


Saludos

Queridos amigos:

Lamento mucho no poder estar aqui preésente con
Uds. y visitar su linda ciudad de Barcelona,ypero
les he enviado mi charla, que espero sea de
vuestro agrado, y después de ella tratare de
responder vuestras preguntas por Teleconferencia
o por telefono.

Un abrazo para todos

Dr. Jaime Bravo Silva
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Que significa la hiperlaxitud
articular

El ser hiperlaxo es una cualidad beneficiosa, pero
significa que el colageno de los tejidos es mas
elastico y fragil, lo que puede traer problemas.

El tener Hipermovilidad Articular sin sintomas,
es una condicion y no una enfermedad, como lo es
el Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA).




ALTERACIONES HEREDITARIAS DE LA
FIBRA COLAGENA (AHFC)

Son enfermedades en las que, por uma alteracion
hereditaria del colageno (el 50% de los »hijos la
padecen), aumenta la elasticidad y fragilidad de, la
mayoria de los tejidos. El colageno es una proteina que
forma la matriz de estos tejidos y debido a su
alteracion, se pueden producir dolor articular,
tendinitis y subluxaciones recurrentes. Fuera de esto
pueden haber ruptura de Organos, como ruptura
espontanea del pulmoén o del Gtero en el parto.




CLASIFICACION DE LAS ALTERACIONES

HEREDITARIAS DE LA FIBRA COLAGENA (AHFC)

I.- AHFC clasicas:

a.- Sindrome de Ehlers-Danlos (SED): 1 en 6.500 pexrsonas
b.- Sindrome de Marfan (SMF): 1 en 12.000 personas

c.- Osteogénesis Imperfecta (OI): 1 en 100.000 personas

II.- Forma frustra de las AHFC:
a.- Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA).

Extremadamente frecuente y no diagnosticado.

15% de la poblacion, en la mayoria de los paises.
40% de la poblacion chilena y tal vez de otros paises latinos.




Tipos de Sindrome de
Ehlers-Danlos. (SED)

De los 6 tipos de SED existentes, nos interesan los siguientes:

SED Clasico (SEDC). Antiguamente llamado SED tipo I - I1.
Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA) o SED tipo Il
SED Vascular. Antiguamente llamado SED tipo IV.

SED Oculo-escoliotico. Antiguamente llamado SED tipo VL.




Cuales son los criterios para diferenciar
éstos cuadros

Los Criterios de Brighton Para el SED,Clasico
o del Hospital del Mar: y el SHA.

El Crterio de Villefrance: Para el SEDV vy el

SED Oculo-escoliotico




El Score de Beighton

Es parte del Criterio de Brighton.
Se conoce hace mas de 30 anos.

Problemas:
Solo estudia ciertas articulaciones y no toma
en cuenta la fragilidad de otros tejidos.

Dependiendo de como se use, puede ser
insuficiente para el diagnostico del SHA.




Score de Beighton

1.- Hiper-extension de los
codos de mas de 10 °

2.- Tocar, en forma pasiva, el
antebrazo con el pulgar,
teniendo la muneca en

flexion™
3.- Extension pasiva de los dé
del dedo mehique a 90°

4.- Hiper-extension de las roc
mas (genu-recurvatum).

5.- Tocar el suelo con la palm

agacharse sin doblar las roG

* oy -
Valido también si fué capaz de hacerlo en el
pasado.




Score de Beighton

2




Criterio de Brighton

Criterios mayores :

1.- Puntuacion de Beighton mayor de 4/9 (tantosea en la
actualidad o en el pasado).

2.- Artralgias (dolores articulares) de mas de tres meses de
duracion en cuatro o mas articulaciones.

Criterios menores :

1.- Puntuacion de Beightonde 1,203/9 (0,1,203/9, en
mayores de 50 anos).

2.- Artralgias de 1 a 3 articulaciones (durante mas de 3
meses) o dolor de espalda ( mas de 3 meses), o
espondilosis, o espondilolisis/listesis.




Criterio de Brighton (cont.)

3.- Dislocacion/subluxacion de mas de“una articulacion, o en
una articulacion en mas de una ocasion.

4.- Tres 0 mas lesiones en tejidos blandos (por-ej.epicondilitis,
tenosinovitis, o bursitis).

5.- Habito Marfanoide: alto, delgado, relacion envergadura/
altura mayor de 1.03; relacion segmento superior/inferior
menor de 0.89, Aracnodactilia (manos como aranas).

6.- Piel anormal: estrias, hiperextensibilidad, piel delgada,
cicatrices papiraceas.

/.- Signos oculares: parpados caidos, miopia o hendidura
palpebral antimongdlica.

8.- Venas varicosas, hernias o prolapso uterino o rectal.

9.- Prolapso de la valvula mitral (diagnostico por ECO).




SINDROME DE MARFAN
(SMF)

El SMF es una Alteracion Hereditaria de la Fibra
Colagena caracterizada por altura extrema (habito
marfanoide, el que tambien se ve en el SHA),

especialmente con extremidades largas. Su
pronostico es grave, ya que puede producir
dilatacion y ruptura de la arteria aorta. Para hacer
el diagnostico de SMF se requiere la presencia de
por lo menos compromiso arterial u ocular
asociado al habito marfanoide.




OSTEOGENESIS IMPERFECTA
(OI)

[La OI es una Alteracion Hereditaria. de la Fibra
Colagena caracterizada por escleras ‘azules ( no
celestes) y marcada tendencia a fracturas debido a

la osteoporosis que aparece en el 100%" de los
casos. Este diagnostico es mas frecuente en'\ninos
que en adultos. También tiene herencia
Autosomica Dominante.




SINDROME DE EHLERS-
DANLOS VASCULAR (SEDV)

El SEDV, que es un tipo de Ehlers-Danles, es una
Alteracion Hereditaria de la Fibra “Colagena
caracterizada por un pronostico mas grave que ‘el
SHA, ya que puede producir rupturas arteriales
(aneurisma cerebral, ruptura de la arteria aorfica o
iliaca, etc.) y ruptura de organos ( utero gravido ).
Ocasionalmente se pueden producir arritmias\ €
incluso muerte subita. Tanto en el SEDV como ¢én
el SHA pueden producirse rupturas espontaneas del
pulmon.




Criterio diagnostico del Sindrome
de Ehlers-Danlos Vascular
(SEDV ) o SED tipO IV (cont.)

® Signos mayores:

— Piel delgada y transparente (se ven las veénas).

— Aneurismas , diseccion arterial o ruptura arterial,
intestinal o uterina.

— Hematomas espontdneos, frecuentes.

— Cara con caracteristicas tipicas (cara triangular,

ojos hundidos (ojerosa) , labio superior delgado,
falta de tejido adiposo de la cara).

Se requieren dos signos mayores para el diagnostico
clinico. Los signos menores ayudan al diagndstico.




FACIE TiPICA DE EHLERS-DANLOS
VASCULAR O SED tipo IV




Criterio diagnostico del Sindrome

de Ehlers-Danlos Vascular
(SEDV ) 0 SED—IV(cont.)

® Signos menores:
— Manos avejentadas.

— Hipermovilidad solo de pequenas articulaciones de'les dedos.
— Ruptura de tendones o musculos.

— Pi1e equino varo.

— Varices precoces.

— Fistulas arteriovenosas.

— Neumotorax espontaneo (Ruptura espontanea del pulmon).

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

Por lo general estos enfermos son poco laxos y suelen presentar
solamente facilidad para hiper-extender los dedos.




EL SED OCULO-ESCOLIOTICO
o SED tipe VI

Es poco frecuente.

Se caracteriza por marcada escoliosis
asociada a problemas oculares.

Tiene Osteoporosis en el 100% de los casos.

Tiene herencia Autosomica Recesiva (se

necesita que ambos padres tengan el gen
alterado).




SINDROME DE EHLERS-DANLOS CLASICO
(SEDC) O SED TIPO I - II

El SEDC es una Alteracion Hereditaria

de la Fibra Colagena, muy parecida al
SHA pero caracterizada por extrema
hiperlaxitud, subluxaciones frecuentes y:
gran fragilidad de la piel. Tiene herencia
Autosomica Dominante.




SED Clasico (SED tipo I — II)




SED Clasico (SED tipo I — II)




SINDROME DE HIPERLAXITUD
ARTICULAR (SHA)

El SHA es una Alteracion Hereditaria de la Fibra Colagena,, que
para muchos autores es lo mismo que el SED tipo IIl. Tiene
herencia Autosomica Dominante, por lo que el 50% de los hijos lo
padecen. Parece ser una forma frusta de las Alteraciones
Hereditarias de la Fibra Colagena clasicas, ya que tiene sintomas y
signos similares a todas ellas, aunque en menor grado y de menor
gravedad. Es extremadamente frecuente y poco diagnosticado.




,Qué es el'Sindrome de
Hiperlaxitud Artieular (SHA)?

El SHA se caracteriza por Hiperlaxitud “Asticular asociado a
sintomas. Las articulaciones son hipermovibles,»dolorosas, mas
flexibles o laxas que lo corriente y se acompanan.de debilidad de
los tejidos que contienen colageno. Es la causa mas comun'de dolor
en Reumatologia.

Las lesiones pueden afectar tanto al aparato locomotor \(dolores
articulares, bursitis, tendinitis, subluxaciones articulares, dolor de
espalda, etc.), como a otros tejidos: prolapso uterino o ‘rectal,
hernias abdominales, venas varicosas, piel delgada (transparente)
con estrias, fragilidad capilar y mala cicatrizacion, prolapso de la

valvula mitral, miopia, parpados caidos, etc.




Qué signos puede dar la
fragilidad de los tejidos

Puede aumentar la transparencia del tejido:
En la piel se ven las venas facilmente.
Las escleras se ven celestes, ya que por transparencia
se reflejan las venas del fondo del 0jo.

Puede hacer que el tejido sea mas elastico: piel laxa.

Puede hacerlo mas fragil; ruptura de tendones ¥
ligamentos, ruptura espontanea del pulmon, ruptura del
utero en el parto, etc.




GRADOS DE ESCLERAS
CELESTES

Moderada (++) Marcada (+++)




ESCLERAS CELESTES




FACIE-TIPICA DEI SHA (Descrita en la

literatura por el Dr. Bravo)

(Y DE SED CLASICO (SED I-11)

Escleras celestes (mas notorias en
mujeres).

Orejas atipicas (aladas, dumbo,
puntiagudas, chicas, blandas,
asimétricas, sin lobulo, 16bulo
pegado, arinonadas, operadas).
Nariz atipica (nddulo entre hueso y
cartilago, desviacion del tabique,
nariz operada).

Cara triangular (mandibula aguzada).
Parpados caidos.

Ojos con inclinacion antimongolica.




Signo de SHA y de SED Clasico
“Mano afirmando-la cara”

(Descrito por el Dr. Bravo)




HIPERLAXITUD DE LAS MANOS




HIPERLAXITUD DE LAS MANOS (conr)




HIPERLAXITUD. Signo de la
“MANO DE AVE YOLANDO”




ALTERACION DE LA
PIEL-EN EL SHA




ALTERACION DE LA PIEL EN EL SHA
Piel oscura




ALTERACION DEL CARTILAGO DE LAS OREJAS
EN EL SHA




ALTERACION DE LAS
OREJAS EN EL SHA
(cont.)




LENGUA MOVIBLE EN EL SHA




ALTERACIONES DE LAS RODILLAS
EN EL SHA

RODILLAS ROTADAS vy
GENU RECURVATUM con genu varo




COSTILLAS PROMINENTES
EN EL SHA (debido a alteracién de los eartilagos costales)




ALTERACIONS-DE LOS PIES EN EL SHA




EL HABITO MARFANOIDE
SE VE EN EL SHA'Y EN EL SMF

HABITO MARFANOIDE

Persona alta, delgada, SINDROME.DE MARFAN
algo jibada.
Envergadura (distancia

mano-mano) mayor que
la altura.
Aracnodactilia y pies
grandes.
Hiperlordosis lumbar
o/y escoliosis

Pectus Excavatum,
carinatum o/y
costillas prominentes.
Otras caracteristicas
tipicas del SHA.




HABITO MARFANOIDE EN PACIENTE CON SHA

(Facil de confundir con Sindr. de Marfan)




SHA CON HABITO MARFANOIDE

HERMANOS
Notese los hombros cuadrados y los codos en valgo




LAS ALTERACIONES DE LA FIBRA COLAGENA TAMBIEN PUEDEN
DAR FIGURAS ESBELTAS, MANOS FINAS CON DEDOS ALARGADOS,
HOMBROS CUADRADOS, PIEL SUAVE Y LINDOS OJOS




Examenes de Laboratorio

Exs. de sangre de rutina € immunoldgicos sirven para un
chequeo de salud general y para descartar otras artritis como la
Artritis Reumatoidea, Lupus, etc., las que a weces pueden
coexistir, cosa que ha ocurrido en el 15% de los enfermos en
nuestro estudio de 1000 casos de SHA.

Hay que pedir densitometrias a todos los enfermos con  SHA
para descartar la Osteopenia y la Osteoporosis, que son \muy
frecuentes.

Las radiografias son necesarias en casos de Artrosis, de
lumbago y para descartar otras artritis.

La Cintigrafia Osea ayuda en el diagndstico diferencial.




POSIBLES COMPLICACIONES

Displacia de caderas, en el recién.nacido.
Fragilidad capilar. Moretones.

Mala circulacion. Manos rojo-violaceas.
Malas cicatrices. Queloides y otras.

Depresion, Crisis de panico, Ansiedad,Fobias:
(descritos por el Dr. Antonio Bulbena).

Disautonomia. Fatiga cronica.
Osteoporosis.
Artrosis.

Constipacion. Colon irritable.
Gastritis. Reflujo.




COMPLICACIONES IMPORTANTES
Y FRECUENTES

La Disautonomia (fatiga cronica, marcos y
desmayos) se observo en el 64% de las mujeres

con SHA menores de 30 afios, en nuestro estudio
de 1.000 casos.

La Osteoporosis en el SHA estuvo presente en el
19% de los hombres y el 19% mujeres menores de
30 anos.

Poblemas arteriales y venosos en la cirugia
cardiovascular, debido a la fragilidad de las
paredes de los vasos sanguineos.




TRATAMIENTO

Tratamiento curativo no existe.pTal vez en
el futuro mediante la Terapia Genica, €ste
sea posible.

Tratamiento sintomatico:

a.- Tratar precozmente a los enfermos.

b.- Prevenir las complicaciones.




TRATAMIENTO SINTOMATICO

El dolor musculoesquelético debe tratarse con
analgésicos, tramal, anti-inflamatorios, relajadores
musculares, Kinesiterapia y calor o frio. En general
recomendamos el Yoga, Pilates, Tai Chi, natacion,y
bicicleta. En ocasiones Bio-feed back, Unidades de
TENS y Acupuntura. En casos excepcionales es
necesesario enviar al paciente a una Clinica del Dolor.

El tratamiento de cuadros agudos, como tendinitis,
bursitis, lumbago, etc. se hace de la manera habitual.

La fragilidad capilar se trata con Vitamina C
o0 Duo CVP y tratando de evitar los traumatismos.




TRATAMIENTO-SINTOMATICO (cont)

La mala circulacion periférica mejora conla actividad, hay que
mover las manos, los tobillos y rodillas.

Hay que prevenir malas cicatrices, evitando cirugias innecesarias y
ser cuidadoso en el tratamiento de las heridas.

El enfermo mejora de su depresion y ansiedad al temer un
diagnostico definitivo y un médico comprensivo. Ansioliticos y
anti-depresivos pueden ayudar.

El tratamiento de la Disautonomia mejora la calidad de vida de los
enfermos. Se deben hacer bien las medidas generales y tomar los
medicamentos (ver www.reumatologia-dr-bravo.cl).




RATAMIENTO SINTOMATICO (cont)

Con el fin de hacer el diagnostico precoz de la Osteoporosis. se debe
hacer densitometrias a todos los enfermos, aunque se trate de
adolescentes. Hay que comenzar de inmediato el tratamiento adecuado
que incluye Calcio, Vitamina D y un Fijador del calcio."Deben,caminar
y evitar caidas.

La Artrosis (desgaste de las articulaciones) se debe prevenir evitando el
sobrepeso y la mala alineacion de la articulacion. Si la Artrosis esta
presente hay que mejorar la musculatura, disminuir la sobrecarga de la
articulacion, tomar anti-inflamatorios, y tomar Glucosamina y Sulfato
de Condroitina (aunque su eficacia no esta probada).

Para los calambres y para el Prolapso de la Valvula Mitral se usa el
Oxido de Magnesio.




RATAMIENTO SINTOMATICO (cont)

A todos mis enfermos yo les trato con Acido Eélico, ya que
se ha demostrado que es util para fortalecer los enlaces de
colageno del hueso, para prevenir malformaciones enylos
recién nacidos y por tener yo la teoria de que en ‘algunos
casos tenga importancia en las mutaciones geneticas
causantes del SHA. Tiene ademas multiples beneficios y
casl niguna contraindicacion.

Los Grupos de Soporte son esenciales para que los
enfermos conozcan mejor su enfermedad y alternen con
otros pacientes con problemas similares.




Dr. Jaime Bravo Silva

Santiago, Chile




