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Hypermobile Ehlers-Danlos syndrome: a case report
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A sindrome de Ehlers-Danlos é estabelecida por disttrbios here-
ditarios do tecido conjuntivo que tem como manifestacdes prin-
cipais a hipermobilidade articular, a hiperextensibilidade da pele
e a fragilidade de tecidos, como articulacoes, ligamentos, pele, va-
sos sanguineos e drgaos internos. Sdo reconhecidos 13 subtipos,
de acordo com Classificagdo Internacional de 2017. Dentre estes,
abordamos o hipermével, cujo diagndstico é eminentemente
clinico, com manifestacdes sistémicas distintas. Esse artigo re-
fere-se ao caso de uma paciente diagnosticada com sindrome
de Ehlers-Danlos hipermével, tendo como intuito a atualizacgao
acerca dos novos critérios diagndsticos, assim como o diagnéstico
precoce de tal raropatia.

Descritores: Sindrome de Ehlers-Danlos/diagndstico; Tecido
conjuntivo; Instabilidade articular; Ligamentos; Pele; Humanos;
Relatos de casos.

INTRODUCAO

A sindrome de Ehlers-Danlos (SED) é uma condigéo
clinica rara causada por uma alteragdo genética que re-
sulta na formacéo de colageno estrutural ou funcional-
mente alterado.”) As manifestacdes clinicas sdo varia-
das, sendo a hipermobilidade cutanea e o aumento da
flexibilidade articular as mais evidentes, embora outros
sistemas, como o cardiovascular, o respiratério e o neu-
rolégico também possam ser afetados."? Até 90% dos
pacientes portadores de SED hipermével (SEDh) tém
dor crénica severa, sindrome de taquicardia postural e
disautonomia, que interferem na funcéo do trato gas-
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ABSTRACT

Ehlers-Danlos syndrome is established through hereditary di-
sorders of connective tissue, and has as its manifestations: joint
hypermobility, skin hyperextensibility, and fragility of tissues
such as joints, ligaments, skin, blood vessels, and internal organs.
Thirteen subtypes have been recognized according to the 2017
International Classification. Among these, the hypermobile type,
the diagnosis of which is eminently clinical, with distinct sys-
temic manifestations, will be addressed. This article refers to
the case of a patient diagnosed with hypermobile Ehlers-Danlos
syndrome, with the objective of updating the new diagnostic cri-
teria, as well as the early diagnosis of such a rare disease.

Kewords: Ehlers-Danlos syndrome/diagnosis; Connective tissue;
Joint instability; Ligaments; Skin; Humans; Case reports.

trintestinal,® além de fadiga crénica - uma das princi-
pais queixas dos pacientes com SED.®

RELATO DE CASO

Paciente do sexo feminino, 36 anos, G2P2A0, mo-
radora de Diamantina (MG), portadora de dor cronica
musculo-articular, predominantemente cervical e es-
capular, e fadiga cronica ha cerca de 15 anos, com im-
portante piora nos ultimos anos, diminuindo a capaci-
dade laborativa. Intolerdncia a exercicio fisico desde a
infancia.
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Apresentou luxacao da articulacio escapulo-umeral
direita sem esforco héa cerca de 15 anos, ocorrendo pos-
teriormente quatro novos episddios, sendo o tltimo ha
2 anos, além de relato de luxacdes recorrentes em arti-
culacdo tmero-ulnar direita desde os 6 meses, com ne-
cessidade de comparecimento ao servigo de satide local
para reducéo.

Relata fraqueza em membros superiores e inferio-
res, ambos com piora progressiva e agravamento impor-
tante nos 2 dltimos anos. Hipermobilidade articular
generalizada. Diagnéstico de osteoartrose em coluna
cervical (C3-C4, C4-C5, C5-C6 e C6-C7) ha cerca de 6
anos. Pele com elasticidade aumentada desde a infan-
cia, com aspecto macio e aveludado, sem fragilidade
anormal, apresentando estrias em flancos, sem altera-
cdo ponderal. Apresenta disfuncao de trato gastrintes-
tinal, diagnosticada por coloproctologista, com piora
progressiva, agravada no ultimo ano, com reducéo da
motilidade colonica, sendo a evacuagdo somente por
transbordamento, além de doenca do refluxo gastreso-
fagico do tipo plenitude gastrica.

Ao exame apresenta hiperextensibilidade das arti-
culagdes metacarpo falangeanas em todos os dedos (Figu-
ra 1), ombros, cotovelos e joelhos (Figuras 2 e 3), fendas
palpebrais inclinadas para cima, pregas epicantais bila-
terais, dorso do nariz reto, palato alto, excesso de pele
que é frouxa no abdome, presenca de papulas bilaterais
piezogénicas no calcanhar. Pontuou 9/9 apds realizar as
manobras dos critérios de Beighton (Quadro 1). Pressdo
arterial de 150x100. Alega que os dois filhos, pai e dois
irméaos apresentam frouxidao ligamentar.

Figura 1. Oposicao do polegar ao aspecto volar do antebraco
ipsilateral.
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Figura 2. Hiperextensao do joelho.

Figura 3. Maos espalmadas no ch@ao sem dobrar os joelhos.
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Quadro 1. Critérios de Beighton. Angiotomografia computadorizada multislice de aorta
Capacidade de Direito  Esquerdo toracica e abdominal revelou ectasia do seguimento as-
Dorsiflexdo passiva da quinta 1 1 cendente da aorta tordcica, com placa mole parietal e
metacarpofalangeana > 90° ectasia de artéria esplénica.

Opor o polegar ao aspecto volar do 1 1 Ecodopplercardiograma revelou regurgitacdo mi-
CMEIFEED (PRl tral e trictispide em grau discreto. Eletroneuromiografia
Hiperextender o cotovelo > 10° 1 ! sem alteracdes. Foi descartado diagnéstico de outras
Hiperextender o joelho > 10° 1 1 patologias. Procurou diversos servicos de satide, sendo
Colocar as méos espalmadas no chao 1 encaminhada pelo Servico de Ortopedia ao Servico de

sem dobrar os joelhos

Total

Fonte: Bem-Haja PLet al.®

Genética, ha 6 meses, recebendo diagnéstico de SEDh,
em 8 de marco de 2018, baseado nos critérios nosolégi-
cos atualizados de 2017 (Quadro 2).

Quadro 2. Critérios diagnésticos para sindrome de Ehlers-Danlos hipermével.

Critérios
1

Comentério geral

Fonte: Malfait et al.?

Descricao

Hipermobilidade generalizada de articulacoes, avaliada a partir do escore de Beighton (Quadro 1) = 5 para homens
e mulheres jovens até 50 anos

Duas ou mais entre as seguintes caracteristicas (A a C) devem estar presentes:

Caracteristica A: manifestacoes sistémicas generalizada do tecido conjuntivo (devem estar presente ao menos 5):
1. Pele excepcionalmente macia ou aveludada

2. Pele suavemente hiperextensivel

3. Estrias inexplicaveis, sem histéria de ganho ou perda de gordura corporal ou peso significativos

4. Papulas piezogénicas bilaterais nos calcanhares

5. Recorrentes ou multiplas hérnias abdominais

6. Cicatriz atréfica envolvendo pelo menos dois locais

7. Prolapso de assoalho pélvico, reto e/ou uterino em criancas, homens ou mulheres nuliparas sem histéria de
obesidade mérbida ou outra condicao médica predisponente

8. Apinhamento dentario e palato alto ou estreito

9. Aracnodactilia, conforme definido em um ou mais dos seguintes: (i) sinal de pulso positivo (sinal de Steinberg)
em ambos os lados; (i) polegar positivo de Walker em ambos os lados

10. Envergadura dos bracos >1,05m

11. Prolapso da valvula mitral suave ou maior com base em rigorosos critérios ecocardiograficos

12. Dilatacao da raiz aértica com escore Z > +2

Caracteristica B: histéria familiar positiva, com um ou mais parentes de primeiro grau, independentemente de
terem ou nao diagnoéstico para sindrome de Ehlers-Danlos hipermével

Caracteristica C: complicacoes musculo-esqueléticas (ao menos um):

1. Dor musculo-esquelética em 2 ou mais membros, recorrentes diariamente ha pelo menos 3 meses

2.Dor cronica, generalizada por 3 meses ou mais

3. Luxacoes recorrentes ou franca instabilidade articular, na auséncia de trauma (a ou b)

a) 3 ou mais luxacdes traumaticas na mesma articulacao ou 2 ou mais luxacdes em duas diferentes articulacoes,
que ocorreram em momentos diferentes, sem trauma

b) Confirmacao médica de instabilidade articular em 2 ou mais lugares n&o relacionada a trauma

Todos os pré-requisitos a seguir devem ser preenchidos:

1. Auséncia de fragilidade anormal da pele, que deveria levar a consideracao de outros tipos de SED

2. Exclusao de outras doencas do tecido conjuntivo hereditarios e adquiridos, incluindo doencas reumatolégicas
autoimunes

3. Exclusao de diagnésticos alternativos, que pode incluir também a hipermobilidade articular, como frouxidao ou
hipotonia de tecido conjuntivo

Muitas outras caracteristicas sao descritas em sindrome de Ehlers-Danlos hipermével, mas a maioria nao é
suficientemente especifica nem sensivel para ser incluida nos critérios de diagnésticos formais. Estas incluem,
mas nao estao limitados a: distirbios do sono, fadiga, taquicardia postural ortostatica, distirbios gastrintestinais
funcionais, disautonomia, ansiedade e depressao. Estas outras manifestacdes sistémicas podem ser mais
debilitantes do que os sintomas comuns, muitas vezes prejudicar a funcionalidade e qualidade de vida, e sempre
deve ser determinada durante consultas clinicas

Rev Soc Bras Clin Med. 2019;17(3):153-6



Tibaes LF, Almeida HC, Morais PC, Lopes JP, Vargas MS, Lobato SC

156

DISCUSSAO

A SED é subdividida em 13 subtipos (cldassica, clds-
sica-like, cardiaca-valvular, vascular, hipermével, ar-
trocalasia, dermatoparaxis, cifoescolidtica, sindrome da
cornea fragil, espondilopldsica, musculocontratural,
miopdtica e periodontal),® e seu diagndstico é feito
de acordo com os sintomas predominantes em cada
paciente, quando se encaixam nos critérios maiores e
menores. Existem critérios clinicos disponiveis, que aju-
dam a orientar o diagndstico, entretanto, todos os sub-
tipos de SED exigem também confirmacéo por testes
genéticos para identificar a variante responsavel pelo
gene afetado em cada subtipo, com excecdo da SEDh,
que nao possui gene isolado caracteristico. A SEDh é
uma doenga genética autossomica dominante, expres-
sando, dessa forma, a importancia da heranca familiar
em seu desenvolvimento.®

A nova nosologia para SEDh utiliza dos seguintes
critérios para diagndstico, sendo obrigatéria a presenca
concomitante dos trés fundamentos: a SEDh néo é cura-
vel, mas suas consequéncias sdo gerencidveis; o diag-
noéstico precoce é importante para determinar o curso
adequado do tratamento, prevencdo de complicacoes e
ajustes de estilo de vida necessarios para construir uma
vida saudével;® a utilizagdo da nosologia deve contri-
buir para reduzir a heterogeneidade e facilitar os esfor-
¢os para descobrir as causas genéticas subjacentes da
sindrome que, por sua vez, pode ajudar na gestio clinica
da sindrome.

A paciente em questéo foi encaminhada para acom-
panhamento no Servico de Cardiologia e Angiologia,
por apresentar queixa recente de dor precordial, ndo
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associada a esforcos, com suspeita de dilatacido de co-
rondria direita, servigo de fisioterapia e educacédo fisi-
ca,” terapia ocupacional, terapia cognitivo compor-
tamental e clinica de dor.®
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