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Rezumat Sindromul Ehlers-Danlos cuprinde o serie de boli genetice rare, studiate si grupate de Ehlers si Danlos la
inceputul secolului trecut, care afecteazd mai ales tesutul conjunctiv dar si alte tesuturi, sisteme si organe. Cele mai
importante smne clinice ale bolii sunt hiperelasticitate culanata, fragilitatea pielii, hiperlaxitate articulari si fragilitate
vasculard. Etiopatogenia bolii are la baza tulburari genetice in sinteza colagenului sau mutatii pe genele care codifica
enzimele care sunt incriminate in sinteza sau transformarea colagenului. Au fost descrise XI forme clinice ale bolii.
Prezentim cazul unui biiat in varstd de 10 ani, suferind de sindromul Ehlers-Danlos.

Summary Ehlers-Danlos syndrome is rare genetic disease studied by Ehlers and Danlos at the beginning of the last
century. The diseases affect mostly the conjunctive tissue but other tissues and organs are affected too. The most
important clinical signs are: skin hiperelasticity, articular hiperlaxity, dermatorexis, vascular fragility and others. The
pathological feature of the disease is based on disorders of collagen synthesis caused by a genetic background. It was
described XTI clinical forms of the disease. We present a clinical case of a 10 year old boy, suffering of Ehlers-Danlos

syndrome.

Introducere

Sindromul Ehlers-Danlos cuprinde o serie de boli
genetice rare, studiate si grupate de Ehlers si
Danlos la inceputul secolului trecut, care afecteazi
mai ales tesutul conjunctiv dar si alte tesuturi,
sisteme si organe. Ambele sexe sunt afectate
aproximativ in mod egal. Incidenta nu este
cunoscuti exact, variand intre 1/5000 si 1/10000
de nasteri.®

Prezentare de caz

Prezentim cazul unui biiat in varstd de 12 ani, care
se prezintd la consultatie pentru o altd boald
dermatologica banala. Examenul clinic pe aparate i
sisteme, precum si examenul clinic dermatologic
pune 1in evidentd o piele find, subtire cu
hiperelasticitate marcatd pe aproape toate regiunile
corpului dar mai ales pe membre, git si abdomen.
(Fig.1) Totodati s-a putut observa si o hiperlaxitate
articulard, cu miscdri extreme ale articulatiilor
falangelor, ale articulatiilor mainilor ( Fig. 2)
precum si a altor articulatii §i a coloanei vertebrale
dand aspectul “omului de cauciuc “.(Fig. 3) Parintii
ne relateazd cd de la varstd micd au observat
hiperlaxitatea articulara si hiperelasticitatea cutanati
dar nu au dat importantd acestor semne. Din
anamneza mai afldm ca in urma cu doi ani béiatul a
suferit o entorsd a gleznei cu hemoragie
intrarticulard severi dupi un traumatism minor. In
familie nimeni nu a suferit de aceast boala. In rest
nu s-a gdsit nimic patologic. Subiectiv fird acuze
deosebite. Analizele biologice uzuale efctuate au
fost negative. Diagnosticul pozitiv s-a pus pe baza
hiperelasticititii cutanate si hiperlaxitatii articulare,
catalogand cazul ca tipul II de boald, forma cu
leziuni de intensitate medie. Este cea mai frecventi
forma clinicd intalnitd in practic.
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Figura nr. 3 ,,Omul de cauciuc”
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Discutii

Este o afectiune rari congenitald si familiald a
tesutului conjunctiv si elastic, caracterizat prin
patru anomalii majore ca: hiperelasticitate culanata,
fragilitatea pielii, hiperlaxitate articulari si fragilitate
vasculard. Mai pot apirea si alte semne clinice cum
ar fi dureri cronice ale articulatiilor cu semne de
artrozare precoce, hernii care pot si apari la orice
varstd, precum si aparitia de deformari ale coloanei
de tipul cifo-scoliozei, mai ales la copii, ca si alte
leziuni viscerale de o mai micd importanti. Semnele
clinice ale bolii sunt urmitoarele @)

e Hiperelasticitatea cutanatd se manifestd
printr-o piele subtire, find, catifelata la
palpare, ce se lasi foarte mult Intinsa, iar
dupa eliberare revine imediat la pozitia
initiald ~ (caracter  elastic).  Aceastd
proprietate a pielii poate fi intilnitd pe
toatd suprafata cutanatd, dar se observi in
special pe unele zone: fata posterioard a
bratelor, coate, gat, obraji, coapse
genunchi, etc.®12)

e Hiperlaxitatea articulard este cel mai
caracteristic semn al bolii. Intereseazi toate
articulatiile. Este mai accentuatd la nivelul
articulatiilor mainiilor, permitind miscari
neobisnuite  ale  falangelor.  Uneori
afecteaza coloana vertebrald, hiperlaxitatea
coloanei dand aspectul “omului de
cauciuc “. Pot sd apard luxatii recidivante
ale articulatiilor medii§i mari ce pot
constitui o adeviratd infirmitate. Aceste
luxatii ~pot cauza  osteoartite  sau
hematoame intraarticulare recidivante sau
pot duce, la instalarea unei cifoscolioze
severe.

e Fragilitatea cutanatdi (dermatorexia)
apare ca o consecintd a anomaliilor
colagene i este responsabili pentru
formarea de pligi cutanate la cele mai mici
traumatisme. Plagile au localizare in special
pe zonele expuse traumatismelor cum ar fi
coate, genunchi etc. Posttraumatic
cicatricile pot avea aspect de coajd de
ceapi sau foitd de tigari, deseori inestetice.
Rareori aceste cicatrici se pot calcifica.('9

e Fragilitatea vasculari explicdi usurinta
bolnavilor de a face hemoragii si
hematoame. Tot din aceastd cauzd pot si
apard si varicele membrelor inferioare.

e Alte manifestari sunt legate tot de
deficienta tesutului elastic §i conjunctiv :
hernii ombilicale, hiatale sau inghinale
frecvente, inversarea pleoapei superioare,
epicantus, exostoze, megaesofag,

megacolon, diverticulozd, pneumothorax
spontan, emfizem mediastinal, manifestarii
oculare, cheloide, osteogeneza imperfecti,
pseudoxantom elastic, etc.(1%
Examenul histopatologic ne aratd modificiri ale
fibrelor de colagen si ale tesutului elastic. Spatiile
dintre benzile de colagen sunt largite, iar fibrele de
colagen dezordonat aranjate si incorect dispuse in
benzi. Fibrele elastice In aparentd sunt normale; in
unele zone apar fragmentate, cu dimensiuni
crescute, aslfel incit par hipertrofiate. In realitate,
ele apar asa datoritd colagenului. Capilarele au
peretii subtiri si lumenul largit. @4
Etiopatogenia bolii are la bazi tulburiri genetice in
sinteza colagenului sau mutatii pe genele care
codificd enzimele care sunt inctiminate in sinteza
sau transformarea colagenului. In unele forme
clinice au fost depistate deficite ale colagenului de
tip III sau V. Au fost descrise afectdri §i a altor
proteine in afard de colagen. in functie de aceste
tulburdti au fost descrise X1 forme clinice : 10.11)
Tipul I - forma grava. Acest tip este cu
transmitere  autosomal  dominantd.  Pacientii
prezinta hiperelasticitate, laxitate articulard si
fragilitate capilard marcatd. Ei pot prezenta nas cu
bazi lirgitd, hypertelorism si epichantus. Pacienti
sunt predispusi la hernieri si varicozitate.
Tipul II — forma cu leziuni de intensitate
medie cu transmitere dominanti autosomali,
defectul biochimic fiind necunoscut. Leziunile
cutanate §i articulare sunt minime.
Tipul III — forma benigni, hipermobild cu
transmitere dominantd autosomald, cu fenomene
cutanate minime dar cu afectiti articulare severe.(1)
Tipul IV - forma echimoticia (tipul Sack-
Barabas), cu transmitere dominanti autosomald
sau recesivi. Prezintd o piele hiperextensibild foarte
fragild, find, palidd cu vizualizarea vaselor. Dupa
traume apar hemoragii iar leziunile se pot vindeca
cu cheloide. Poate si apard ruptura vaselor mari.
Pacienti sunt de statura micd. Are la bazid un deficit
al colagenului de tip 111
Tipul V — forma transmisibili recesiv legata de
cromosomul X. Clinic se aseamind tipului II
Pielea este fragild, articulatiile hipermobile, apar
hemoragii, cheloide. L.a o parte din pacienti sa
depistat o activitate scizutd a liziloxidazei.
Tipul VI — tipul ocular cu transmitere autosomal
recesivd. Apar hemoragii intraoculare, sclera si
corneea sunt foarte fragile. Hiperelasticitatea
cutanati si flexibilitatea articulard sunt moderate. Si
la acest tip se gdseste o activitate scdzuti a
liziloxidazei.
Tipul VII — arthrochalasis multiplex congenita,
cu transmitere dominantd autosomald si recesiva.
La forma dominanti gdsim hiperelasticitate
113
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cutanatd si hipermobilitate articulard accentuatd.
Cauza se presupune a fi structura deterioratd a
lantului alfa; I a procolagenului de tip I. La forma
recesivd gdsim statura micd, luxatii congenitale,
laxitate cutanatd severd. Existd un deficit de
procolagen n-peptidaza.

Tipul VIII - tipul periodontozic, cu transmitere
dominanta autosomald, caracterizat prin deficienta
ligamentelor dentare cu pierderea precoce a
dintilor.

Tipul IX — forma transmisibild recesiv legatd
de cromosomul X cu afectarea sistemului
osos. Apare indoirea oaselor lungi, cu exostoze
multiple si laxitate articulard. Se gdseste o deficientd
in metabolismul cuprului si a ceruloplasminei. Pot
apare diverticuli si hernii.

Tipul X — forma cu tulburari de hemostaza si
laxitate cutanatd si articulard, transmisd autosomal
reccsiv, cu deficienta de fibronectina.

Tipul XI — forma cu instabilitate articulara
familiald, transmis autosomal dominant. Este
caracterizat prin piele intactd si hipermobilitate
articulard. Poate si mai apard osteogeneza
imperfecti si pseudoxantom elastic.

Diagnosticul pozitiv se bazeazd pe examenul clinic
si semnele subiective.

Acesta poate fi sustinut pentru anumite tipuri de
biopsia cutanatd, examenul electronmicroscopic si
cultivarea  fibroblastilor. O anchetd genetica
familiald este necesard. Transmiterea bolii este cel
mai frecvent dominanta, mai rar recesiva si legatd
de cromosomul X. In unele cazuri, poate fi vorba
despre o mutatie izolatd, dar care va putea ulterior
sa fie transmisibila.("14 Prognosticul este in general
bun. Este necesar ca tipul 1V sia fie ferit de
traumatisme, iar tipurile I, VI si VII de eforturi
fizice mari.®)

Tratament. Nici o metodd de tratament nu a dat
rezultate. In cazurile cu deformiri articulare severe
pot fi practicate interventii chirurgicale, ortopedice.
Se vor evita miscdri care pot agrava luxatiile. Se pot
efectua exercitii fizice pentru Intirirea muschilor
stabilizatorii ale articulatilor.

Particularitatea cazului

Constd in lipsa acestei boli In familie, majoritatea
cazurilor fiind transmise dominant sau recesiv.
Considerdm cazul ca o mutatie izolatd, cu
posibilitatea de a fi transmisibild.

Concluzie

Este o afectiune rari congenitala si familiala a
tesutului conjunctiv si elastic, caracterizat prin
patru anomalii majore ca hiperelasticitate culanata,
fragilitatea pielii, hiperlaxitate articulari si fragilitate
vasculard, dar si alte manifestdrii. Etiopatogenia
114

bolii are la bazd tulburiri genetice in sinteza
colagenului sau mutatii pe genele care codifica
enzimele care sunt incriminate in sinteza sau
transformarea colagenului. In functie de aceste
tulburdri au fost descrise XI forme clinice,
majoritatea cazurilor fiind transmise dominant sau
recesiv. In unele cazuri pot apare mutatii izolate.
Prognosticul este in general bun. Este necesar ca
toate tipurile sa fie ferite de traumatisme, iar
tipurile I, IV, VI si VII de eforturi fizice mari. Nici
o metodi de tratament nu a dat rezultate.
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