Urgencias

:: Sindrome de Ehlers-Danlos de tipo IV

Sindnimos:

Sindrome de Ehlers-Danlos vascular (SEDv), SED IV, sindrome de Sack-Barabas

Definicion:

Enfermedad genética de transmision autosémica dominante, debida a una mutacion del gen COL3A 1 que codifica
el coldgeno de tipo lll. Tiene como resultado una fragilidad constitutiva de los 6rganos ricos en colageno de tipo

Ill: arterias, venas, intestinos, pulmones, piel, higado y bazo.

Para saber mas:
Consultar la ficha de Orphanet
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Ficha para los servicios de ambulancias
Llamada para atender a un paciente afectado por el sindrome de Ehlers-Danlos de tipo IV

» Sindrome de Ehlers-Danlos vascular (SEDv), SED IV, sindrome de Sack-Barabas

» enfermedad genética autosémica dominante que provoca una anomalia estructural del colageno de tipo lll que
causa una fragilidad de ciertos tejidos: arterias, venas, intestinos, pulmones, piel, higado, bazo, etc.

> rotura o diseccién arterial espontanea (primera causa de mortalidad)

»  neumotdrax, neumomediastino: espontaneos o iatrogénicos ligados a la ventilacién mecdanica o al acceso
vascular central, cava superior

> rotura intestinal
> exoftalmos pulsatil por fistula carétidocavernosa

> rotura uterina durante el embarazo, el parto o el posparto

> betabloqueantes

P tratamiento preventivo en proceso de validacién: celiprolol

- desconfiar de cualquier dolor toracico o abdominal
Wl - desconfiar de cualquier exploracion vascular invasiva

- desconocimiento y por lo tanto retraso diagndstico de las complicaciones

evitar la hipertension arterial en caso de lesidn vascular: objetivo PAs < 120 mmHg
evitar los accesos arteriales y el acceso venoso subclavio

contraindicacion para el uso de inyecciones intramusculares

la intubacién traqueal debe ser atraumatica

contraindicacion para la toma de temperatura rectal
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dirigir cualquier sospecha de complicacién ligada al sindrome de Ehlers-Danlos vascular hacia una plataforma
técnica que permita la realizacion de una exploracién angiografica o de una angio-RMN

» Dra. Rosario Sdnchez Martinez
Consulta de enfermedades raras - Coordinadora médica de la unidad de enfermedades de baja prevalencia del
HGUA Servicio de Medicina Interna. Hospital General Universitario de Alicante C/ maestro Alonso S/N 03010
Alicante (Espafia) T : 34 965933000

>  www.orphanet.es



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=ES

Recomendaciones para las urgencias hospitalarias

Pedir al enfermo su tarjeta de cuidados y atencion en caso de urgencia. Se trata de una ayuda fundamental para
la asistencia en el marco de la urgencia (informe recapitulativo de las lesiones preexistentes, médico(s) remitente(s),
consejos especificos de tratamiento).

En todos los casos de sospecha de complicacién aguda, se recomienda a los médicos ponerse en contacto por
teléfono con el centro de referencia, o con uno de los centros de competencia, antes de proponer cualquier
exploracion o terapéutica intervencionista — que se realizardn en las mejores condiciones en un centro
especializado, experto en la asistencia muy dificil de estos pacientes.

> Situationes de urgencia:

= Accidentes arteriales

= Accidentes digestivos

Accidentes obstétricos

Accidentes respiratorios

Fistula carétidocavernosa espontanea

1. Accidentes arteriales

Posibilidad deroturasydediseccionesarteriales,lamayoriadelasvecesenausenciadeunfactordesencadenante.
La rotura arterial espontanea es la primera causa de mortalidad de los pacientes afectados por el SEDv (78,5 %).
Estos accidentes arteriales son poco frecuentes durante la infancia pero el 25 % de los pacientes presentardn un
primer episodio antes de los 20 afios de edad, y el 80 % a los 40 afios de edad.

Cualquier sindrome doloroso inhabitual es sospechoso, especialmente toracico y abdominal, y debe considerarse
una urgencia vital.

» Medidas diagnésticas de urgencia:

= Exploracion angiografica o angio-RMN: exdamenes de primera linea, deben realizarse aunque el cuadro
clinico se enmiende o los sintomas parezcan poco importantes. Las inyecciones de medio de contraste
deben realizarse a baja presion (cf. infra).

» Medidas terapéuticas inmediatas:

= Sj existe la sospecha o confirmacion de accidente arterial, aplicar siempre el tratamiento médico de
primera linea: reposo, analgesia, compresion externa de un hematoma y transfusiéon sanguinea.

= Control 6ptimo de la tension (PAs < 120 mmHg), ayudado por inhibidores calcicos no bradicardizantes y
por betabloqueantes (salvo estado de choque).

= Exploraciones vasculares invasivas fuente de complicaciones arteriales: reservadas para las urgencias
vitales (embolizaciones selectivas) y realizadas idealmente en medio especializado.

= Habida cuenta la fragilidad vascular, la cirugia es el ultimo recurso (mortalidad: 19 a 44 %). Ante esta
eventualidad, debe darse preferencia a la realizacién de un gesto simple (ligadura arterial mediante un clip)

antes que a una cirugia de reconstruccién.




2. Accidentes digestivos

Complicaciones digestivas frecuentes: roturas espontaneas del colon sigmoide (80 %) y, mas raramente, del
intestino delgado y gastricas. Se han descrito roturas espontaneas del bazo o del higado.

» Medidas diagnésticas de urgencia

= TAC abdominal: ante cualquier abdomen agudo que pueda corresponder a una perforacion digestiva o a
una rotura vascular.

= | acolonoscopia esta contraindicada debido a los riesgos de rotura digestiva.
» Medidas terapéuticas inmediatas
= En caso de peritonitis por perforacién, el tratamiento de primera linea es la cirugia:
- Laanestesia debe tener en cuenta el contexto de fragilidad tisular (ver mas abajo).

- Colectomia seguin Hartmann, que permite limitar las complicaciones postoperatorias (aflojamiento de las
suturas, fugas anastomaticas, fistulas, accidentes arteriales).

3. Accidentes obstétricos

El embarazo es una situacién de riesgo: mortalidad materna elevada, estimada en un 11,5 %, en relacién con una
rotura uterina o arterial durante el trabajo de parto, el parto y el posparto, incluso tardio.

» Medidas terapéuticas inmediatas
= Se prefiere la cesarea al parto por via vaginal. Es necesaria una vigilancia hospitalaria prolongada en el posparto.
= Laanestesia epidural esta contraindicada.
= En caso de parto por via vaginal, se deben tomar medidas de fortalecimiento perineal.

= La utilizacién de forceps se debe descartar.

4. Accidentes respiratorios

Posible aparicién de neumotéraxy de neumomediastino esponténeos, pero también favorecidos por la ventilacion
mecanica con presion positiva y la colocacién de vias de acceso centrales por via subclavia.

» Medidas diagnésticas de urgencia

= Undolortorcico incluso atipico debe hacer evocar el diagnéstico, y justifica una exploracién complementaria radiolégica.
» Medidas terapéuticas inmediatas

= Neumotodrax incompleto: observacion simple en medio especializado.

= Neumotdrax completo: drenaje pleural prudente. Prevenir los altibajos de tension durante el drenaje.

= Analgesia

5. Fistula carétidocavernosa

Complicacion relativamente frecuente, con la particularidad de ser espontanea la mayoria de las veces. Urgencia
terapéutica ya que puede poner en peligro el prondstico vital y visual.

» Medidas diagnésticas de urgencia

= Posibles sintomas: un exoftalmos pulsatil, un soplo percibido por el paciente y una dilatacion de las venas
epiesclerales a la que se aflade una quemosis.

» Medidas terapéuticas inmediatas

= |a asistencia debe hacerse en un centro especializado, teniendo en cuenta la morbimortalidad de un
procedimiento de embolizacion, incluso programado.
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Hay que tener en cuenta los tratamientos habituales de los pacientes, cada vez mas frecuentes con
betabloqueantes a largo plazo.

Evitar la intubacién orotraqueal ante el riesgo de heridas de la zona orotraqueal y dar preferencia a la
ventilacion con mascarilla cuando sea posible, o la utilizacion de una mascarilla laringea. Si es necesario
hacer una intubacion, debe ser prudente y realizada por un médico experimentado.

Evitar la ventilacion con presion positiva, cuando sea posible, ante el elevado riesgo de neumotérax.
Prevenir y tratar les brotes hipertensivos en la induccion, la intubacién y al despertar.

Catéter venoso central subclavio contraindicado de principio. Es posible un acceso central en caso de
urgencia vital por via femoral y yugular interna, pero bajo control ecografico. Una alternativa prudente podria
ser la colocacion de una via central a partir de una vena periférica del brazo o de la vena yugular externa.

Se desaconsejan las anestesias epidurales.

Cuando sea posible un tratamiento betabloqueante perioperatorio (cirugia programada), se debe considerar
de principio.

La lucha contra el retraso diagnoéstico de lesiones que puede poner en peligro el prondstico vital es el
punto culminante de la asistencia inicial de los pacientes afectados por el SEDv, sobre todo en ausencia de un
tratamiento preventivo validado.

Limitar imperativamente el riesgo iatrogénico evitando las punciones arteriales y las inyecciones de medios
de contraste de alta presion (escaner).

Mantener un control optimo de la tension (PAs < 120 mmHg) es fundamental en caso de lesion arterial
confirmada.

Considerar la realizacion de una cesarea antes de tiempo.

Las gasometrias y las extracciones arteriales estan contraindicadas.
Las inyecciones intramusculares estan contraindicadas.
La toma de temperatura rectal y los enemas estan prohibidos.

Prevenir el estrefiimiento (laxantes suaves como el polietilenglicol).

En el estado actual de los conocimientos, no existe ningun dato relativo a la realizacion de extracciones de
érganos con vistas a un trasplante. Sin embargo, teniendo en cuenta la fragilidad tisular debida a la anomalia del
coldgeno de tipo lll, a la posibilidad de roturas arteriales y de roturas de 6rganos, la extraccion con vistas a un
trasplante esta contraindicada.

Dra. Rosario Sanchez Martinez

Consulta de enfermedades raras - Coordinadora médica de la unidad de enfermedades de baja prevalencia del
HGUA Servicio de Medicina Interna. Hospital General Universitario de Alicante C/ maestro Alonso S/N 03010
Alicante (Espana)

T 34 965933000
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Estas recomendaciones han sido elaboradas con la colaboracién del Dr. Michael Frank, Centro de referencia de
enfermedades vasculares raras (Centre de Référence des Maladies Vasculaires Rares, CRMVR), Hospital Européen Georges
Pompidou, Paris, y del Dr. Gilles Bagou SAMU-69 Lyon, y validadas por un comité de lectura compuesto por: el Prof.
Jeunemaitre (Genética, CRMVR), el Prof. Fiessinger (Medicina vascular/HTA), el Prof. Emmerich (Medicina vascular/HTA),
el Dr. Messas (CRMVR) - HEGP, Paris, y por el Dr. Boucand, representante de la Asociacién Francesa de los Sindromes de
Ehlers-Danlos (Association Frangaise des Syndromes d’Ehlers-Danlos - AFSED).

Fecha de realizacién: 07 de diciembre de 2009
Estas recomendaciones han sido adaptadas a Espana con la colaboracion del Dr. Jordi Pérez Lépez, del Hospital General
Universitario Vall d’Hebron

Fecha de adaptacion: 21 de abril de 2011

Estas recomendaciones han sido traducidas gracias al apoyo financiero de Shire E.G. £hlre




