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Hiperlaxitud y Sindrome de Ehlers-Danlos:
Clinica y calidad de vida de los pacientes.

Hypermobility and Ehlers-Danlos syndromes:
Clinical aspects and patient’s quality of life.

Hiperlaxitude e Sindrome de Ehlers-Danlos:
Clinica e qualidade de vida dos pacientes.
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ABSTRACT

Existe une real necesidad de mejorar el conocimiento
actual del Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA), que
para la mayoria de los autores seria lo mismo que el
Sindrome de Ehlers-Danlos Hipermovil (también llamado
SED tipo lll). Esta es una condicién congénita, emergente,
muy prevalente, frecuentemente infra-diagnosticada en
la mayoria de los paises y que suele causar importantes
problemas de salud. Adolescentes y adultos jovenes
pueden desarrollar Osteoporosis, Osteoartritis temprana
y/o Disautonomia. Muchos enfermos con SED-III tienen
sintomas y signos sugerentes de Fibromialgia y son
generalmente mal diagnosticados. En el presente trabajo
se enfatiza la deteriorada calidad de vida fisica y mental
que pueden tener estos enfermos, debido no solo a la
enfermedad misma, sino también al desconocimiento del
diagnostico por parte de los profesionales de la salud. Se

There is an urgent need to increase the Joint
Hypermobility Syndrome (JHS) awareness, that for most
authors is the same as the Ehlers-Danlos Hypermobility
type (formerly called EDS type lll) that is a congenital,
very prevalent and emergent condition, frequently
undiagnosed in most countries, which usually can cause
significant health problems. Adolescents and young
adults may develop osteoporosis, early osteoarthritis
and/or dysautonomia, which may occur frequently and
cause poor quality of life. Many JHS patients have signs
and symptoms suggestive of Fibromyalgia and are usually
misdiagnosed. Physicians should be able to differentiate
the less severe JHS from the Vascular Ehlers-Danlos
Syndrome, formerly called EDS type IV, so as to know
the diagnosis of the patient before a serious complication
arises, situation that could save his life. Emphasis is

Existe uma real necessidade de melhorar o
conhecimento atual da Sindrome de Articulagdes
Hipermoéveis (SHA), que para a maioria dos autores
seria 0 mesmo que a Sindrome de Ehlers-Danos

Hipermovil (também chamado SED tipo Ill). Esta
é uma condicdo congénita, emergente, muito
prevalente, frequentemente infra-diagndsticada nla

maioria dos paises e que costuma causar importantes
problemas de saude. Adolescentes e adultos jovens
podem desenvolver Osteoporose, Osteoartrite cedo
e/ou Disautonomia. Muitos enfermos com SED-III
tem sintomas e sinais sugestivos de Fibromialgia
e sao geralmente mal diagndsticados. No presente
trabalho se enfatiza a deteriorada qualidade de vida
fisica e mental que podem ter estes pacientes,
devido ndo s6 a doenga mesma, mas também ao
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discuten ademas brevemente otras enfermedades Hereditarias
del Tejido Conectivo.

Palabras clave: Hipermovilidad articular; Sindrome de Hiper-
movilidad Articular; Sindrome de Ehlers-Danlos; Disautonomia;
Marfan; Osteogénesis Imperfecta.

made in the poor quality of life of these patients, physical and
mental, due not only to the disease itself, but due to lack of
knowledge about the disease by physicians and kinesiologists,
resulting in inadequate treatments. Other forms of Hereditary
Connective Tissue Diseases are discussed briefly.

Keywords: Joint Hypermobility; Joint Hypermobility
Syndrome; Ehlers-Danlos Syndrome; Dysautonomia; Marfan;
Osteogenesis Imperfecta.

desconhecimento do diagndstico por parte dos profissionais
da saude. Se discute ademais brevemente outras doencas
hereditarias do tecido conectivo.

Palavras-chave: Hipermobilidade articular; Sindrome
de articulagdes hiperméveis; Sindrome de Ehlers-Danos;
Disautonomia; Marfan; Osteogénese Imperfeita.
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En general la hipermovilidad articular es
considerada como un juego de nifios, en vez de un
problema potencialmente serio. Muchas personas
tienen articulaciones hipermovibles, sin sintomas,
Hipermovilidad Articular (HA) '. Su prevalencia es dificil
de establecer, debido a que se han usado diferentes
criterios diagndsticos y porque su frecuencia varia
dependiendo de la raza, edad y sexo. Existiria en el 10
a 15% de la poblaciones Occidentales?. Su frecuencia es
mayor en los asiaticos y negros y en éstos, mas que en
los caucasicos. Es mas frecuente en las mujeres y en
los nifios. En la mayoria de los casos el compromiso es
pauciarticular, lo que dificulta el diagndstico®.

La Hipermovilidad Articular mas sintomas, constituye
el Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA), ahora
llamado Ehlers-Danlos Hipermovible (SEDH) que no sélo
afecta articulaciones y tendones, sino también algunos
organos, debido a debilidad de los tejidos. Yo prefiero
llamarlo Ehlers-Danlos tipo Il (SED-III), ya que no todos
son hipermovibles. En mi estudio de 2.300 Ehlers-Danlos
el 51% tenian score de Beighton (scB) negativo, es decir
no eran hiperlaxos*.

El score de scB, es un puntaje que se obtiene
sumando un grupo determinado de articulaciones
hipermovibles. El puntaje maximo es de nueve sobre
nueve y generalmente en adultos se usa un punto de
corte de 4/9 para considerarlo positivo. Es el método
mas frecuentemente usado internacionalmente para
evaluar la hiperlaxitud articular®. Considera solo algunas
articulaciones y no sirve por si solo para el diagndstico
del SED-IIl. El criterio de Brighton (CB) ademas del
puntaje obtenido en el scB agrega la evaluacion de otros
tejidos alterados. En ausencia de exclusiones, cuando es
positivo es diagnéstico de SED-IIl. Ha sido validado sélo
para pacientes de 16 afios o mas®.

El tejido conectivo es la estructura
intercelular que da resistencia a los tejidos vy
estd compuesto por varias proteinas, incluyendo
colagenos, proteoglicanos y glicoproteinas.

Hiperlaxitud y syndrome de Ehlers-Danlos /
Jaime F. Bravo

l.- Sindrome de Marfan (SMF).

El SMF es una Alteracion Hereditaria de la Fibra
Colagena caracterizada ser altos y con extremidades
largas (habito marfanoide, el que también se ve en el
SED-IIl). Su prondéstico puede ser grave, ya que suelen
presentar dilatacion o ruptura de la arteria aorta. Para
hacer el diagnéstico de SMF se requiere la presencia de
por al menos compromiso arterial u ocular asociado al
habito marfanoide.

Il.- Osteogéneses Imperfecta.

La Ol es una Alteracién Hereditaria de la Fibra
Colagena caracterizada por escleras celestes y marcada
tendencia a fracturas debido a la osteoporosis que
aparece en el 100% de los casos. Este diagnostico es
mas frecuente en nifos que en adultos. También tiene
herencia Autosémica Dominante.

lll.- Sindrome de Ehlers-Danlos (SED)

Inicialmente se describieron 10 tipos de SED, que hoy
se han reducido a 6 tipos:

e SED Clasico (SEDC). Antiguamente llamado SED
tipo | - 1l

e Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA) o SED tipo
M.

e SED Vascular. Antiguamente llamado SED tipo IV.

» Cifoescoliosis. Antiguamente llamado SED tipo VI

e Artrocalasia. Antiguamente incluido en el SED tipo
Vil

* Dermatoparaxis.
tipo VII

Antiguamente incluido en el SED

De estos nos interesan los tres primeros.

A.- Sindrome de Ehlers-Danlos Clasico (SEDC) o
SED tipo I-ll
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El SEDC es una Alteracion Hereditaria de la Fibra
Colagena, muy parecida al SED-IIl pero caracterizada
por extrema hiperlaxitud, subluxaciones frecuentes y
gran fragilidad de la piel. Tiene herencia Autosémica
Dominante.

B.- Sindrome de Ehlers-Danlos Vascular (SEDV).

Se presenta en 1 de 50.000 a 100.000 habitantes y
tiene herencia autosémica dominante’. La mitad de los
pacientes son portadores de la mutacion COL3A1, pero
el resto desarrolla la enfermedad debido a “una mutacion
de novo”.

Se caracteriza por hematomas recurrentes y
tendencia a rupturas arteriales y de 6rganos, por lo que
es de prondstico grave. Para el diagnostico del SEDV se
usa el criterio de Villefranche® (Tabla 1). Pope demostrd
que esta condicién se debe a la ausencia o disminucion
del colageno tipo lll, que es el componente esencial de
organos distensibles como arterias, intestino, utero y
pulmones, resultando en debilidad de dichos 6rganos e
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incluso ruptura a temprana edad®. Es necesario que los
médicos identifiquen pacientes y familias con SEDV y
sindrome de Marfan (SMF), debido a que ellos pueden
tener complicaciones graves, a veces fatales. Estudios
invasivos y procedimientos quirurgicos pueden ser
riesgosos en estos enfermos'. Ayuda el saber que las
personas con marcada hiperlaxitud son probablemente
SED-IIl y no SEDV.

Es importante saber que los problemas mas serios
debidos al SEDV y al SMF, a veces fatales, 25% de ellos
aparecen antes de los 20y 80% antes de los 40 afios de
edad’. El tener el diagndstico antes de que aparezca una
complicacion grave, puede salvar la vida del paciente.

El reconocer la facies tipica del SEDV facilita el
diagnéstico” " (Figura 1, Tabla 1). Este se puede confirmar
con examenes bioquimicos o por estudios de genética
molecular. Se efectia una electroforesis de un cultivo de
fibroblastos a partir de una biopsia de la piel. El estudio
genético se hace con de una muestra de sangre. Estos
examenes confirmatorios son caros y solo se hacen en el
extranjero’.

Tabla 1. Criterio diagnéstico del Sindrome de Ehlers-Danlos vascular (SEDV)

Signos menores:

Signos mayores:
* Piel delgada y transparente (se ven las .
venas).
* Aneurismas, diseccion arterial o .
ruptura arterial, intestinal o uterina. .
* Hematomas espontaneos, frecuentes. J
* Cara con caracteristicas tipicas .
(triangular, ojos hundidos, labio .
superior delgado, falta de tejido adiposo .
de la cara). .

Acrogeria (Manos avejentadas).

Hipermovilidad de pequenas articulaciones de los
dedos.

Ruptura de tendones o musculos.

Pie equino varo.

Varices precoces.

Fistulas arteriovenosas.

Neumotdrax espontaneo.

Recesion de las encias.

Historia familiar de muerte subita de algun familiar
cercano joven, sin causa aparente.

Se requieren dos signos mayores para el diagnéstico clinico. Los signos menores ayudan al diagndstico. Para confirmar el

diagnostico son necesarios examenes bioquimicos o genéticos.
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Figura 1. Facie tipica de Ehlers-Danlos Vascular (SEDV)

C.- Sindrome de Ehlers-Danlos tipo Ill (SED-III)

Es el mas frecuente de los Ehlers-Danlos y es
menos grave que el SEDV, aunque puede presentar
complicaciones musculo-esqueléticas y de otros érganos.
Se caracteriza por alteraciones de la piel, artralgias y
crujido de las articulaciones, sub-luxaciones y tendinitis
recurrentes y dolor de espalda. El dolor del SED-IIl se
puede hacer crénico e incapacitante. Hay tendencia a la
artrosis y osteoporosis precoces. Es frecuente la fatiga
cronica, asociada a hipotension arterial (Disautonomia).

Su frecuencia es muy alta en las Clinicas
Reumatoldgicas, en las que se le ha buscado con esmero.
En Espafia, Guma lo encontré en el 25%' y en Londres,
Grahame en el 45% ' ', Hay datos que indican que su
prevalencia seria alta en la poblacion chilena': .

Segun Grahame el SHA es probablemente la causa
mas frecuente de dolor en la practica reumatolégica y a
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pesar de esto, es raramente diagnosticado™. Este mismo
autor escribid un editorial titulado: “Ya es tiempo de que
se tome en serio la hipermovilidad articular”. Un estudio
de reumatélogos en Inglaterra, mostré una alta tasa de
desconocimiento de esta enfermedad®. Son multiples las
razones de esta falta de interés mundial: se diagnostican
problemas puntuales como tendinitis y bursitis. Si se
reconoce la hiperlaxitud, no se aprecia su significado,
ni sus posibles complicaciones. Su alta frecuencia, la
falta de conocimiento de que puede causar dafo de
multiples 6rganos, el hecho de que el cuadro clinico no
es dramatico, no haya signos inflamatorios y no existan
examenes de laboratorio ni signos radiolégicos tipicos y
de que exista la sensacion de que el tratamiento no es
efectivo, hace que los médicos no se interesen por este
diagnostico.

Tiene herencia autosdbmica dominante, al igual que
la mayoria de las EHTC. No se conoce con exactitud
la alteracion genética causal del SED-IIl, pero estudios
recientes indican un probable rol de defectos del gen de
Tenascin-X".

Sintomas y signos:

El SED-III tiene compromiso sistémico debido a que
el colageno esta presente en todos los tejidos.

[.- Sintomas musculo-esqueléticos:

* Piel suave, laxa, palida, transparenta las venas, venas
prominentes, mala cicatrizacion (cicatrices papiraceas,
queloides), telangectasias, livido reticularis.

¢ Artralgias o mialgias por mas de 3 meses®.

e Dolor agudo o crénico, El que puede ser severo y a
veces invalidante. Puede afectar cualquier articulacion.

e Historia de tendinitis, bursitis o lesiones deportivas
recurrentes®.

* Hiperlaxitud articular de una o mas articulaciones.

e Crujidos articulares importantes.
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Posibilidad de extender el dedo mefiique a 90° 0 mas;
capacidad de extender los dedos “mano en forma de
ave volando” o hacer el “el signo del pulgar horizontal”
o el signo de “afirmarse la cabeza con la mano”™®.
(Figura 2).

Sub-luxaciones articulares®, incluyendo problemas de
la articulacion témporo-mandibular (ATM).

Dolor de espalda, hiperlordosis lumbar, discopatias o
hernia del nucleo pulposo, a temprana edad®.

En nifios: Retardo en comenzar a caminar, “dolores
del crecimiento”, falta de concentracion, torpeza en
los movimientos, dislocaciones o sub-luxaciones
recurrentes. Contorsiones del cuerpo (“Nifio de Goma”)
oly “actos malabares” con las manos.

Hallux valgus, en jévenes.

Habito Marfanoide (HMF): Muchachos altos y delgados,
con extremidades largas, aracnodactilia, a veces con
pectum excavatum o pectum carinatus o con costillas
prominentes®. El HMF existiéo en 14% de nuestros 230
pacientes con SED-I11'5: 18,

Il.- Sintomas extra-esqueléticos:

A.- Alteraciones debidas a tejidos débiles:

Escleras celestes, miopia, estrabismo.

Hematomas recurrentes. Confusiéon con maltrato
infantil y con la enfermedad de Von Willebrand?.
Acrocianosis, arritmias y PVM. ElI fenémeno de
Raynaud es muy poco frecuente en el SHA (5 de un
total de 230 enfermos (2%)'®. Se le ha descrito en el
5,2% de la poblacion general en Grecia?' y en el 17,2%
en Artritis Reumatoide en Francia?.

Hernias, venas varicosas en gente joven, hemorroides,
varicocele, prolapso vaginal o rectal, prolapso de
la valvula mitral, quistes de todos tipos (Ganglion y
Quiste de Baker)®.

Abortos, infertilidad, ruptura prematura de membranas,
desgarros vaginales y hemorragias en el parto

Hiperlaxitud y syndrome de Ehlers-Danlos /
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Figura 2. Signos de hipermovilidad.

Mano en vuelo de pajaro Signo del pulgar horizontal

Mano sosteniendo la cabeza Mano pseudo-lupica

Nota: Estas manos se ven normales al estar en una posicién de reposo.

* Neumotoérax espontaneo: Es mas frecuente en el SMF,
pero también se puede ver en el SED-III, especialmente
en los Marfanoides y también en el EDSV".

* Constipacion severa, incluso megacolon, reflujo, colon
irritable y diverticulosis. Movilidad de la lengua.

* Artrosis precoz en personas jovenes, artrosis erosiva 'y
artrosis de evolucion rapida. Ocasionalmente asociada
a condrocalcinosis?® 24,

* DMO baja u osteoporosis (O) en hombres y mujeres
jovenes, sin causa aparente. Hemos visto O en el 20.5%
y lo que es mas importante, en el 8.6% de hombres y
en el 9.8% de mujeres menores de 30 afios*.
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B.- Sintomas neuro-fisiolégicos:

1. Disautonomia (Dis) es una disfuncién autondémica
caracterizada por hipotensién o hipotension ortostatica,
cansancio, fatiga crénica con somnolencia, mareos e
incluso sincope. También puede haber intolerancia al
frio, sudoracién de manos y pies, y acrocianosis, no
solamente con el frio, sino también con dependencia
e inactividad de las manos'™ '8 2 25, Se presentd
en el 84% de las mujeres y 60.8% de los hombres,
menores de 30 afos, en nuestro estudio*. Gazit ha
notado diferencia estadistica entre los hiperlaxos con
hipotensién ortostatica (22%) y taquicardia postural
ortostatica (15%) comparados con controles (9,5%)?S.
Ademas el 48% mostrd intolerancia ortostatica no
catalogada. La Dis se debe a un desbalance del
SNA?Z. 26 y disminucion del tono de las venas en las
extremidades inferiores, secundario a la alteracién
del colageno. Debido a la alteracion del Sistema
Nervioso Autdbnomo puede haber también xeroftalmia
y xerostomia.'® y colon irritable.

2. Percepcion exagerada del dolor, con mala respuesta
a los analgésicos locales?” y frecuente existencia de
dolor crénico, a veces invalidante.

3. Alteracién de la propiocepcion, con alteracion del
balance y coordinacion?,

C.- Sintomas neuro-psiquiatricos:

La depresién, ansiedad, crisis de panico y fobias se
pueden heredar junto con el SED-III 2% %, La ansiedad
es muy frecuente, como lo muestran los estudios de
Carolina Baeza-Velasco®. Puede existir nerviosismo,
cefaleas, jaquecas, piernas nerviosas, calambres, mala
memoria, falta de concentracion, desorientacién y falta
de motivacion.

D.- Otras caracteristicas:

Facies tipica del Ehlers-Danlos tipo Ill (SED-III)®

Hiperlaxitud y syndrome de Ehlers-Danlos /
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e Cara triangular (mandibula aguzada).

* Escleras celestes, mas notorias en mujeres.

e Orejas atipicas: prominentes “aladas”; pequefas,
redondas y sin lIébulo; Iébulo pegado a la cara;
Diferentes formas: arrifionadas, orejas “Dumbo”, orejas
puntiagudas como el Sr. Spock, orejas blandas, orejas
con hélix doblado; en forma de signo de interrogacion;
orejas operadas.

* Nariz atipica: nédulo entre el hueso y el cartilago;
tabique nasal desviado; nariz operada.

* Hendidura palpebral antimongdlica.

Figura 3. Facies tipica del Ehlers-Danlos tipo Il (SED-
.

Comose ve, el SED-Ill no es benignoy ocasionalmente
puede ser incapacitante. Cualquiera de estos sintomas
y signos pueden comenzar a cualquier edad, incluso en
nifos.

Diagnéstico

Se debe sospechar el SED-Ill en caso de existir
algunas de las caracteristicas ya descritas. Con practica
es facil identificar a los pacientes que tienen la facie tipica
(16).(Figura 3). Familiares del enfermo que hayan sido
diagnosticados como SED-III.

Piel suave como terciopelo, es tipica del SED-IIl y
su presencia ayuda al diagnostico. Es necesario tener
presente este diagnéstico si el paciente refiere tener
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artralgias o lesiones deportivas en forma recurrente.
Suelen tener problemas tempo-mandibulares, incluyendo
bruxismo y ocasionalmente sub-luxacion de la ATM.

Se debe sospechar el SED-Ill y el SEDV,
especialmente en nifias adolescentes, en caso de tener
Disautonomia, caracterizada por intolerancia al frio y
fatiga crénica, mareos y a veces desmayos, con historia
de hipotension arterial.

Es necesario un alto indice de sospecha,
especialmente si el enfermo tiene escleras azules,
articulaciones laxas, orejas o nariz atipica o aspecto
marfanoide.

Es importante senalar que los nifios tienen
problemas similares a los adultos y por lo general no son
diagnosticados®.

Para hacer el diagnéstico del SED-III, la anamnesis
reumatolégica usual no es suficiente y es necesario
ademas preguntar por lesiones de otros 6rganos.

Diagndstico diferencial del SED-1I se plantea con las
otras EHTC, como el SEDV, Sindrome de Marfan (SMF) y
Osteogénesis Imperfecta (Ol). Es necesario diferenciar la
facies tipica del SED-III'® (Figura 3), de la facies tipica del
SEDV" ", (Figura 1). El diagndstico diferencial puede ser
dificil, debido a que los signos, sintomas y complicaciones
pueden ser multiples e inespecificas, muchas de las cuales
también se ven en otras enfermedades del colageno,
pero una diferencia importante es que la sinovitis no es
parte del SED-111"6:33,

El dolor crénico y la fatiga crénica y el hecho de que
los dolores recurrentes de estos enfermos son en los
sitios de entesis, precisamente en las mismas zonas de
los “puntos dolorosos” de la FM, nos hace pensar que
es posible de que la FM se asocie o sea parte del SED-
Ill. Gedalia encontré una asociacion estadisticamente
significativa entre hipermovilidad y FM en escolares® y
Barron hizo notar que el sindrome de fatiga cronica era
3,5 veces mas frecuente en adolescentes hipermdviles
comparados con normales®®. Acasuso encontré una
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clara asociacion entre hipermovilidad y FM, en nifios y
adultos®.

El SED-IIl puede aparecer asociado a una artritis,
situacion que hemos encontrado en el 15% de 1.052
pacientes con SED-11I (23). A veces se hacen diagndsticos
errébneos, como en el caso de nifias con artralgias
debidas a la hipermovilidad y que se diagnostican como
Lupus Eritematoso Sistémico (LES), especialmente si
los anticuerpos antinucleares estan en valores limites.
En algunos casos el paciente con SED-IIl puede tener
manos que semejan a las manos del LES (“mano pseudo-
lupica”). (Figura 2). También es necesario considerar
el SED-IIl en el diagndstico diferencial de las artritis
seronegativas. A veces se piensa en Sjogren debido a
la presencia de xeroftalmia y xerostomia las que pueden
existir en el SED-III"®,

El diagnostico diferencial de las
pelviespondiloartropatias (PEP) se presenta cuando hay
dolorde espalda, rigidez lumbary entesitis. Parece extrafio
que se pueda confundir un enfermo con hiperlaxitud con
uno con PEP, pero esta situacion no es infrecuente’®.

Pobre respuesta a los analgésicos inyectables locales?”
y la presencia de alteraciones de la propiocepcion?®,
deben alertarnos al diagnéstico del SED-III.

No hay examenes especificos de laboratorio
para confirmar el diagnéstico clinico, sin embargo
es necesario pedir examenes de sangre de rutina,
examenes inmunologicos y radiografias, para excluir
otras enfermedades.

Si sospechamos el SED-IlIl, debemos evaluar la
hipermovilidad articular usando el scB y examinar la piel y
otros tejidos débiles usando el CB (6). El SEDV se puede
sospechar clinicamente usando el criterio de Villefranche?,
pero se puede confirmar con estudios bioquimicos y
genéticos’. EI SMF se diagnostica clinicamente usando
el criterio de Ghent®.

Finalmente, es necesario que los padres, profesores,
entrenadores, terapeutas fisicos, médicos y psicélogos
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estén concientes de la alta frecuencia e importancia del
SED-III*®8. También es importante informar a la opinién
publica, a fin de aumentar la alerta diagndstica de esta
condicion poco conocida, que parece ser la causa de las
lesiones recurrentes de nifios y deportistas chilenos.

Calidad de vida de los enfermos con SED tipo I

La calidad de vida esta alterada en los casos mas
severos. Los dolores pueden serintensos e incapacitantes,
aunque en la mayoria de los casos no son muy intensos
y basta tratarlos con analgésicos. Son frecuentes los
esguinces y subluxaciones que dificultan poder hacer
ciertos deportes o hobbies.

La calidad de vida se afecta mucho en caso de existir
Disautonomia, ya que éstos enfermos tienen fatiga
crénica, con somnolencia, cefaleas, mareos y a veces
desmayos. Como puede haber falla de memoria y
concentracion se hace dificil estudiar o trabajar. Lo bueno
es que la Disautonomia tiene un excelente tratamiento,
aunque es dificil de cumplir por los enfermos.

A veces hay infertilidad. En el SED-lll no esta
contraindicado el embarazo. No hay serios problemas
con el parto.

No hay mayor problema con las cirugias, excepto leve
mayor tendencia a las hemorragias y la posibilidad de
mala cicatrizacion.

Por la debilidad de los tejidos pueden aparecer
innumerables problemas como, displasia de caderas,
escoliosis, pie plano, enfisema y fragilidad capilar
(moretones), y a veces en forma precoz hallux valgus,
hernias, varices, artrosis, discopatias y osteoporosis.
Ademas suelen haber trastornos de distonia neuro-
vegetativa como diaforesis, colon irritable y la
Disautonomia.

El mayor problema que tienen estos enfermos es que
pueden pasar muchos afios sin diagndstico y ayuda, ya
que los médicos desconocen esta enfermedad. Esto suele
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llevar a la Ansiedad y Depresion, con sus consiguientes
problemas.

En su trabajo Pacey et al. (39) se refieren a la calidad
de vida (C de V) de nifios y adolescentes en Australia
de entre 6 y 16 afios. Estudio 50 mujeres (M) y 39
hombres (H) con SED-IIl. Concluye que estos pacientes
tienen una C de V peor que un grupo control con otras
enfermedades. Los principales problemas eran dolor,
fatiga cronica e incontinencia urinaria (26%). También
problemas digestivos en el 54%. Es mi impresion que
algunos de estos nifios tenian Disautonomia, lo que
explicaria la fatiga crénica. El problema radica en que
a los nifos, por lo general no se les toma la presién
arterial y la Disautonomia pasa inadvertida y a veces
confundida con Déficit de Atencion e hiperactividad (la
que es compensatoria a la fatiga por hipotensién). Esta,
en nuestros estudios en adultos con SED-III de 16 afios
y mas, se presento en el 80% de las My 60% de los H*.

Rombaut et al. en Bélgica estudié la C de V en 38
adultos con SED-IIl, promedio de edad 38 afios y en
un grupo control adecuado*'. Usé el cuestionario de
Baecke*' para estudiar el nivel de actividad fisica y el
RAND# para la C de V. Este cuestionario consta de
36 preguntas, agrupadas en 8 grupos: funcion fisica,
funcion social, limitaciones por problemas fisicos, por
alteraciones emocionales, dolor corporal, salud mental,
vitalidad y preocupaciones generales de salud. Se sabe
que la actividad fisica es muy importante para la C de V,
siendo el dolor la causa mas importante de mala C de V.
Dolor existio en el 100% de los pacientes y en sélo 37% de
los controles. El RAND mostré peores resultados en las
8 categorias en los pacientes con SED-IIl. Se encontro
cefalea en el 30 versus el 4% en controles, fatiga 26%
versus 0%. Hubo menor participacion en deportes entre
las pacientes debido a dolor y a temor de lesionarse. Se
demostro que la mala C de V impacto considerablemente
en la sensacion de bienestar de los pacientes. Aunque
el estudio es el de un grupo pequeno de pacientes, los
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autores indican que refleja lo que ellos ven en su practica
clinica. Recalcan la importancia de un tratamiento
apropiado de los problemas musculo esqueléticos con el
fin de disminuir la discapacidad en los pacientes con SED-
[ll. Este debe incluir manejo del dolor cronico, mejorar la
fuerza y resistencia muscular, mejorar la propiocepcion y
la estabilizacién articular. Recomiendan la Terapia Fisica
Ocupacional y la Ayuda Psicologica.

Bovet, et al. en EE,UU. estudiaron la C de V de 38
pacientes con SED-III. También usaron el RAND SF-36 y
los resultados se compararon con un grupo seleccionado
de la poblacién norteamericana*®. Como en todos
los estudios hay mayor proporcién de M (84.6%). Se
observo que los SED-III tenian un porcentaje mas bajo
en el RAND (Peor C de V) en comparacion con el grupo
control. Demostré que las limitaciones fisicas tenian
mayor impacto en la C de V que las emocionales. Los
enfermos provenian de una clinica genética, un grupo
de soporte y uno de terapia fisica. Se encontr6 mala
experiencia en relacién con la terapia fisica, incluso se
detectaron lesiones ocasionadas por esta terapia, tales
como hiperextensiones articulares, lesion de ligamentos,
y dislocaciones. Sugieren que estas lesiones se debieron
a falta de informacion de los terapeutas. Se discuten otras
causas de mala C de V de los pacientes, como el costo
de las visitas médicas, la distancia y tiempo para concurrir
a la atencién médica y la larga espera para ver a un
genetista. Lo peor, a juicio de los pacientes, fue la fuerte
actitud negativa hacia los pacientes. Consideran que
contribuyen a una mejor C de V un grupo de kinesiélogos
con buen conocimiento del problema, uso temprano de
la kinesiterapia, tratamiento centrado en el paciente y un
tratamiento integral. Se observé que técnicas de masaje,
hidroterapia, Yoga o Pilates, manipulaciones y en algunos
casos acupuntura o tratamiento quiropractico, fueron
beneficiosos. Para los pacientes fue muy importante el
conocimiento de la enfermedad que tenian sus médicos
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y kinesidlogos. Segun ellos los terapeutas se sentian
incobmodos al tratar a los pacientes con SED-IIl. La
recomendacion mas frecuente fue la de aumentar la
educacioén de los tratantes. Se concluye en que estos
resultados justifican un aumento en la investigacion de
como evaluar y tratar los pacientes con SED-III. (,‘
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