Revista Cubana de Hematol, Inmunol y Hemoter. 2014;30(4):405-407
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Trastornos hereditarios de la fibra colagena

Inherited disorders of collagen fiber
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Al Director:

A propoésito de la publicacion en esta revista del articulo titulado “Evaluaciéon de la
hemostasia en nifios con sindrome de Ehlers-Danlos tipo I11” de los autores Mirta C.
Campo Diaz y col', tenemos a bien comentar algunos de los tépicos que en este se
abordan.

Los trastornos hereditarios del tejido conectivo incluyen al sindrome Ehlers Danlos
como una de las entidades con signos clinicos de hipermovilidad articular, que no
es privativa de este sindrome genético, pero como condicién genética constituye un
espectro con sobrelapamiento clinico y molecular dificil de diferenciar. 24

La prevalencia de hipermovilidad articular como condicidon 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. 57

Beighton revisoé la nosologia de la reunién de Villafranche de 1997 y unifico la
terminologia para la investigacion y la clinica. Fue asi que la clasificaciéon se
simplificé en 6 formas clinicas: la variante clasica (anteriormente | y Il), la variante
hipermovil (anteriormente tipo 1l1), la forma vascular (anterior 1V), ademas de la
cifoescolidtica (VI), artrocalasica y dermatosparaxica (VI1). 8 Asi, en la literatura de
referencia para genética clinica comienza a utilizarse esta terminologia en lugar de
la numeracioén. En el caso de las variantes hipermoévil, cifoescoliética, asi como la
hipermovilidad articular aislada no sindromica, no existen fronteras bien definidas
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clinicamente ni reglas de oro o elementos diferenciales absolutos para definir uno u
otro diagndstico, como tampoco hay una correlacién clara fenotipo-genotipo.8-1*

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 clinico forma parte del puntaje de Beighton. Los criterios mayores
del Ehlers Danlos tipo hipermoévil incluyen la afectacién de otras articulaciones como
la temporomandibular, hombros y rétula, ademas de la ectasia adrtica como criterio
menor; que no se refieren entre los criterios de inclusién. - 7-°

Esto hace surgir algunas interrogantes acerca de coémo diferenciaron los pacientes con
sindrome Ehlers Danlos hipermaviles o “tipo I11” de las hipermovilidades articulares
aisladas no sindrémicas, segun los criterios definidos por los autores, y cuales fueron
los criterios genéticos para etiquetar estos diagndsticos si la menor cantidad de casos
incluidos fue remitida por genética, segun el grafico 1 (7,1 - 8,3 %). Teniendo en
cuenta las frecuencias de los sindromes referidos podriamos estar en presencia de un
sesgo de seleccion si no se acota el tiempo de realizacion del estudio, pues solo en
muchos afios pudiera compilarse una nutrida muestra con este diagndstico (a menos
que el estudio sea en un centro de referencia nacional o haya un efecto fundador en la
poblaciéon estudiada).

Tal vez esta muestra podria representar a pacientes definidos con un término mas
general, como alteraciones hereditarias de la fibra colagena o hipermovilidad
articular como signo clinico, no como sindrome genético. %13

Respecto al uso de antihistaminicos seria relevante conocer cuantos de los casos
que tuvieron manifestaciones hemorragicas tenian trastornos de funcion asociados,
conocido su efecto disfuncional de la funcion plaquetaria. En estos casos, el
trastorno de base pudiera estar potenciado y hacerse sintomatico con la accion del
medicamento, lo que explica las manifestaciones de sangramiento.

Coincidimos con la apreciacion de que se puede infraestimar el diagndstico de
hipermovilidad articular, como también se puede sobrestimar el de Ehlers Danlos y
también podria considerarse la hipermovilidad articular, en ausencia de sindrome
genético asociado, como aislada no sindrémica.
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