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Resumen

Introduccion: El sindrome de Ehlers-Danlos (EDS) es un grupo de trastornos hereditarios del tejido
poco frecuente, que se caracteriza por hiperextensibilidad cutanea, hiperlaxitud articular y
fragilidad del tejido conectivo. Dentro de las formas presentacion la rotura aneurismatica es rara,
caracteristica en la variante vascular, y excepcional en las demas. Presentamos una paciente
diagnosticada de EDS tipo clasico tras hemoperitoneo secundario a aneurisma gigante de arteria
esplénica roto.

Caso clinico: Mujer de 31 afios diagnosticada en 1995 de hipertension portal y fibrosis hepatica y
en 2006 de insuficiencia renal e hipotiroidismo autoinmune, que acude por dolor abdominal y
vomitos sin traumatismo previo. En el hemograma presenta Hto 10% y Hb 3,3 g/dl, y la TC
abdominal y la arteriografia informan de psuedonaeurisma de arteria esplénica roto, realizandose
embolizacion y colocacion de coils metalicos. A pesar del tratamiento intervencionista, la paciente
empeord hemodinamicamente y se intervino hallando hemoperitoneo de 2 litros de sangre roja y
pseudoaneurisma sobre cuerpo de pancreas parcialmente roto en polo inferior de aproximadamente
10 cm. Se realiz6 diseccién hiliar con ligadura transfixiva de esplénica y esplenectomia. La paciente
presentaba aspecto leptosémico, con hiperlaxitud articular y fenotipo marfanoide lo que unido a los
hallazgos en urgencias hizo que se derivara a consulta de genética médica para descartar una
enfermedad del tejido conectivo con afectacidon vascular. En el cribado genético se detecto en el gen
COLBA1 una transicion de una G por una A (c.1588G > A) que a nivel de la proteina produce el
cambio de la glicina de la posicion 530 por una serina (p.Gly530ser).

Discusion: El EDS se clasifica segun Villefranche en 6 subtipos principales, siendo los tipos clasico,
asociado a hipermovilidad y vascular los mas comunes. La mayoria de las formas corresponden a
mutaciones en genes que codifican cadenas de colageno o enzimas implicadas en su biosintesis. En
el tipo clasico, en mas del 50% de casos, el defecto se encuentra en los genes del colageno V alfa-1
(COL5A1) o alfa-2 (COL5A2). En cambio, el tipo vascular esta causado por defectos en la formacion
de coldgeno III por mutaciones en el gen del procolageno tipo III (COL3A1). En el diagndstico
diferencial de dolor abdominal agudo en el EDS, el sistema vascular debe ser considerado, y aunque
estas complicaciones son mas comunes en el tipo vascular, también se han descrito en el tipo
clasico. Para el diagnostico se recomiendan modalidades no invasivas como la ecografia, angio-TC o
RMN. No se recomiendan procedimientos quirurgicos invasivos y en caso de hemorragia se aconseja
administracion de desmopresina, compresion y medidas hemostaticas locales y pegamentos. El
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siguiente paso es la utilizacion de enfoques endovasculares como la embolizacién o la reparacién
mediante stents o protesis. La cirugia, si es necesaria, debe hacerse con técnicas atraumaticas y con
extremo cuidado. En la actualidad los cinco casos descritos de rotura espontdnea de la arteria
esplénica secundaria un aneurisma estan asociados a EDS tipo IV, siendo el caso que presentamos el
primero de rotura de arteria esplénica asociado a EDS tipo I de la literatura.
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