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Resumen. En cualquier acto quirurgico el ideal es conocer de antemano si el paciente
tiene 0 no una Alteracion Hereditaria de la Fibra Colagena, ya que debido a la fragilidad de
los tejidos y vasos sanguineos, frecuentemente aparecen complicaciones graves que pueden
ser fatales. Debido a que se trata de enfermedades genéticas, éstos problemas se pueden
presentar a cualquier edad, desde el nacimiento hasta la vejez. Aunque el Sindrome de
Marfan (SM) y el Sindrome de Ehlers-Danlos Vascular (SEDV) son poco frecuentes, hay
que recordar que el Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA) afecta a mas del 40% de los
pacientes. Dependiendo del tipo de AHFC habra que tomar las medidas precautorias. El

conocer de antemano el diagnostico de SM o SEDV puede salvar la vida del paciente.

Precautions and possible surgical complications of the

Hereditary Disorders of the Connective Tissues (HDCT)

In any surgical procedure it is ideal to know before hand, if the patient has or not, a
Hereditary Disorder of the Connective Tissues (HDCT), since due to blood vessel and
tissue fragility, serious and even fatal complications may occur. Due to the fact that these
are genetic diseases, the complications may arise at any age, from birth to old age. Even
though Marfan Syndrome (MFS) and Vascular Ehlers-Danlos (VEDS) are infrequent, it is
necessary to remember that the Joint Hypermobility Syndrome (JHS) affects more than
40% of patients. Depending on the type of HDCT, necessary precautions need to be taken.
Knowing the MFS or VEDS diagnosis before a serious complication arises can save the

patient’s life.

Key words: Hereditary Disorders of the Connective Tissues (HDCT), Ehlers-Danlos
Syndrome (EDS), Joint Hypermobility Syndrome (JHS).



Introduccion.

Clasificacion de las Alteraciones Hereditarias de la Fibra Coldgena (AHFC):

.- AHFC clésicas:

a.- Sindrome de Ehlers-Danlos (SED). Existen 6 tipos, de ellos los que méas

nos interesan son: el tipo 111 o SED Hipermovilidad (que para muchos es

lo mismo que el Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA), y el tipo IV 0
SED vascular (SEDV) que es més grave.

b.- Sindrome de Marfan (SM).

C.- Osteogénesis Imperfecta (Ol). Tiene escleras celestes, osteoporosis

severa y fracturas mdltiples.

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

Para sospechar el diagnostico de éstas enfermedades hay que buscar sintomas y signos que
revelen fragilidad de multiples tejidos, tanto en el enfermo como en sus familiares, los
que por lo general aparecen en forma recurrente. Para identificar éstas enfermedades es
necesario conocer los criterios diagnésticos de cada una de ellas (ver addendum) y tener un

alto indice de sospecha.

La fibra coldgena anormal es incapaz de organizarse en cordones, lo que produce una
matriz colagena defectuosa (1). Resulta asi un colageno tipo Il anormal y como esta
proteina es un componente esencial de los tejidos conectivos distensibles pueden aparecer
complicaciones graves en la piel, tubo digestivo y Gtero y en tejidos con estructura celular
compleja como el higado, pulmoén y sistema vascular (2). La alteracion del colageno en los
tejidos hace que éstos sean mas fragiles y presenten problemas y complicaciones durante
un acto quirdrgico. Es necesario hacer el diagnoéstico diferencial de las AHFC, ya que el
Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA) o SED tipo Ill, antiguamente llamado SHA

Benigno, que es la forma mas frecuente (méas del 40% de las consultas reumatologicas (3)),



es el de mejor prondstico. En cambio el Sindrome de Ehlers-Danlos Vascular (SEDV) o
SED tipo IV, que existe en 1 en 6.500 personas y el Sindrome de Marfan (SM), 1 en
12.500, son més graves, ya que pueden presentar problemas vasculares importantes.

En el Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA).

A pesar de tener mejor pronostico que las otras AHFC, el SHA puede presentar
complicaciones como: hematomas, dehiscencia de suturas, mala cicatrizacion, queloides y
cicatrices papiraceas. Estos enfermos tienen tendencia a hernias recidivantes y varices
precoces, con paredes fragiles dificiles de suturar. Suelen tener hemorroides y varicocele.
No es raro que presenten arritmias y prolapso de la valvula mitral. También prolapso
genital o rectal. Pueden existir quistes de todo tipo, incluyendo el Quiste de Baker, que se
puede complicar con ruptura y semejar una tromboflebitis. Ademas por compromiso de la
articulacién temporomandibular se puede producir descarretillamiento durante la
intubacioén. En el post-operatorio por la anemia, deshidratacion o dolor se puede agravar la
disautonomia, incluyendo hipotension, mareos e incluso desmayos, lo que puede ser causa
de caidas y fracturas. A los dermatologos y cirujanos plasticos les produce problemas

diagndsticos y terapéuticos y les ocasiona malos resultados quirdrgicos.

La fragilidad capilar puede dificultar la hemostasia y aumentar la tendencia a hemorragias.
En general los tejidos débiles, por alteracion colagena, pueden ceder, herniarse, dilatarse o
romperse. Recordar que estos enfermos presentan desde osteopenia moderada hasta
osteoporosis en el 26% de los casos, incluso afectando a adolescentes y hombres jovenes
(3). Por esto en caso de existir fracturas en enfermos con SHA, aunque sea s6lo una
fractura de estrés, en un hombre o mujer joven e incluso debido a una lesion deportiva, es

necesario hacer una densitometria para descartar la osteoporosis.

La cirugia plastica, que es solicitada por muchos de éstos enfermos, puede tener malos
resultados, debido a la mala calidad del tejido colageno y mala cicatrizacién. Los desgarros
de musculos, tendones o ligamentos, son frecuentes y recidivantes en el SHA, por lo que se

deben tener en cuenta durante el procedimiento quirdrgico, en el post operatorio, para las



indicaciones, la kinesiterapia y el pronostico. En la medicina del deporte también es

necesario tener presentes éstos conceptos.

Hay que recordar que la artrosis en el SHA suele ser precoz o/y de evolucion rapida. Las
discopatias y hernias del nucleo pulposo, por alteracion colagena del disco, suelen aparecer
precozmente y afectar multiples segmentos. Estos enfermos presentan con frecuencia
constipacion severa y a veces megacolon, problema que suele agravarse durante la estada

hospitalaria y debe prevenirse.

Los enfermos con SHA suelen presentar ansiedad, depresion, fobias y crisis de panico,

descritas por Bulbena (4), lo que se debe tener también en cuenta.

En el Sindrome de Ehlers-Danlos VVascular (SEDV) y en el Sindrome de Marfan (SM).

Debido a la fragilidad de los vasos sanguineos y de multiples tejidos, que existe en éstas
enfermedades, es frecuente ver complicaciones graves. Estas ocurren preferentemente en
personas jovenes, ya que se sabe que el 25% de las muertes, por esta causa, sucede antes
de los 20 afios y el 80% antes de los 40 afios de edad (5). En éstos enfermos, frente a un
dolor agudo abdominal, toréacico, pélvico o lumbar, se debe sospechar una ruptura arterial,
pulmonar o intestinal y se debe proceder con urgencia (6). No pensar que el abdomen
agudo de un joven con una AHFC se trata simplemente de una apendicitis corriente, ya que

puede ser algo mas urgente y peligroso, por lo que es preciso identificarlos.

En caso de existir una complicacion, no hay que confiarse de que el enfermo tenga una
forma benigna (SHA), ya que puede que se trate de un SEDV, y la complicacién adquiere
mayor gravedad. Ademas no siempre hay antecedentes familiares, ya que el 50% de los

casos de SEDV se deben a mutaciones geneticas.

Es necesaria una cuidadosa evaluacién cardioldgica pre-operatoria en éstos enfermos, ya
gue son susceptibles de arritmias, problemas derivados del prolapso de la valvula mitral e

incluso muerte subita. Recordar que los Marfanes pueden tener dilatacion de la aorta, la



que a veces pasa desapercibida, la que puede ir a la diseccion o ruptura. Los SEDV tienen
mayor tendencia a problemas vasculares (arteriales y venosos), incluyendo aneurismas

cerebrales, los que se pueden romper.

En las hemorragias por ruptura arterial la mortalidad operatoria es alta, pero sin la
intervencion quirdrgica la mortalidad es aun mayor. Frente a un abdomen agudo por
ruptura arterial, ademas de efectuar el acto quirdrgico lo antes posible, es necesario ser
cuidadoso con el examen abdominal y con el paso de la sonda naso gastrica (7). La ruptura
arterial puede no dar tiempo para estudios especializados. La ruptura adrtica es un evento
catastrofico y generalmente fatal, especialmente si no se habia hecho el diagndstico de SM
0 SEDV con anterioridad (8). En el Marfan la dilatacion aortica en adolescentes es lenta y
toma afios para llegar a la ruptura. Se debe sospechar en enfermos con SM vy tratar de
detener su progresion con medicamentos como el Atenolol y proceder a la reparacion
quirdrgica en casos avanzados, para prevenir la ruptura y la muerte del paciente, que

generalmente es joven.

La arteriografia es peligrosa en éstos enfermos y al hacerla, s6lo en los casos que es
absolutamente necesario, deben usarse catéteres finos y con una técnica cuidadosa y
atraumatica (8). Como posibles complicaciones se han descrito: aneurismas, diseccion,
ruptura, varicosidades, trombosis sanguinea y fistulas arterio-venosas (7). Puede ocurrir un
infarto del miocardio por diseccién de la arteria coronaria, secundaria a diseccion de la
arteria aorta (9). Se recomienda ligar los vasos y hacer by-passes (10). Las rupturas
arteriales son la causa de muerte mas frecuente de éstos pacientes (5). En general la cirugia
en pacientes con EDSV es delicada y peligrosa, ya que los tejidos y vasos sanguineos son
muy friables. Los anestesistas deben tener presente la fragilidad de los tejidos al intubar

éstos enfermos y mantener una presion volumétrica baja.

El diagnostico temprano de peritonitis es crucial para un tratamiento apropiado con
antibidticos, correccion de fluidos y balance electrolitico y pronta correccidn quirargica de
la ruptura de viscera hueca (11). La ruptura espontanea del colon, secundaria a

Diverticulosis, se presenta a veces precedida de una historia de constipacion. En ocasiones



es necesaria una colonostomia o una reseccion total o parcial del colon. Para algunos lo
mas seguro es la colectomia total con ileostomia permanente, para evitar perforaciones
recurrentes. También se han descrito rupturas del intestino delgado, tratadas con éxito con

reseccion parcial y anastomosis termino-terminal (7).

La cirugia vascular necesaria en estos casos debe tener una técnica cuidadosa, evitando la
tension de los tejidos. Se deben usar clamps vasculares lo mas livianos posible, para evitar
dafo arterial (12). Debido a lo complicado de esta cirugia, no esta demas recalcar la
importancia de que el cirujano vascular tenga gran experiencia, si se quiere obtener mejores
resultados. A pesar de esto, los resultados no siempre son buenos, se conoce el caso de
pérdida de una extremidad en una operacién de vérices severas, en un enfermo con SEDV.
El ideal es tener un cirujano vascular presente en toda operacion de todos éstos enfermos.
Con frecuencia se usa con éxito la embolizacion con micro coils (stents) en el tratamiento
de aneurismas arteriales. Es por esto la importancia del diagnostico de SEDV, ya que frente
a una cefalea o jaqueca severa en éstos enfermos se debe descartar el aneurisma cerebral y
de existir, se debe tratar para prevenir un AVE o la muerte. Es importante recordar que los
aneurismas son mas frecuentes en enfermos con quistes hepaticos o renales. Como el
SEDV es una enfermedad genética, es necesario averiguar antecedentes similares en los
familiares. Es posible encontrar historia familiar de aneurisma cerebral, dilatacion o ruptura
de la arteria aorta, neumotorax espontaneo, ruptura del Gtero gravido o la muerte de algun
familiar menor de 30 afios. Habra que hacer éstas preguntas directamente, ya que por lo

general no son proporcionadas por el paciente.

Se deben usar procedimientos diagnosticos no invasivos (13). Se recomienda el uso de
ultrasonido (Doppler), tomografia computarizada (CAT scan), resonancia magnética o
angiografia con substraccion digital, los que deben solicitarse de inmediato. El uso de
técnicas invasivas se reserva sélo para contados casos en que la informacion es esencial
para tomar una decision en el pre-operatorio o durante la operacion (12). Se recomienda
evitar arteriografias, enemas y endoscopias. Los enemas pueden resultar en perforacion del
colon. De realizarse una endoscopia debe hacerse con cautela ya que ocasionalmente

puede producir lesiones (7).



Segun Berney pueden existir muchas adherencias peritoneales, causadas por pequefias
rupturas del colon que han curado por aposicion de tejido. EI recomienda puntos en capas,
ligaduras no muy apretadas y mayor numero de puntos de la piel y dejarlos por el doble

del tiempo corriente (14).

En los enfermos con AHFC siempre hay el peligro de fracturas, ya que es frecuente que
tengan osteoporosis. Es por esto necesario tener precaucion y tomar medidas de prevencion

de caidas.

Entre las complicaciones obstétricas durante el embarazo y parto, figuran la ruptura
prematura de membranas, rupturas de la aorta, vena cava, Utero gravido, del colon,
sigmoides, zona perineal, vagina, uretra y vejiga (15,16). Existe el peligro de ruptura
arterial durante el parto y post parto, por lo que de existir una anemia aguda e hipotension,
se debe pensar en esta posibilidad y se debe actuar rapidamente (16).

La atencidn en el post-operatorio de enfermos con SEDV debe ser cuidadosa e inmediata
frente a cualquier atisbo de complicacién. Se deben evitar las infecciones y el shock
séptico, ya que éste es mas frecuente debido a la debilidad de los tejidos. Es necesario
evitar la subida brusca de la presion arterial al hacer ciertos ejercicios fisicos. Evitar el
meteorismo, tos, ileo y distension visceral para prevenir dehiscencia de las suturas. (17).
Hay que recordar la tendencia a hemorragias debido a la fragilidad vascular. En ciertos
casos de compromiso periférico, a veces es mejor tratar de hacer un tratamiento no

operatorio de la hemorragia con reposo y elevacion de la extremidad afectada (12).

Ademas si éstos enfermos tienen cefaleas, mareos o desmayos en el post-operatorio, éstos
pueden ser debidos a que por hipovolemia, anemia o por alteracion neuro-vegetativa se
agrave su Disautonomia, que es debida a la alteracion colagena de la pared de las venas.
La Disautonomia es frecuente en enfermos con AHFC, existi6 en el 23% en el SHA y en el

39% en el EDSV en nuestro estudio de 249 enfermos (3). La hipotension ortostatica asi

producida puede ser la causa de caidas y fracturas en post operados.



Addendum:

I.- Criterio diagndstico del Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA) (18)

El Score de Beighton era insuficiente, ya que consideraba algunas articulaciones y no
tomaba en cuenta las complicaciones debidas a fragilidad de otros tejidos. Es fundamental
conocer bien estos criterios para el diagndstico de éstas afecciones. Para un diagndstico
certero del SHA es necesario primero determinar el Score de Beighton y luego proseguir
con el Criterio de Brighton. Nosotros hemos descrito la “Facie tipica de SHA™ (19, 20), que
es muy util para sospechar el diagndstico. Figura 1. Es interesante saber que muchos de los
adolescentes de alta estatura, algo desgarbados, tienen SHA.

Score de Beighton (21). Figura 2.

El Score de Beighton sirve para determinar el grado hipermovilidad articular. Actualmente
se le usa como parte del Criterio de Brighton. Para tener un Score de Beighton positivo se

requiere tener 4 puntos 0 mas de un total de 9 posibles:

1.- Hiper-extension de los codos de 10 ° 0 mas.

2.- Tocar ahora o antes en forma pasiva, el antebrazo con el pulgar, teniendo la

mufieca en flexion.
3.- Extension pasiva de los dedos o extension del dedo mefiique a 90° 0 mas.
4.- Hiper-extension de las rodillas de 10 ° 0 mas (genu-recurvatum).

5.- Tocar ahora o antes el suelo con la palma de las manos al agacharse sin doblar las

rodillas.
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Criterio de Brighton (18)

Criterios mayores:

1.-

2.-

Un Score de Beighton de 4 0 més, sobre un maximo de 9, tanto en la actualidad

como en el pasado.

Artralgias de mas de tres meses de duracion en cuatro o mas articulaciones.

Criterios menores:

1.-

Puntuacion de Beighton de 1, 2 0 3, de 9 posibles. Este criterio es positivo para
personas mayores de 50 afios, aunque ésta no tenga articulaciones movibles (0 de
9).

Artralgias de 1 a 3 articulaciones (durante mas de 3 meses) o dolor de espalda (de

3 meses 0 mas) o espondilosis, o espondilolisis/listesis.

Dislocacion/subluxacion en méas de una articulacién, o en una articulacién en mas

de una ocasion.

Tres 0 mas lesiones en tejidos blandos (por €j. epicondilitis, tenosinovitis, 0

bursitis).

Habito marfanoide (alto, delgado, relacion envergadura/altura mayor de 1.03;

relacion segmento superior/inferior menor de 0.89, aracnodactilia.

Piel anormal: Piel delgada, suave, laxa, con estrias, hiperextensible o con

cicatrices papiraceas.
Signos oculares: parpados caidos, miopia, o hendidura palpebral antimongdlica.
Venas varicosas, hernias, prolapso uterino o rectal.

Prolapso de la valvula mitral (diagndstico ecocardiografico).

Se diagnosticara Sindrome de Hiperlaxitud Articular (SHA) ante la presencia de 2

criterios mayores, o de 1 mayor y 2 menores 0 4 criterios menores. El criterio mayor 1 y el

menor 1 se excluyen mutuamente, igual que lo hacen los criterios mayor 2 y menor 2. Dos
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criterios menores bastardn en caso de existir un familiar de primer grado que

inequivocamente padezca del sindrome.

I1.- Criterio_diagnostico del Sindrome de Ehlers-Danlos Vascular (SEDV ) (6).

a) Signos mayores: - Piel delgada y transparente (se ven las venas).

- Aneurismas, diseccion arterial o ruptura arterial, intestinal
0 uterina.

- Hematomas espontaneos, frecuentes.

- Facie tipica de SEDV (18) (cara triangular, con ojos como
hundidos, el labio superior delgado y con falta de tejido

adiposo de la cara). Figura 3.

b) Signos menores: - Acrogeria (manos avejentadas).

- Hipermovilidad de pequefias articulaciones de los dedos.

- Ruptura de tendones o musculos.

- Pie equino varo.

- Varices precoces.

- Fistulas arteriovenosas.

- Neumotorax espontaneo.

- Recesion de las encias.

- Historia familiar de muerte stbita de algin familiar cercano

joven, sin causa aparente.

Se requieren dos signos mayores para el diagndstico clinico. Los signos menores ayudan al
diagnostico. Para confirmar el diagnostico son necesarios examenes bioguimicos o

geneéticos.
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I11.- Criterio diagnostico del Sindrome de Marfan (SM) (22). Figura 4.

El diagnostico de Marfan es clinico. Se requiere que las alteraciones afecten por lo menos

dos sistemas del organismo, como ser el sistema musculo-esquelético y el cardiovascular u

ocular.

1.-

Alteraciones musculo-esqueléticas:

- Altura excesiva.

- Extremidades largas y delgadas, con una envergadura que excede en 8
cm. a la altura.

- Extremidades inferiores mas largas que el tronco (distancia pubis-talon 5
cm. mas larga que distancia pubis-cabeza).

- La aracnodactilia se presenta en el 90 % de los casos, pero no es
diagndstica por si sola.

- Cara alargada, con protrusién de la mandibula hacia delante. Paladar
hendido.

- Pérdida de la lordosis cervical.: hiper-lordosis lumbar, escoliosis, cifosis,
espondilolistesis, hernia del nacleo pulposo, discopatia, ectasia dural.

- Pectum excavatum o carinatum. Cartilagos costales prominentes.

- Espondilolistesis.

- Pie largo, delgado, plano anterior laxo o hallux valgus.

- Laxitud articular que puede causar esguinces a repeticion, subluxaciones
0 genu recurvatum.

- Dolor y a veces derrame sinovial, el que es poco frecuente.

- Osteopenia u osteoporosis.

Alteraciones oculares : Miopia. Desprendimiento de la retina. Estrabismo. Ectopia

lentis. Glaucoma.

Caracteristicas orales : Paladar ojival ( alto y arqueado). Paladar hendido. Uvula

bifida. Dientes amontonados. Mala oclusion dental. Prognatismo.  Disfuncion

témporomandibular.



13

4.- Alteraciones cardiovasculares:

1.- Insuficiencia valvular ( Prolapso de la valvula Mitral).
2. - Aneurismas arteriales (Aorta) con posibilidad de ruptura.
3.- Ocasionalmente diseccion o ruptura arterial.

5.- Alteraciones pulmonares: neumotdrax espontaneo, el que es 50 veces mas

frecuente en estos enfermos.

6.- Problemas obstétricos: Riesgos potenciales del embarazo: diseccion de la arteria

aorta y el riesgo de tener un hijo con el sindrome de Marfan en el 50 % .

IV.- Criterio diagnostico de la Osteogénesis Imperfecta (Ol) (23)

Es una AHFC que afecta predominantemente el sistema esquelético. Su prevalencia es del
1 al 5 por 100.000 personas. Por alteracion genética se altera el colageno tipo I, por lo que
se producen osteoporosis, fracturas dseas y escleras azules. Debido a distintas mutaciones

es que existen 4 tipos distintos de Ol segun la clasificacion de Sillence.
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