
Revista Cubana de Hematol, Inmunol y Hemoter. 2014;30(4):405-407 

  
http://scielo.sld.cu 

405

CARTA AL EDITOR  

   

Trastornos hereditarios de la fibra colágena  

  

Inherited disorders of collagen fiber  

  

  

Dra. Norma Elena de León OjedaI, Dra. Dunia Castillo GonzálezII  

I Hospital Pediátrico Docente “William Soler”, La Habana, Cuba. 
II Instituto de Hematología e Inmunología, La Habana, Cuba.  

  

  

 

  

  

Al Director:  

A propósito de la publicación en esta revista del artículo titulado “Evaluación de la 
hemostasia en niños con síndrome de Ehlers-Danlos tipo III” de los autores Mirta C. 
Campo Díaz y col1, tenemos a bien comentar algunos de los tópicos que en este se 
abordan.  

Los trastornos hereditarios del tejido conectivo incluyen al síndrome Ehlers Danlos 
como una de las entidades con signos clínicos de hipermovilidad articular, que no 
es privativa de este síndrome genético, pero como condición genética constituye un 
espectro con sobrelapamiento clínico y molecular difícil de diferenciar. 2-4  

La prevalencia de hipermovilidad articular como condición genética, que ha ido 
perdiendo el atributo de benigna, se estima en el 3 - 30 %, y la del Ehlers Danlos, 
en general es de 1/5 000. 5-7  

Beighton revisó la nosología de la reunión de Villafranche de 1997 y unificó la 
terminología para la investigación y la clínica. Fue así que la clasificación se 
simplificó en 6 formas clínicas: la variante clásica (anteriormente I y II), la variante 
hipermóvil (anteriormente tipo III), la forma vascular (anterior IV), además de la 
cifoescoliótica (VI), artrocalásica y dermatosparáxica (VII). 8 Así, en la literatura de 
referencia para genética clínica comienza a utilizarse esta terminología en lugar de 
la numeración. En el caso de las variantes hipermóvil, cifoescoliótica, así como la 
hipermovilidad articular aislada no sindrómica, no existen fronteras bien definidas 
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clínicamente ni reglas de oro o elementos diferenciales absolutos para definir uno u 
otro diagnóstico, como tampoco hay una correlación clara fenotipo-genotipo.8-11  

Los criterios que se emplean en este estudio para incluir los casos como Ehlers 
Danlos utilizan como elemento diferencial el genus recurvatum, como refiere Tofs, 
pero este signo clínico forma parte del puntaje de Beighton. Los criterios mayores 
del Ehlers Danlos tipo hipermóvil incluyen la afectación de otras articulaciones como 
la temporomandibular, hombros y rótula, además de la ectasia aórtica como criterio 
menor; que no se refieren entre los criterios de inclusión. 1, 7-9  

Esto hace surgir algunas interrogantes acerca de cómo diferenciaron los pacientes con 
síndrome Ehlers Danlos hipermóviles o “tipo III” de las hipermovilidades articulares 
aisladas no sindrómicas, según los criterios definidos por los autores, y cuáles fueron 
los criterios genéticos para etiquetar estos diagnósticos si la menor cantidad de casos 
incluidos fue remitida por genética, según el gráfico 1 (7,1 - 8,3 %). Teniendo en 
cuenta las frecuencias de los síndromes referidos podríamos estar en presencia de un 
sesgo de selección si no se acota el tiempo de realización del estudio, pues solo en 
muchos años pudiera compilarse una nutrida muestra con este diagnóstico (a menos 
que el estudio sea en un centro de referencia nacional o haya un efecto fundador en la 
población estudiada).  

Tal vez esta muestra podría representar a pacientes definidos con un término más 
general, como alteraciones hereditarias de la fibra colágena o hipermovilidad 
articular como signo clínico, no como síndrome genético. 12,13  

Respecto al uso de antihistamínicos sería relevante conocer cuántos de los casos 
que tuvieron manifestaciones hemorrágicas tenían trastornos de función asociados, 
conocido su efecto disfuncional de la función plaquetaria. En estos casos, el 
trastorno de base pudiera estar potenciado y hacerse sintomático con la acción del 
medicamento, lo que explica las manifestaciones de sangramiento.  

Coincidimos con la apreciación de que se puede infraestimar el diagnóstico de 
hipermovilidad articular, como también se puede sobrestimar el de Ehlers Danlos y 
también podría considerarse la hipermovilidad articular, en ausencia de síndrome 
genético asociado, como aislada no sindrómica.  
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