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RESUMEN

El sindrome de Ehlers-Danlos de tipo vascular (SED IV) se trata de una rara alteracién genética causada
por una alteracién del gen COL3A1 que codifica el colageno tipo IIl. Este es el tipo de colageno mas
frecuente en los vasos de mediano calibre y en algunos érganos como intestino y Gtero. Su alteracién
produce, entre otros, aneurismas y roturas de vasos y 6rganos. Para su diagnéstico se requiere de un alto
nivel de sospecha clinica. Se trata de una enfermedad de manejo complejo que requiere de un equipo
multidisciplinar para tratar las diferentes complicaciones que pueden acontecer.
Se presenta el caso de un paciente varén de 50 aflos diagnosticado de SED IV de forma incidental tras
hemotérax secundario a acceso de tos.
© 2017 Elsevier Espafia, S.L.U.y
Sociedad Espafiola de Reumatologia y Colegio Mexicano de Reumatologia. Todos los derechos reservados.
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ABSTRACT

Vascular Ehlers-Danlos syndrome (EDS IV) is a rare genetic disorder characterized by an alteration in
the COL3A1 gene which encodes type III collagen. It is the most common type of collagen in vessels
of medium size and certain organs such as the intestines and the uterus. The alteration of this type of
collagen produces aneurisms and ruptures of vessels and organs. A high level of clinical suspicion is
required for diagnosis. It is a complex disease whose management requires a multidisciplinary team to

treat the different complications that may occur.
We report the case of a 50-year-old man diagnosed with EDS IV detected incidentally after hemothorax

secondary to a coughing spell.

© 2017 Elsevier Espafia, S.L.U. and Sociedad Espafiola de Reumatologia y Colegio Mexicano de
Reumatologia. All rights reserved.

Introduccion

farmacolégico eficaz, solo los B-bloqueantes se han ensayado como
prevencion de los sangrados catastroficos.

El sindrome de Ehlers-Danlos tipo IV o vascular (SED IV) se carac-
teriza por alteraciones en el metabolismo del colageno tipo III por
mutaciones del gen COL3A1. Suele comenzar en edad joven con
roturas espontaneas de arterias de mediano calibre. Su diagnéstico
requiere de una alta sospecha para dirigir correctamente la historia
clinica. El manejo incluye una serie de medidas dedicadas a prevenir
los traumatismos o las situaciones de riesgo. No existe tratamiento
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Observacion clinica

Se presenta el caso de un paciente varén de 50 afios que ingresa
en neumologia con diagndéstico de neumonia asociado con derrame
paraneumonico importante; refiere clinica gripal previa, acceso de
tos que desencadena dolor lacerante en hemitérax derecho y cua-
dro presincopal.

Como antecedentes personales destaca: fumador de 30 paq/afio,
hipertenso en tratamiento, episodio de fistula carétido-cavernosa
izquierda a los 25 afios tratado mediante embolizacién. A los
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Figura 1. Imagen de la TC de térax en corte sagital. Se observa la arteria mamaria
interna y el hematoma que se origina de la rotura de la misma.

37 afios presenta cuadro de dolor abdominal brusco que resulta
en hemoperitoneo espontaneo secundario a rotura de ligamento
redondo, confirmado en cirugia de urgencia. Durante la misma, se
produjo rotura esplénica que requirié una esplenectomia.

Antecedentes familiares de padre fallecido a los 30 aflos de edad
por muerte stbita de causa no aclarada. Abuela paterna fallecida a
los 50 afios por hemorragia interna secundaria a rotura de arteria
axilar por traumatismo leve.

A la exploracion fisica: cutis marmorata, abundantes hemato-
mas en miembros superiores y térax, secundarios a traumatismos
banales, hiperlaxitud leve en articulaciones metacarpofalangicas,
sin facies tipicas.

Se realiza drenaje pleural de contenido hematico denso, tras lo
cual se realiza una tomografia computarizada (TC) de térax que
describe la presencia de un aneurisma roto de la arteria mamaria
interna derecha, lo que ocasiona el hemotérax ipsilateral (fig. 1).
A su vez presenta aneurisma en arteria hepdtica comn. Se realiza
una embolizacién del aneurisma roto como tratamiento.

Ante la sospecha de SED IV se realiza estudio genético confir-
matorio que demuestra la presencia de heterocigosis en la variante
splicing ¢.636+1G>T en el gen COL3A1. La variante descrita no se
encuentra registrada en las bases de datos consultadas, pero si
variantes similares en el mismo punto que se asocian a SED tipo
IV. Se transmite con herencia autosémica dominante. Confirmado
el diagndstico de sospecha, se continda con el estudio y consejo
genético a la familia, y se inicia tratamiento con B-bloqueantes
y controles en consultas externas. Tras un afio de seguimiento el
paciente permanece asintomatico, sin nuevos episodios de sangra-
dos, y bajo tratamiento con B-bloqueantes.

Discusion

El SED es una enfermedad hereditaria por mutaciones del gen
del colageno con diferentes subtipos'. El SED 1V, es la forma mas
grave. Se hereda como rasgo autosémico dominante e involucra
deficiencia del procolageno tipo IIl por mutacién del gen COL3A12,
Representa entre el 5-10% del total de casos del SED, con una

prevalencia de 1/50.000-1/200.000 habitantes. Es una variante
potencialmente mortal, aumenta el riesgo de rotura vascular y
visceral. Destaca la ausencia de hiperelasticidad de grandes articu-
laciones, aunque las pequefias articulaciones distales de la mano
pueden exhibir moderada elasticidad>. El diagnéstico se realiza
mediante la suma de criterios clinicos y se confirma mediante
estudio genético?. No existe tratamiento efectivo, aunque se ha
ensayado la administraciéon de B-bloqueantes para disminuir los
sangrados catastréficos*>.

El seguimiento incluye minimizar los traumatismos, identificar
a los pacientes y crear un grupo de cuidados a su alrededor, for-
mar y facilitar planes de urgencia individualizados, centralizar el
tratamiento en centros de referencia, mantener normal la tensién
arterial y en caso de hipertensién tratarla de forma estricta y la
vigilancia del arbol vascular mediante ecografias, TC-arteriografia
o resonancia magnética nuclear de forma anual®.

Conclusiones

Se trata de una enfermedad rara, dificil de diagnosticar. De
cara al consejo genético y manejo emergente del paciente en
los servicios de urgencias es interesante conocer las diferentes
manifestaciones posibles para tener una rapida sospecha y evitar
complicaciones. Importante evitar los traumatismos, asi como las
técnicas vasculares diagndsticas o terapéuticas que no sean estric-
tamente necesarias.
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