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RESUMEN

El sindrome de Ehlers Danlos es un hallazgo poco frecuente en la practica clinica y esta caracterizado por una
serie de desérdenes hereditarios del tejido conectivo. Algunos pacientes presentan repercusion cardiovascular y
es la valvula mitral la estructura mayormente afectada requiriendo en muchas ocasiones cirugia de sustituciéon
valvular. Se presenta un paciente de 51 afios con diagndstico de un sindrome de Ehlers Danlos, con prolapso
valvular mitral severo y episodios reiterados de endocarditis infecciosa. Por su empeoramiento clinico se decide
realizar cirugia de sustituciéon valvular con prétesis mecanica. Se evidencié mejoria clinica y de los parametros

hemodinamicos intracardiacos tras la cirugia aplicada, con un minimo de complicaciones postoperatorias.

Palabras claves: Mutacion, Colageno, Enfermedades del Colageno.

INTRODUCCION

| sindrome de Ehlers-Danlos (SED) es causado por
la mutacion de genes que producen anormalida-
des en la organizacion y distribuciéon del colageno,
y provoca alteraciones estructurales en la piel, articula-
ciones, ligamentos y vasos sanguineos (1).
Se identifican seis variantes de este sindrome depen-
diendo del tipo de colageno afectado (I, IlIl o V) o de
alguna de sus enzimas procesadoras (2).

La variedad vascular o tipo IV se produce en 1 de 100
000 nacimientos, involucra al colageno tipo Il y se debe
a la mutacion del gen COL3A1; los pacientes portado-
res de esta variante tienen riesgo de muerte subita por
ruptura de grandes vasos entre la tercera y cuarta dé-
cada de vida, ademas de ruptura intestinal o uterina.
El diagndstico esta basado en las caracteristicas faciales
del paciente, la hipermovilidad articular y la hiperelasti-
cidad de la piel (3).

Las manifestaciones cardiovasculares mas frecuentes
del SED son el prolapso de la valvula mitral con o sin
insuficiencia y la ruptura aoértica (4).

La mayoria de los prolapsos mitrales son de origen pri-
mario por alteracion del tejido valvular. Las principales
complicaciones derivadas de esta alteracion son: insufi-

ciencia cardiaca, muerte subita, regurgitacion mitral sin-
tomatica severa y endocarditis bacteriana (5).

El diagnostico del SED y sus variantes es sumamente
importante, no solo para estimar la conducta terapéuti-
ca sino por sus implicaciones pronoésticas. El tratamiento
paliativo de esta forma de presentacion es el recambio
valvular con implante de proétesis mecénica o bioldgica,
una cirugia de gran magnitud en la que pueden presen-
tarse multiples complicaciones derivadas de la propia
enfermedad de base (6).

Teniendo en cuenta lo infrecuente en la practica médica
de esta forma de presentacion es que se da a conocer
este caso con el objetivo de difundir los elementos esen-
ciales para el diagnéstico y tratamiento oportuno de la
principal complicacion cardiovascular.

DESCRIPCION DEL CASO

Paciente masculino, de 51 afios, piel blanca, madre fa-
llecida y padre vivo con padecimiento de cardiopatia is-
quémica.

Desde la edad de 12 afios el paciente fue diagnosticado
con SED al presentar hiperelasticidad cutanea y prolapso
valvular mitral. Desde hace 15 afios se sigue en consulta
de Cardiologia por mostrar sintomatologia relacionada
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con su afeccion valvular, disnea de esfuerzo con empeo-
ramiento de su capacidad funcional, palpitaciones y do-
lor precordial. El grado de prolapso evolucion6 de mode-
rado a severo en un plazo de cinco afos. Ha tenido dos
ingresos por cuadros de endocarditis infecciosa que han
resuelto con tratamiento médico. En el ultimo afio fue
valorado en varias ocasiones por signos de insuficiencia
cardiaca a pesar de optimizar el tratamiento farmacolo-
gico, requirio terapia antiarritmica por episodios de fibri-
lacion auricular paroxistica recurrente. En esta ocasion
acude a consulta refiriendo disnea a minimos esfuerzos,
palpitaciones y edemas marcados en miembros inferio-
res. Después de realizada la valoracion clinica se decide
el ingreso en el Servicio de Cardiologia con el objetivo de
lograr su estabilizacion y actualizar los estudios comple-
mentarios.

Al examen fisico del paciente se encontr6: edemas en
miembros inferiores hasta el tercio medio en ambas pier-
nas, de facil godet; polipnea ligera, murmullo vesicular
disminuido con estertores crepitantes en ambas bases
pulmonares, frecuencia respiratoria 32/min; latido api-
cal desplazado de la linea medio clavicular lateralmente,
palpable en el sexto espacio intercostal izquierdo y linea
axilar anterior; ruidos cardiacos arritmicos y taquicardi-
cos; soplo holosistolico regurgitante en borde esternal
izquierdo y quinto espacio intercostal izquierdo, de in-
tensidad 1V/VI, con thrill; frecuencia cardiaca 108/min;
tension arterial 100/60 mmHg; abdomen doloroso a la
palpacion en hipocondrio derecho con hepatomegalia de
3 cm que rebasa el reborde costal derecho.

Estudios complementarios: a) Electrocardiograma: irre-
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gularidad del ritmo cardiaco, complejos QRS no equi-
distantes, eje de QRS -500, onda P no visible, FC 118
latidos/min, aumento del voltaje de la onda R en V4, V5
y V6, con onda T positiva en esas derivaciones (signos
de sobrecarga de volumen del ventriculo izquierdo). b)

Ecocardiograma al ingreso: (figuras 1 y 2); c) Tomogra-
fia axial computarizada: Incremento de los diametros
diastdlicos del ventriculo izquierdo (V1) y de la auricula
izquierda (AI) (figura 3).

Diagndsticos definitivos: Insuficiencia cardiaca descom-
pensada; miocardiopatia dilatada valvular, prolapso val-
vular mitral severo congénito, regurgitacion mitral se-
vera con hipertensién pulmonar moderada; fibrilacion
auricular con respuesta ventricular variable; SED.
Tratamiento farmacoldgico aplicado: Oxigenoterapia por
catéter nasal a 4 litros/min; reposo en posicion Fowler;
Amiodarone (dmpulas de 150 mg) en infusion por caté-
ter venoso central a una dosis de 5 mg/Kg; Furosemida
(dmpulas de 20 mg) 80 mg al dia intravenoso; Espiro-
nolactona (tabletas de 25 mg) 50 mg diarios; Enalapril
(tabletas de 20 mg) 20 mg diarios; Warfarina sodica (ta-
bletas de 2mg) 4 mg diarios.

Luego de tres dias de tratamiento médico y después
de completados los examenes que corroboraron la se-
veridad de la regurgitacion mitral y su repercusion en el
empeoramiento clinico del paciente, se procede a inter-
consultar el caso con cirugia cardiovascular en el Institu-
to de Cardiologia y Cirugia Cardiovascular de La Habana.
Se propone la intervencidn quirdrgica de sustitucion val-
vular explicando al paciente y los familiares los riesgos
asociados a la enfermedad de base que podia interferir

Figura 1. Ecocardiograma en modo bidimensional y modo M donde se evidencia
el prolapso valvular mitral y las dimensiones de la auricula Izquierda (Al) y la raiz

aortica (Ao) antes de la cirugia.

Fuente: Hospital General Provincial “Camilo Cienfuegos”. Sancti Spiritus, Cuba.
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Figura 2. Ecocardiograma modo bidimensional y doppler color, donde se refleja la

severidad de la regurgitacion mitral.

Fuente: Hospital General Provincial “Camilo Cienfuegos”. Sancti Spiritus, Cuba.

Figura 3. Imagen por tomografia multicorte
donde se observa la dilatacion de la auricula
izquierda (Al). Vista posteroanterior. Instituto
de Cardiologia y Cirugia Cardiovascular. La
Habana, Cuba.

con la recuperaciéon posoperatoria. Finalmente se aprue-
ba la decision y se realiza la intervencion quirdrgica.

Seguimiento y evolucion: En el posoperatorio inmedia-
to presenta como complicacion, una fibrilacion auricular
con respuesta ventricular rapida que revierte a ritmo si-
nusal con cardioversion eléctrica sincronizada. La evolu-
cion posterior fue favorable y se egresa del servicio de
cuidados posquirurgicos a los 10 dias de intervenido.

Se recibe en consulta externa a los 30 dias de implanta-
da la proétesis mecanica y se realiza ecocardiograma evo-
lutivo (figura 4). Se constata mejoria de los parametros
morfofuncionales del ventriculo izquierdo. Se visualiza la
prétesis en posicion mitral con buen funcionamiento de
todos sus componentes y reducciéon del diametro de la
auricula y el ventriculo izquierdo.

Figura 4. Ecocardiograma al mes de implantada la protesis
mitral. Mejoria de los diametros del ventriculo izquierdo
(V1) y la auricula izquierda (Al).

Fuente: Hospital General Provincial “Camilo Cienfuegos”. Sancti
Spiritus, Cuba.
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DISCUSION

El presente caso constituye una rareza clinica por cuan-
to no es comun enfrentarse a este tipo de pacientes en
la practica médica diaria. Las estadisticas mundiales no-
tifican una frecuencia de alrededor de 0,02% del total de
la poblacion (1).

El SED es un grupo heterogéneo de trastornos del te-
jido conectivo, transmitidos mayoritariamente de for-
ma dominante y algunas variantes de forma recesiva.
Actualmente, se notifican hasta seis variantes de este
sindrome caracterizadas por hiperextensibilidad cuta-
nea, hipermovilidad articular, fragilidad de los tejidos,
deficiencias en la cicatrizacién y predisposicion a sufrir
traumatismos. A pesar que el diagndstico inicialmente es
clinico, hasta el 50% de los pacientes portadores tienen
un fenotipo dificil y en muchas ocasiones es imposible
clasificarlo por el examen fisico (7).

Al sospechar la variedad vascular se deben solicitar es-
tudios imagenoldgicos como la Tomografia Axial Compu-
tarizada, Resonancia Magnética Nuclear, Ecocardiograma
y Angiografia, para descartar posibles anomalias vascu-
lares, vistas en alrededor de un 78% de los pacientes, lo
que pudiera ser clave en su manejo terapéutico.

En el paciente que se presenta se infiere, que la varie-
dad presente es la tipo IV o vascular teniendo en cuenta
que es la mayormente asociada a las anomalias cardia-
cas.

La degeneraciéon mixomatosa de la valvula mitral se
debe a la variacion del colageno que produce una altera-
cion anatémica y funcional de esta estructura, y permite
el reflujo de la sangre desde el ventriculo a la auricula
izquierda durante la sistole ventricular (8).

A pesar de ser una complicacién conocida, no existe un
numero suficiente de casos que permita inferir su fre-
cuencia. Segun la literatura, el prolapso valvular mitral
observado en el SED se presenta en la valva posterior
en un 75% de los pacientes, sin embargo en este caso,
el prolapso es de ambas valvas mitrales, lo cual lo hace
mas relevante. La regurgitacion tiende a progresar y
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conlleva a la dilatacion de las cavidades cardiacas como
respuesta compensatoria. Clinicamente se expresa como
disnea a los esfuerzos, palpitaciones por arritmias supra-
ventriculares y episodios de endocarditis infecciosa (9).

El caracter congénito de la condicion implica la ausencia
de factores modificables especificos y la evolucion hacia
cuadros graves a edades tempranas, como acontecio en
el paciente referido. Debido al seguimiento y monitoreo
continuo del grado de afectacion valvular, permitié la ac-
tuacién oportuna dirigida a corregir quirdrgicamente esta
alteracion. Se propuso al paciente la sustitucion valvular
con proétesis mecéanica explicandole las implicaciones y el
riesgo de las complicaciones posquirudrgicas.

A este caso se le realiz6 una preparacion cuidadosa con
vistas a minimizar los accidentes en el trans y posopera-
torio. Contribuyd mucho en su evolucién el cumplimiento
estricto por parte del paciente de las indicaciones del
equipo quirurgico y cardidlogo clinico.

En Cuba se inform6 recientemente un caso similar, tam-
bién con resultados exitosos en el transopertatorio; sin
embargo, a diferencia del anterior (10) en el presente se
muestra la evolucion del paciente tras la realizacion del
acto quirudrgico.

Al realizar la correccion con el implante de la valvu-
la y reducir el grado de regurgitacion hacia la auricula
izquierda y, por tanto, la sobrecarga del ventriculo iz-
quierdo, se redujeron los diametros de esta cavidad y
mejoro la funcién sistodiastolica con disminucion de las
presiones intraventriculares. Se mantuvo la terapia anti-
arritmica por la posibilidad de recurrencias de episodios
de fibrilacién auricular y otras arritmias explicadas por el
fendmeno de aturdimiento auricular.
A pesar que se muestra el resultado favorable de un pro-
ceder terapéutico, de una afeccion cardiovascular secun-
daria a un sindrome genético, se debe tener en cuenta
que ello mejora la sintomatologia solo de forma parcial,
pues alun no existe un tratamiento definitivo que preven-
ga las complicaciones en los distintos sistemas y apara-
tos del organismo.
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Severe mitral valve prolapse in a patient with Ehlers-Danlos syndrome

SUMMARY

Ehlers-Danlos syndrome is an uncommon finding in clinical practice and is characterized by a series of hereditary
disorders of connective tissue. Some patients present with cardiovascular repercussions and the structure most
commonly affected is the mitral valve, on many occasions requiring valve replacement surgery. A 51 year old
patient presents with a diagnosis of Ehlers-Danlos syndrome with a sever mitral valve prolapsed and repeated
episodes of infectious endocarditis. Due to their clinical deterioration a prosthetic mechanical valve replacement
surgery is decided upon. Clinical and intracardiac hemodynamic parameter improvements were shown after the
surgery was applied, with a minimum of postoperative complications.

Keywords: Mutation; Collagen; Collagen Diseases.
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