otras causas de lesiones subcutaneas en
piernas como el eritema nudoso, los abscesos y los tumores

de partes blandas benignos (lipoma) o malignos (rabdo-
miosarcoma, fibrosarcoma)®. Los hematomas se presentan
como colecciones anecoicas que pueden volverse hipoe-
coicas o heterogéneas a lo largo de dias o semanas, sin
hipervascularizacion periférica. Inicialmente son compre-
sibles con la sonda, pero en fases posteriores no, ya que
el fluido se sustituye por tejido fibroso. Un detalle menos
caracterizado en la literatura es la presencia de una fina
seudocapsula, que anatomopatoldgicamente se corresponde
con lafibrinay tejido de granulacion periféricos que desarro-
lla el hematoma al organizarse. A diferencia de los hema-
tomas, las otras lesiones mencionadas suelen presentar dis-
tinto grado de vascularizacion y limites mucho menos regula-
res. Por otra parte, el estudio ecografico nos permite medir
la profundidad del hematoma y confirmar su regresion, dis-
tinguiéndolo de tumores hemorragicos de partes blandas®.
Como conclusion, el SEDc debe sospecharse en nifos
con hiperlaxitud articular y cutanea con facilidad para los
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Tabla 1 Criterios diagnosticos del sindrome de Ehlers-
Danlos clasico

Criterios mayores Criterios menores

(1) Hiperextensibilidad (1) Facilidad para los

cutanea significativa y hematomas
cicatrizacion atrdfica (2) Piel suave y
aterciopelada

(2) Hipermovilidad
articular generalizada

(3) Fragilidad cutanea
(4) Seudotumores
moluscoides

(5) Esferoides
subcutaneos

(6) Hernia (o historia de
ella)

(7) Pliegues epicanticos
(8) Complicaciones de la
hipermovilidad articular
(esguinces, subluxacio-
nes/luxaciones, dolor,
pies planos, etc.)

(9) Familiar de primer
grado que cumpla los
criterios clinicos

Para el diagnostico se requiere el criterio mayor (1) + el criterio
mayor (2), o bien el criterio mayor (1) + 3 criterios menores.
Fuente: «The International Consortium on Ehlers-Danlos syndro-
mes and Related Disorders», 2017.

hematomas. La ecografia de alta resolucion es de gran utili-
dad en el diagnostico y control evolutivo de los hematomas
asociados al SED.
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