Pza, Carme Monturiol n°3, 4°-3%
dl 08026 Barcelona
Se 1 Tifn/Fax: 93 456 29 87

Asociacion Sindromes de Pagina Yveb: http://asedh.org
Ehlers-Danlos e Hiperlaxitud e-mail: asedh@asedh.org

=

Extraido de la web: http://www.maladiesvasculairesrares.com Centre de référence des
maladies vasculaires rares

SINDROME DE EHLERS-DANLOS VASCULAR (SEDv)
Autor: Dr Jérbme Perdu

Traducido por Dolores Mayan

Introduccion

En la mayoria de las enfermedades raras, los estudios médicos se hacen sobre un nidmero muy
pequefio de personas haciendo dificil extraer conclusiones estadisticas fiables. Asi, en el
sindrome de Ehlers-Danlos Vascular, al igual que en otras enfermedades raras, los datos y las
cifras de los articulos médicos deben ser manejados con extrema prudencia. Siempre, y en
todos los casos, se deben discutir con el médico o el genetista y se deben interpretar con
reservas. Ninguna cifra debe tomarse al pie de la letra y las nociones estadisticas utilizadas
deben explicarse con claridad al afectado. ¢(Cuantas personas conocen la diferencia entre las
nociones estadisticas, mediana y media?.

Ademas, los datos estadisticos de los trabajos médicos tienen solamente un valor general para
un grupo de personas en particular y no pueden aplicarse directamente a una persona
concreta. Es muy importante tener en cuenta que, a menudo, existe una gran variabilidad en
los signos de las enfermedades de una familia a otra e incluso de una persona a otra en el
seno de una misma familia.

También es importante tener en cuenta, que ciertos datos recogidos en libros o en Internet a
veces son antiguos o erréneos y que solamente el médico puede hacer la sintesis de los
elementos mas recientes que proporcionan los articulos cientificos.

Ademas, un udltimo punto que debe tenerse en cuenta, cuando se interpretan los datos de las
investigaciones o estudios médicos, sobre todo en lo que respecta a las enfermedades raras,
es que los médicos tienen tendencia a publicar articulos espectaculares y, por lo tanto, graves.
A menudo, cuando las cosas van bien, el interés de los lectores se considera como una
prioridad menor. Este estado de cosas introduce un sesgo que tiende a dar una imagen de
gravedad mas pronunciada en la evolucién de una enfermedad rara.

Para acabar, incluso si los estudios médicos aportan informaciones reales sobre una
enfermedad, es extremadamente importante guardarse de conclusiones precipitadas y de
aplicar cifras, a veces particularmente inexactas o inadaptadas, a un caso particular sin haber
hablado con un médico.

Nomenclatura
Histéricamente, los SED tienen en comun una hiperelasticidad de la piel, una hiperlaxitud

articular y una fragilidad de los tejidos. La relaciéon entre estos sintomas fue descrita, a
principios del siglo, por los Drs. Ehlers y Danlos.
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A pesar de ello, la forma vascular (anteriormente tipo IV) es una forma completamente aparte
de las formas en las cuales los signos cutaneos son predominantes (llamados formas clasicas,
anteriormente tipos | y Il), o de las formas en las cuales las complicaciones articulares
(esguinces, luxaciones, dolor) son las principales (las formas hiperlaxitud, anteriormente tipo

1.

Es importante tener en cuenta que, contrariamente a lo que sugiere la numeracion de los
tipos, nunca es posible pasar de una forma o de un tipo a otro, y tampoco es posible estar
afectado por dos formas o dos tipos diferentes de la enfermedad al mismo tiempo. Por otro
lado, los tipos no son grados de gravedad de la enfermedad, los tipos sélo corresponden a una
clasificacion que ya no se utiliza.

Aparte de la relacién histérica, el SEDv es una enfermedad distinta de las otras formas o tipos
de los SED.

. Qué es el Sindrome de Ehlers-Danlos tipo Vascular?
Mecanismo de la enfermedad

El SEDv esta ligado a anomalias en el colageno tipo Ill. Este colageno Ill se encuentra
normalmente en la piel y en las articulaciones pero, sobre todo, en la pared de las arterias (los
vasos sanguineos que llevan la sangre oxigenada del corazén a los 6rganos), en la pared del
intestino grueso (particularmente en su parte izquierda llamada colon sigmoideo) y, en las
mujeres, en la pared del Gtero. Las anomalias del colageno 11l conllevan una fragilidad muy
particular de estos diferentes 6rganos.

La piel

La fragilidad de la piel se manifiesta por una tendencia acrecentada a hacer morados a pesar
de que no existen anomalias en la coagulacién e incluso, a veces, de manera espontanea. La
cicatrizacion, a menudo, se retrasa y las cicatrices pueden tener, con el tiempo, tendencia a
alargarse y a adquirir aspectos particulares: cicatrices “queloides” (con exceso de piel),
cicatrices “papiraceas” (que tienen un aspecto arrugado como pergamino) o cicatrices
“atroficas” (retraidas). En el SEDv, la hiperelasticidad de la piel, examinada a nivel de los
codos o del dorso de las manos, es habitualmente minima o estd ausente.

Morfotipo

De manera inconstante, algunos afectados pueden presentar otros signos denominados
“acrogéricos”. Se trata esencialmente a nivel de la cara, de I6bulos de las orejas poco
desarrollados, de labios finos, de una nariz afilada y de un aspecto un poco ojeroso. En
general, cuando estos signos estan presentes, la piel del escote es fina y deja transparentar
los pequefios vasos sanguineos subcutaneos y los dedos estan como afilados (es la acrogeria).

Las articulaciones
De forma rara pueden aparecer esguinces o luxaciones, pero, en la inmensa mayoria de los

casos de SEDv, la hiperlaxitud articular esta ausente o es minima, y aparece solamente en las
pequefas articulaciones de los dedos. Es muy raro que esto cause afectacion funcional.
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Las arterias

En el SEDv, la pared de las arterias es delgada y las arterias son muy distensibles. Esto les
confiere una fragilidad particular con el riesgo de que se formen aneurismas (dilatacion
localizada de la arteria), de disecciéon arterial (la parte mas interna de la pared de la arteria se
desgarra y la sangre circula por el interior de la pared de la arteria) o de rotura de la arteria
con un riesgo de hemorragia de gravedad variable. De estas complicaciones arteriales se
derivan medidas de prevencién que son absolutamente esenciales y que detallaremos mas
adelante, al igual que los posibles tratamientos.

El colon sigmoide

Al igual que la pared de las arterias, la pared del intestino grueso es muy fina y fragil. El riesgo
principal es la perforacion que puede desembocar en una infeccion de la cavidad peritoneal
denominada peritonitis. También, en este aspecto, la prevencion es extremadamente
importante y la abordaremos mas adelante.

El Gtero

El defecto del colageno 11l en el Gtero se traduce por una mayor fragilidad de éste. Los riesgos
son la perforacion a la hora de pruebas o intervenciones médicas endo-uterinas y la ruptura
uterina en el momento del parto. Ademas del riesgo uterino, el embarazo conlleva también
otros problemas que seran abordados mas adelante.

Genética
Patologia molecular

El colageno 11l es una gran proteina formada por tres moléculas de procolageno 11l enrolladas
en una hélice que garantiza la solidez del colageno. Cada molécula de procolageno esta
formada por una sucesiéon ordenada de acidos aminos segln un esquema repetitivo preciso
que proporciona a la hélice su estabilidad. En el SEDv, la hélice es fragil debido a una anomalia
del procolageno Il ligada a una mutacién del gen COL3A1, el gen responsable del orden
preciso de los acidos aminos del procolageno IlI.

Modo de transmision

En el 50% de los casos, la enfermedad no tiene caracteristicas familiares e inicialmente sélo
hay una persona afectada en la familia: esto se denomina una forma “esporadica” del SEDv. El
modo de transmisién para esta persona es el mismo que para las formas familiares.

En las familias, el SEDv se transmite de manera autosémica dominante.

“Autonémica” significa que tanto los hombres como las mujeres pueden estar afectados por la
enfermedad: la transmisidon no esta ligada al sexo.

“Dominante” significa que una sola mutacion del gen COL3A1l (sea en la copia del gen
heredado del padre sea en la copia del gen heredado de la madre) es suficiente para conllevar
la enfermedad. Este modo “dominante” de transmisiéon implica que cada enfermo tiene, al
azar, un 50% de posibilidades de transmitir la enfermedad a cada uno de sus hijos. Si el nifio
hereda la mutacion y por consiguiente, esta afectado, tendra igualmente y de manera similar
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un 50% posibilidades de transmitir la enfermedad a cada uno de sus hijos. Si el nifio no
hereda la mutacién, esta indemne, no puede transmitir la enfermedad y ésta no aparecera de
nuevo en futuras generaciones: en la transmisién “dominante”, la enfermedad no “salta” de
generacion.

Diagndstico del SEDv

El diagnoéstico de SEDv puede sospecharse por un médico cuando aparece una complicacion o
simplemente por la exploracién clinica que puede poner de manifiesto, por ejemplo, anomalias
en la piel, morados que aparecen espontaneamente, o un morfotipo acrogérico. Los criterios
llamados de Villefranche sur Mer se han establecido para ayudar al diagnostico (tabla 1).
Presentan criterios mayores y menores de sospecha de la enfermedad pero no pueden, en
ningun caso, diagnosticarla con exactitud. Se trata, para el médico, de una ayuda al
diagndstico para saber cuando debe proponer una prueba genética.

En los criterios menores figuran otras complicaciones posibles del SEDv que son:

e Las varices: una dilatacién excesiva, y a menudo precoz, de las venas de las piernas.

e El pie zambo que es una deformacién del pie, en el que éste esta orientado hacia abajo
y hacia dentro.

e El neumotérax: se trata de un desprendimiento del pulmén que afecta a la respiracion.

e La retraccion de las encias o sangrados importantes al cepillarse los dientes.

e La rotura de un tendén (a menudo el tendon de Aquiles) o de un musculo tras un
esfuerzo minimo.

e La fistula cardtido-cavernosa: comunicacion anormal entre una arteria y una vena
intracraneal.

e Antecedentes familiares de SEDv.

Criterios Mayores Criterios menores

Piel fina, translucida Acrogeria

Rotura o fragilidad arterial Hiperlaxitud de pequefias articulaciones
Rotura o fragilidad digestiva Rotura tendinosa o muscular

Rotura o fragilidad uterina Pies zambos en equinovaro

Equimosis extensivas Varices de desarrollo precoz

Morfotipo facial caracteristico Fistula arterio-venosa caroétido-cavernosa

Pneumotorax o hemopneumotoérax

Retraccién gingival

SEDv en la familia

Muerte subita inexplicada de un familiar
cercano

Tabla 1: Criterios de Villefranche sur Mer (1997). Se considera que la presencia de 2 criterios
mayores debe sugerir que es necesario proponer una prueba genética.
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Prueba genética®

La evidencia de una mutaciéon del gen del colageno COL3ALl es el unico medio de diagnosticar,
con certeza, el SEDv. El analisis genético lo realiza un equipo multidisciplinar. Esta precedido
por una entrevista con el psiquiatra del equipo que ayuda al afectado a enfrentarse con las
consecuencias que tendra tanto para él como para su familia el resultado de la prueba, sea
positivo o negativo.

Actualmente, el estudio del gen COL3Al necesita la realizacion, con anestesia local, de la
extraccion de la toma de una muestra de pequefos fragmentos superficiales de piel. Se realiza
normalmente en el brazo (es la “biopsia cutanea”). A continuacion, se cultivan las células de
la piel y posteriormente se realiza el estudio del gen.

Esta técnica complicada explica el por qué, habitualmente, los resultados no estan disponibles
antes de 3 a 6 meses. Mientras se espera el resultado, se deben tomar medidas de prevencién
siguiendo el principio de precaucion. Una vez se conoce el resultado, se le explica y se le da
por escrito al afectado en el marco de una consulta que también permite, si la persona esta
afectada, volver a explicarle las medidas de prevencion (que se dan también por escrito),
planear las demas pruebas que se necesitara realizar y el tratamiento que se debera hacer.
Entonces, se completa la historia familiar ya que puede haber otras personas afectadas en la
familia y podrian beneficiarse de una prueba genética de deteccion precoz.

Cualquiera que sea el resultado, esta entrevista se continda unos dias después con una nueva
consulta con el psiquiatra que puede llevar a instaurar un seguimiento de apoyo psicoldgico o
un tratamiento si fuera necesario.

Deteccion de los nifos

No se puede dar ninguna regla absoluta al respecto de los hijos de personas afectadas por el
SEDv. La decision debe hacerse caso a caso y después de discutirlo con los padres. No
obstante, las complicaciones son raras antes de los 15 afios, y lo mas frecuente es que se
decida adoptar medidas simples de prevencién de acuerdo con el médico de cabecera (sobre
todo en caso de alguna intervencidn quirdrgica) y volver a plantearse realizar la prueba
genética en la adolescencia, después de una nueva entrevista con el genetista y el psiquiatra
del grupo.

Tratamiento del SED Vascular
Chequeo de salud

Una vez que se hace el diagnéstico de SEDv, se realiza un chequeo que consiste en una
ecografia cardiaca, una ecografia doppler de las arterias del cuello, una ecografia doppler de
las arterias de los miembros inferiores y un angioescaner de la aorta y de sus ramas
digestivas. Ninguna de estas pruebas representa un peligro para las arterias. Este chequeo
permite visualizar eventuales lesiones arteriales que deberan vigilarse periédicamente v,
cuando sea necesario, se deberan tratar.

! Esta forma de realizar la prueba genética corresponde al Hospital Georges Pompidou, puede ser que en otros centros
se realice de forma diferente.
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Prondstico

Las complicaciones viscerales graves de SEDv son arteriales, colénicas y uterinas. Son las
responsables del pronéstico de la enfermedad. Se considera, segun el estudio que ha reunido
un numero mayor de afectados, que la mitad de los enfermos mueren antes de los 48 afios
(mediana) lo que no significa que la supervivencia media sea de 48 afios (media). Como
hemos detallado en la introduccién, incluso si no hay ninguna duda sobre la severidad de la
enfermedad, estas cifras no se pueden aplicar de forma individual. Ademas, como decimos en
este trabajo y como comprobamos por nuestra propia experiencia, hay personas que viven
mas de 70 afos, por lo que es necesario subrayar, una vez mas, que es necesario ser
prudente a la hora de interpretar esos resultados.

Un punto crucial es que el estudio mencionado muestra que el pronéstico es mejor cuando se
conoce el diagnéstico y los afectados simplemente se controlan, lo que es contrario a la
posicion fatalista y no intervencionista adoptada sistematicamente hace todavia ain muy
pocos afnos.

En fin, que no hay ningdn dato disponible sobre el pronéstico preciso de los afectados por
SEDv, cuyas complicaciones graves se han tratado en centros especializados donde se
concentra la experiencia de conductas terapéuticas muy especificas, algunas de alto riesgo
pero realizadas, en las mejores condiciones técnicas posibles, por equipos multidisciplinarios.

Complicaciones/Tratamiento de las complicaciones

Complicaciones arteriales

Las complicaciones arteriales son las roturas arteriales con riesgo hemorragico, los falsos
aneurismas (ruptura arterial limitada que se manifiesta como un hematoma dentro del cual
circula la sangre), los aneurismas (dilataciones arteriales), las fistulas arteriovenosas
(comunicaciéon anormal entre una arteria y una vena) y las lesiones arteriales (desgarro de la
parte interna de la pared de la arteria en la cual la sangre se dilapida).

Estas complicaciones pueden tener lugar de manera espontanea o pueden ser debidas a un
traumatismo.

El tratamiento depende del tipo de lesion y de su topografia, asi como de su repercusion.
Segun la situacibn que se presente, el tratamiento terapéutico puede ir de una simple
vigilancia y tratamiento medicamentoso (cuando, por ejemplo, hay una diseccién) a una
cirugia vascular de urgencia (en el caso de una hemorragia) pasando por el tratamiento por via
endovascular “en frio” después de una consulta multidisciplinar (fistula arteriovenosa,
aneurisma que crece de forma progresiva).

Cada complicacion es particular de cada afectado concreto y da lugar a una discusion entre los
médicos, a fin de determinar la solucién terapéutica que conlleve un menor riesgo y que sea la
mas eficaz.

Complicaciones colénicas

La perforaciéon del colon sigmoides con peritonitis es la complicaciéon digestiva mas habitual. El
tratamiento es quirudrgico. En esta situacién, el cirujano y el anestesista deben tener
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experiencia o al menos deben estar bien informados de las particularidades de la enfermedad;
si no tienen experiencia deben ponerse en contacto con un equipo especialista. Las
complicaciones postoperatorias son frecuentes en el SEDv y deben prevenirse.

Complicaciones obstétricas

La problematica del parto es diferente segun éste se realice por via vaginal o por cesarea. La
via vaginal presenta un riesgo perineal (desgarros dificiles de cicatrizar o que necesitaran una
intervenciéon quirdrgica secundaria), un riesgo uterino (desgarros uterinos en el momento de la
expulsion) y un riesgo vascular puesto que el trabajo y los esfuerzos de la expulsion favorecen
la apariciéon de complicaciones vasculares que aparecen incluso tardiamente después del parto.
La cesarea permite evitar los riesgos de la via vaginal pero presenta el problema de la sutura
de un utero fragil y su posterior cicatrizacion. Después de discutirlo con los médicos que han
ayudado en el parto y con los anestesistas, lo que con mas frecuencia se suele decidir es
realizar una cesarea precoz con anestesia general.

Es importante tener en cuenta la forma de la anestesia puesto que la epidural esta
contraindicada debido al riesgo de hemorragias o de que haya un desgarro dural. Por otro
lado, la anestesia general no esta exenta de inconvenientes puesto que existe un riesgo
importante de lesién durante la intubacion, existe la posibilidad de neumotérax si las presiones
de ventilacion durante la intervencién no se controlan estrechamente, y también son posibles
las complicaciones vasculares sobre todo en el caso de que haya una subida de tensiéon al
despertar de la anestesia.

Aspectos psicoldgicos

Las dificultades que van a encontrar los afectados son multiples. Debido a la rareza de la
enfermedad, el error diagndstico inicial es fuente de sufrimiento y de incomprension.

El anuncio del diagnéstico puede suponer un alivio ya que por fin se puede poner un nombre a
la enfermedad, que se sabia se padecia, pero al mismo tiempo esta el hecho de tener que
hacer frente a un pronéstico vital y a la problematica de una enfermedad genética de
transmision dominante con sus interrogantes sobre la afectacion de los hijos. Generalmente, el
anuncio del diagnostico se acompafa de un cierto niumero de recomendaciones que pueden
parecer demasiado espantosas si se presentan “a lo bruto”, lo que por desgracia suele ocurrir
cuando se detallan por primera vez en la primera consulta. Se produce entonces una situacion
paradojica puesto que el diagnoéstico puede darse de forma muy rapida, sobre todo en caso de
complicacién o en la forma acrogerica caricaturesca y por otro lado, la amenaza del prondstico
vital no es solamente en el momento de la complicacion aguda sino que se extiende a toda la
vida. Por eso, nos parece muy importante tomarse un minimo de tiempo y precauciones para
que el afectado no se sienta desbordado por la informacidon y pueda hacerse cargo y crear
estrategias de defensa contra la angustia. Las medidas preventivas deben, pues, hacerse de
forma bien ponderada y respaldarse con ejemplos simples de la vida cotidiana.

En caso de complicacion aguda, un tratamiento conservador puede ser muy dificil de vivir para
los afectados. El hecho de no poder actuar mas que en caso de urgencia vital es una decision
dificil para ellos incluso cuando la informacién dada por el médico es clara y racional. Esta
estrategia puede situar al afectado en una situacion de pasividad o de impotencia, dificiimente
tolerable cuando el prondstico vital esta en juego.
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En el caso de la mujer, los riesgos del embarazo se unen al riesgo de la transmisiéon de la
enfermedad conduciendo, a veces, a un duelo muy brutal de la maternidad.

Asimismo, el SEDv puede tener consecuencias profesionales importantes. Es el caso cuando
existen aneurismas y su riesgo de rotura es incompatible con la continuaciéon de un trabajo o la
vida de otra persona esta en peligro (conductor del tren) o si la actividad profesional comporta
trabajos de fuerza. Debe reforzarse el apoyo al afectado cuando se impone una reclasificacion
profesional puesto que las consecuencias financieras pueden ser importantes y se afiaden al
sentimiento de injusticia.

El psiquiatra es, pues, uno de los pilares del equipo multidisciplinar y debe acompafiar a los
afectados y a sus familiares a lo largo de todo el procedimiento diagnéstico. El tratamiento
psicolégico y psiquiatrico especifico se establece, a menudo, por las dificultades que surgen al
saber que se padece una patologia severa y por sentirse en situacién de peligro permanente
“bajo una espada de Damocles”, por el sentimiento de culpabilidad de haber transmitido la
enfermedad a los hijos e incluso, a veces, por estar indemne y no padecer la enfermedad
familiar.

Prevencion

Cuando se diagnostica SEDv es indispensable advertir al médico de cabecera y a toda persona
que pueda intervenir en los cuidados de salud (dentista, fisioterapeuta, ostedpata...). Toda
cirugia no urgente debe ser anulada o rediscutida.

Debe darse al afectado una carta que precise el diagnéstico, los datos del equipo médico de
referencia y las principales medidas de prevencion. Debe recordarsele la conducta a seguir en
caso de complicaciones y, en particular, el recurso del SAMU si aparecen signos de gravedad.

Ademas nosotros enviamos, de forma sistematica y a todos los afectados, y una orden médica
para que se les realice un angioescaner toraco-abdominal-pélvico en caso de dolores
abdominales.

Prevencion de las complicaciones arteriales

La realizacion de pinchazos en las arterias esta contraindicada.
Esta situacion se presenta en dos circunstancias:

1. La medida de los “gases en sangre”, para la cual se realiza una extraccion de sangre
arterial, generalmente en la mufeca, en caso de problemas respiratorios. En el SEDv si
es necesario medir “los gases en sangre”, se puede medir la saturaciéon de oxigeno en
un dedo con la ayuda de un saturémetro, lo que ademas es indoloro.

2. Las “arteriografias” en las que se pincha una arteria de la ingle y se inyecta un producto
yodado para hacer una radiografia de las arterias. Esta conducta terapéutica puede ser
extremadamente peligrosa y no se debe realizar mas que en casos muy especiales y
por un equipo que conozca el SEDv.

3. Las extracciones de sangre en el pliegue del codo se pueden realizar puesto que se
trata de un pinchazo en una vena.
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Las circunstancias que aumentan la presion arterial deben ser, cueste lo que cueste, evitadas.
1. Si la presion arterial esta alta (mas de 130/80 milimetros de mercurio) de forma
permanente, se necesita tratamiento hipotensor. Asimismo es necesario investigar la
causa de esta hipertension.

2. Ciertos medicamentos aumentan la presién arterial, en particular los antiinflamatorios,
algunos antimigrafiosos (Namarig®), ciertas gotas para las narices (Aturgyl®). Es
mejor no utilizar estos medicamentos, y en caso de duda, es importante verificar con el
meédico de cabecera los eventuales efectos de los medicamentos sobre vuestra presion
arterial.

3. Los esfuerzos bruscos (que bloquean la respiracion) son peligrosos puesto que provocan
un aumento de la presion arterial. Se debe evitar, sobre todo, cargar pesos pesados
(varias botellas de agua, grandes tiestos de flores, al mudarse de piso,...) y ciertos
deportes (tipo lanzadores de peso, halterofilia, etc...).

Las manipulaciones vertebrales bruscas deben evitarse
En efecto, las manipulaciones vertebrales pueden resultar traumaticas para las arterias del
cuello. Este riesgo existe igualmente en el caso de la préactica de ciertas artes marciales.

Prevencion de las complicaciones venosas

1. La cirugia de las varices esta contraindicada. Es util llevar una contencién elastica tipo
1.

2. La colocacion de un catéter en una vena grande debe evitarse. Esta situacion se
presenta cuando es imposible poner una perfusiéon en una vena de los brazos (lo que
por el contrario no es peligroso). Si fuera indispensable la colocacién de un catéter en
una vena grande, es indispensable que esta conducta terapéutica se realice mediante
control ecografico y por un médico prevenido.

Prevencion de las complicaciones digestivas

1. La toma de temperatura rectal esta contraindicada, es preferible poner el termémetro
en la axila y aumentar medio grado la cifra que se lea.

2. Es importante no estar estrefiido, es decir, no ir al lavabo mas que cada 3 6 4 dias. En
caso de que haya estrefiimiento se debera hacer un régimen rico en fibras y/o tomar
laxantes suaves (agua mineral Hepar, ciruelas, Forlax® de 2 a 3 bolsas por la
mafana...) y supositorios de glicerina, pero hay que evitar la lactulosa (Duphalac®) que
hace que el vientre se hinche y los enemas (Normacol®). También es importante tener
en cuenta que ciertos medicamentos pueden producir estrefiimiento (Codeina,
Isoptina®).

3. La realizaciéon de una “colonoscopia” esta contraindicada. Se trata de un examen con
anestesia mediante el cual el médico visualiza el interior del intestino buscando
anomalias, como podlipos. Si es imprescindible realizar una colonoscopia, es
indispensable que se haga en las maximas condiciones de seguridad. Para ello, es util
que el gastroenteroélogo y el médico anestesista contacten con un equipo especializado.
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Prevencion de las complicaciones uterinas

1. En caso de planear un embarazo, es preferible hablar con el equipo médico a fin de
rediscutir el riesgo de transmision de la enfermedad y sus consecuencias, y también
para planificar la vigilancia en razon del riesgo aumentado de rotura uterina o de
complicacién arterial al final del embarazo.

2. Teniendo en cuenta la fragilidad uterina, es preferible utilizar otro medio de
contracepcién que no sea un dispositivo intrauterino.

3. Si es imprescindible realizar una histeroscopia (visualizacidon del interior del Gtero) o se
necesita una interrupcion del embarazo (ILE), es importante planificarlas bien y el
ginecdlogo debe estar informado de las particularidades del SEDv.

Deportes

El submarinismo esta contraindicado (riesgo de neumotérax). Los deportes de fuerza pura
también son peligrosos (tipo halterofilia), lo mismo que ciertas artes marciales que son
traumatizantes para las arterias (maniobras de estrangulamiento).

Es importante realizar una actividad fisica regular siendo preferibles la natacioén, andar y la

bicicleta (excepto cuando existan lesiones en las arterias iliacas que son cizalladas por el
esfuerzo del pedaleo).

Dr. Jerbme Perdu
Centro de Referencia de Enfermedades Vasculares Raras

Hospital Georges Pompidou (Paris)
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