Urgéncia

:: Sindrome de Ehlers-Danlos do tipo IV

Sinénimos:

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

Definicao:

Doenca genética de hereditaridade autossomica dominante, secundaria a mutacdo no gene COL3A 1 que codifica
o colagénio de tipo lll. Origina a fragilidade estrutural dos 6rgaos ricos em colagénio de tipo lll: artérias, veias,

intestino, pulmaes, pele, figado e baco.
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Recomendacoes de cuidados pré-hospitalares de urgéncia
Respeitante a portador do sindrome de Ehlers-Danlos do tipo IV

Sindrome de Ehlers-Danlos tipo vascular (SEDv), SED IV, sindrome de Sack-Barabas
doenca genética autossémica dominante que origina uma anomalia estrutural no colagénio de tipo Il e provoca
fragilidade em certos tecidos: artérias, veias, intestino, pulmdes, pele, figado, baco, etc.
rotura ou disseccdo arterial espontanea (principal causa de mortalidade)
pneumotdrax, pneumomediastino: espontaneo ou iatrogénico, associado a ventilagdo mecanica ou a colocacao
de um acesso central pela veia cava superior
rotura intestinal
exoftalmia pulsatil provocada pela formacao de uma fistula carétido-cavernosa
rotura uterina durante a gravidez, parto ou pés-parto
betabloqueantes
tratamento preventivo com validacao em curso: celiprolol
- nao valorizar qualquer dor toracica ou abdominal
L) - néo prevenir complicagdes em qualquer exame vascular invasivo
- falta de experiéncia com atraso no diagnéstico de complicages
evitar a hipertensdo em caso de lesées vasculares: Psis alvo < 120 mmHg
evitar abordagens arteriais e a abordagem venosa subclavia
as injec¢oes intramusculares sao contra-indicadas
a entubacao traqueal deve ser atraumatica
a medicdo rectal da temperatura é contra-indicada
sempre que se suspeite de que uma complicacao esta ligada a sindrome de Ehlers-Danlos vascular, encaminhar
o doente para um hospital onde se possa realizar uma TAC ou uma angio RMN
www.orpha.net



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

Recomendacgoes para os servicos de urgéncia hospitalares

- Solicitar ao doente o seu Cartdao Médico de Emergéncia. O cartdo é essencial para o controlo em
situacoes de emergéncia (listagem das lesdes preexistentes, médicos para orientacdo, conselhos
especificos para intervencdo).

v . Sempre que se suspeite de uma complicacdo aguda, recomenda-se aos médicos que entrem em contacto
telefonico com o Centro de referéncia ou com um dos Centros de tratamento especializado antes

de realizar qualquer exame ou tratamento cirdrgico. E preferivel que sejam realizados num centro
especializado, onde os técnicos estejam familiarizados com o controlo dificil destes doentes.

Situa¢oes de emergéncia:

Complicacoes arteriais

Complicacoes gastrointestinais

Complicacoes obstétricas

Complicacoes respiratorias
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Fistula carétido-cavernosa espontanea

1. Complicagbes arteriais

Possibilidade de rotura e disseccao arterial, mais frequentemente sem qualquer factor desencadeante. A
rotura arterial espontanea é a principal causa de mortalidade entre os doentes que sofrem de SEDv (78,5%).
Estes acidentes arteriais sao raros durante a infancia, mas 25% dos doentes sofrem um episédio inicial antes dos 20
anos e 80% antes dos 40 anos.

@ Qualquer dor invulgar é suspeita, sobretudo se toracica ou abdominal, e deve ser considerada como
emergéncia potencialmente fatal.

» Medidas de diagndstico em urgéncia

= TAC ou angio RMN: os exames de avaliagao inicial tém de ser realizados, mesmo se o quadro clinico
melhorar ou se os sintomas parecerem pouco importantes. As injec¢ées de produto de contraste tém de
ser efectuadas a uma pressao baixa (ver abaixo).

» Medidas terapéuticas imediatas

= Caso se suspeite ou se confirme uma rotura arterial, iniciar sempre tratamento médico especifico:
repouso, analgesia, compressao externa de hematoma e transfusao de sangue.

= Controlo 6ptimo da tensao arterial (Psis<120 mmHg), com o auxilio de bloqueadores dos canais de célcio
que ndo diminuam a frequéncia cardiaca e de betabloqueantes (excepto se o doente estiver em choque).

= Os exames vasculares invasivos podem provocar complicacdes arteriais: devem ser realizados apenas
em emergéncias potencialmente fatais (embolizacao selectiva), e ser efectuados idealmente em meio
especializado.

= Tendoem contaafriabilidade vascular, a cirurgia é o tltimo recurso (mortalidade: 19 a 44%). Nestes casos, sera
preferivel realizar um procedimento simples (ligacdo arterial com clip) do que uma cirurgia de reconstrucao.




2. Complica¢des gastrointestinais

Complicagdes gastrointestinais frequentes: rotura espontanea do célon sigmdide (80%), menos frequentemente
do intestino delgado e do estdbmago. Ha relatos de rotura espontanea do baco ou do figado.

» Medidas de diagnéstico em urgéncia

= TAC abdominal: sempre que se depare com um abdémen agudo que possa ser compativel com perfuracao
gastrointestinal ou rotura de vaso sanguineo.

= A colonoscopia é contra-indicada devido ao risco de rotura digestiva.
» Medidas terapéuticas imediatas
= Na eventualidade de peritonite provocada por perfuracao, a cirurgia é o tratamento inicial:
- aanestesia tem sempre de ter em conta a fragilidade dos tecidos (ver abaixo).

- Colectomia de Hartmann, permitindo limitar as complicacdes pos-operatdrias (relaxamento das suturas,
fugas anastomoticas, fistulas, acidentes arteriais).

3. Complicagbes obstétricas

A gravidez é uma situacdo de risco: a mortalidade materna é elevada, estimada em 11,5%, relacionada com rotura
uterina ou arterial durante o trabalho de parto, a expulsao e o pés-parto; o seu inicio pode ser atrasado.

» Medidas terapéuticas imediatas
= A cesariana é preferivel ao parto vaginal. E necessaria observacédo hospitalar prolongada no pés-parto.
= A anestesia epidural é contra-indicada.
= Em caso de parto vaginal, ha que tomar medidas para fortalecer o perineo.

= Nao é permitida a utilizacao de férceps.

4. Complicagdes respiratorias

Possivel aparecimento de pneumotérax e pneumomediastino espontaneos, mas estes episédios sao também
favorecidos pela ventilacdo mecanica com pressao positiva e pela colocacao de linhas venosas centrais subclavias.

» Medidas de diagndstico em urgéncia

= Uma dor tordcica, mesmo atipica, tem de fazer evocar o diagndstico, justificando exames radioldgicos
adicionais.

» Medidas terapéuticas imediatas
= Pneumotodrax incompleto: observacao simples em meio especializado.

= Pneumotodrax completo: drenagem pleural cuidadosa. Evitar alteracdes bruscas da pressao durante a
drenagem.

= Analgesia

5. Fistula carétido-cavernosa

Complicacao relativamente comum, com a caracteristica especifica de ser espontanea na maioria dos casos. E
necessario tratamento de emergéncia, pois esta complicacdo é potencialmente fatal e pode colocar em risco a visao.

» Medidas de diagnéstico em urgéncia

= Sintomas possiveis: exoftalmia pulsatil; um frémito sentido pelo doente, dilatacéo das veias episclerais com
quemose.

» Medidas terapéuticas imediatas

®  Estes casos necessitam de ser tratados em centros especializados, tendo em conta a morbimortalidade do
procedimento de embolizacao, mesmo programado.
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Ha que ter em conta o tratamento habitual do doente, que envolve cada vez mais a utilizacdo a longo prazo de
betabloqueantes.

Evitar a entubacao orotraqueal, tendo em conta o risco de leses da via orotraqueal e, sempre que possivel,
dar preferéncia a ventilacdo com mascara ou ao uso de uma mascara laringea. Caso a entubacao seja
necessdaria, esta tem de ser realizada com cautela por um membro da equipa experiente.

Tendo em conta o risco de pneumotdrax, evitar a ventilacado com pressao positiva sempre que possivel.
Prevenir e tratar episodios de hipertensao durante a inducao, a entubacao e o recobro.

Em principio, o uso de cateteres venosos centrais subclavios é contra-indicado. E possivel o acesso central
porviafemoral ejugularinterna, em caso de emergéncia potencialmente fatal, mas sob monitorizacao ecogréfica.
Uma alternativa prudente podera ser o estabelecimento de uma via de acesso venoso central através de uma
veia periférica do braco ou da veia jugular externa.

A anestesia epidural é contra-indicada.

Por principio, a utilizacao perioperatoria de betabloqueantes tem de ser discutida no contexto dos
procedimentos cirurgicos programados.

Os esforcos para combater atrasos no diagndstico de lesées potencialmente fatais tém de ter prioridade nos
doentes que sofrem de SEDv, sobretudo na auséncia de tratamento preventivo validado.

E essencial que os riscos iatrogénicos sejam limitados, evitando a puncéo arterial e a injecciao de produtos de
contraste a pressoes elevadas (TAC).

Depois de confirmar uma lesao arterial, é essencial optimizar o controlo da tensao arterial (Psis<120 mmHg).

Discutir a realizacao de cesariana pré-termo.

A colheita de amostras arteriais esta contra-indicada.
As injeccOes intramusculares sdo contra-indicadas.
A medicao rectal da temperatura e a adminsitracao de clisteres nao devem ser realizados.

Prevenir a obstipacao (laxantes suaves de tipo polietilenoglicol).

- Com base nos conhecimentos actuais, nao existem dados relacionados com a colheita de 6rgaos para

. transplantacdo. Nao obstante, tendo em conta a fragilidade dos tecidos provocada pela anomalia do

L colagénio de tipo Ill, assim como a possibilidade de rotura arterial e de rotura dos 6rgédos, é contra-
indicada a colheita de 6rgaos para transplantacao.
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