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Definicao
' itar] j unti ' | if I
E uma doenca hereditaria rara do tecido conjuntivo, associada a Artroclasia Vascular Citoescoliose

alteragOes na sintese e estrutura do colagénio, sendo caracterizada Principais caracteristicas:  Principais caracteristicas: Principais caracteristicas:
por hipermobilidade articular, hiperlasticidade da pele €  Juxacio congénita do quadril, pele fina, fragilidade frouxiddo ligamentar, hipotonia
fragilidade tecidual generalizada. hipermobilidade  articular arterial/intestinal ou rotura, Severa ao nascimento, escoliose,
severa e  subluxagdes traumatismos extensos e fragilidade progressiva de esclera
frequentes. fascies caracteristica. ou rotura do globo ocular.
A Sindrome de Ehlers-Danlos (SED) € causada por mutagdes  Autossdmica Dominante. Autossémica Dominante. Autossémica Recessiva.
Ig;: net11 ﬁcas de genes que codificam o colagenio ou as enzmas K by MutagOes no colagénio tipoI. Mutagdes no colagénio tipo Ill.  Deficiéncia na enzima lisil
A maioria dos casos é hereditaria e Genes mutados: COL]A]., Gene mutado: COL3A1 hidroxilase 1.
pode ser transmitida de forma COL1A2. Gene mutado: PLOD1.
dominante ou recessiva. Diferentes
diferentes manifestacoes e
complicagBes. % Principais caracteristicas Principais caracteristicas:
S —————————— fragilidade cuténea severa, Principais caracteristicas: hiperextensibilidade cutanea,
— pele flicida e redundante. pele (fina, mada, aveluda) e cicatrizes atroficas e
Manifestacoes Clinicas AutossOmica Recessiva. hipermobilidade articular. tupermobilidade articular.
Deficiénca da lncénio-  Autossémico Dominant Autossémica Dominante.
Os sinals e o0s sintomas varlam amplamente, mas certas 1c1e1.1c1a ProcOlagenio-  AUOSSOIICO DOHINANTE. Mutacdes no colagénio tipo V
manifestagdes sao consideradas caracteristicas dos diferentes tipos. Nprotemnase. Genes mutados: desconhecido. ; '
, , , . o 3 tado: ADAMTS Genes mutados: COL5A1 e
Sintomas mais comuns: articulacdes hiperflexiveis, dor e lesdes nas  G€ne mutado: =

COL5A2.

articulacdes, maior elasticidade da pele, pele mais fragil e flacida,
facilidade na formacao de cicatrizes, vasculatura fragil e ferimentos / @
Cicatrizantes.

O diagnostico geralmente envolve:

Q> Avaliacao Clinica: Um médico especializado realizara
uma avaliacao clinica detalhada, o que inclui a observacao
de sintomas fisicos.

@ Critérios de Diagnostico: Os critérios dinicos sao
geralmente baseados em diretrizes especificas para cada

| ] M subtipo da SED.
YOUR BODY WITH
, o wUR BODY EHLERS—DAle
e agon pasrs ga it da Etfer-Dapios Hooesra Cao EERSSU Testes Genéticos: Podem ser realizados para detetar as
mutacoes nos genes.

Ehlers-Danlos Syndrome

Complicacoes

Fr ntemen rre: entor I ]XE]QOGSN pequen Ehlers-Danlos syndrome can affect any connective
eque te. < te OC? e ento s.es, - > ,ue 05 tissue in your body, including your:
derrames sinoviais, hérnias gastrointestinais e diverticulos.

Tratamento e Perspetiva Futura

A Sindrome de Ehlers-Danlos ainda carece de uma cura
definitiva. O tratamento envolve acompanhamento médico para
aliviar os sintomas e evitar complicacdes. Os avangos na genética
e na medicina regenerativa oferecem possibilidades promissoras:

Raramente  ocorre:  sangramentos,  perfuragoes
espontaneas no trato gastrointestinal, disseccao de
aneurisma da aorta ou roturas espontaneas de grandes
artérias.

L

Cartilage. Bones.

.. . ——> Terapia Genética e Edicio do Genoma
Complicagbes graves: fistulas arteriovenosas, rotura

visceral e pneumotdrax ou pneumo-hemotorax.
P P — Medicina Regenerativa
DEFECTIVE COLLAGEN e ; .
—> Terapias Farmacolégicas
Blood. Fat.

<> Fisioterapia e Reabilitacao Avancada
Depending on where EDS affects your connective
tissue, you might experience symptoms in your:

E importante destacar que a pesquisa e investigacdo ainda sdo
necessarias antes que essas abordagens se tornem numa cura
definitiva.

Imagem: Video “Ehlers-Danlos sydrome (Year of the Zebra)” de Osmose

Prevaléncia

A prevaléncia desta sindrome é
relaivamente baixa, variando
entre os diferentes subtipos e
regibes geograficas. Apresenta
uma prevaléncia estimada de 1 em
5.000 a 20.000 pessoas.

Imagem: Flaticon Muscles. Blood vessels.
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Conclusao

Embora a SED em si nao seja fatal, as complicacoes
associadas, como dissecgoes arteriais, podem representar
riscos a vida. Portanto, a conscientizacao, o diagnostico
precoce e 0 tratamento adequado dos sintomas sao

~

fundamentais para os individuos afetados pela SED.

Tabela: Ehlers Danlos — Cleveland Clinic
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