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Desafios da sindrome de Ehlers-Danlos

Challenges of Ehlers-Danlos syndrome
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Resumo

A sindrome de Ehlers-Danlos (SDE) compreende um grupo heterogéneo de doengas
hereditarias caracterizadas pela fragilidade do tecido conjuntivo, sendo suas
manifestacbes clinicas envolvendo principalmente pele, articulagdes, vasos
sanguineos e o6rgaos internos. O processo de diagnostico da SDE hiperativa pode
ser considerado um desafio devido aos critérios diagndsticos atuais e a complexa
condigdo dos pacientes. Paciente, K.C.F., 4 anos e 7meses de idade, sexo feminino
compareceu e foi admitida no Servico de Fisioterapia com a mae da crianga
relatando atraso no desenvolvimento global e exame clinico observado com a
presenca de qualidade motora insatisfatoria. Obtivemos como Hipdteses
Diagnosticas: Pé torto congénito; Artrogripose; Mielodisplasia; Moléstias
neuromusculares; Quadril Séptico; Fratura de Quadril; Osteomielite do fémur; e
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Fisioterapéutica com os seguintes Obijetivos: Explicar sobre a sindrome; mobilizar
articulagbes; alongar musculaturas posteriores; estimular a cogni¢ao; estimular
equilibrio e coordenacéo; e orientar a mae quanto aos beneficios da escolarizacao
regular. Do ponto de vista clinico, a dor articular recorrente € a apresentagdo mais
comum da SED tipo hipermobilidade, refletida pela aplicacdo dos critérios
diagnosticos de Brighton. Para tanto, a cooperagao interdisciplinar deve ser
estimulada e questdes relativas a heterogeneidade clinica, classificagdo da doenga,
diagnostico e tratamento adequado da dor devem ser abordadas.

Palavras-chave: Sindrome de Ehlers- Danlos. Hipermobilidade. Diagnéstico.

Abstract

Ehlers-Danlos syndrome (EDS) comprises a heterogeneous group of hereditary
disorders characterized by connective tissue fragility, with clinical manifestations
mainly involving the skin, joints, blood vessels, and internal organs. The diagnostic
process of hypermobile EDS can be considered challenging due to current diagnostic
criteria and the complex condition of patients. Patient K.C.F.,, a 4-year- and
7-month-old female, attended and was admitted to the Physical Therapy Service,
with the child’s mother reporting global developmental delay; clinical examination
revealed the presence of unsatisfactory motor quality. The following diagnostic
hypotheses were obtained: congenital clubfoot; arthrogryposis; myelodysplasia;
neuromuscular disorders; septic hip; hip fracture; femoral osteomyelitis; and proximal
femoral focal deficiency. A physiotherapeutic program was then established with the
following objectives: to explain the syndrome; mobilize joints; stretch posterior
musculature; stimulate cognition; promote balance and coordination; and guide the
mother regarding the benefits of regular schooling. From a clinical standpoint,
recurrent joint pain is the most common presentation of hypermobility-type EDS, as
reflected by the application of the Brighton diagnostic criteria. Therefore,
interdisciplinary cooperation should be encouraged, and issues related to clinical
heterogeneity, disease classification, diagnosis, and appropriate pain management

should be addressed.

Keywords: Ehlers-Danlos Syndrome. Hypermobility. Diagnosis.



1 INTRODUGAO

1.1 Definigao e Caracterizagao da Sindrome de Ehlers-Danlos
A Sindrome de Ehlers-Danlos (SDE) compreende um grupo heterogéneo de
doengas hereditarias caracterizadas pela fragilidade do tecido conjuntivo, afetando
principalmente pele, articulagbes, vasos sanguineos e 6rgaos internos (LEGANGER
et al., 2016). Trata-se de uma das causas mais antigas conhecidas de hematomas e

sangramentos.

1.2 Contexto Histoérico
A condicao foi descrita pela primeira vez por Hipdcrates por volta de 400 a.C.
Em 1901, Edvard Ehlers reconheceu a condicdo como uma entidade clinica distinta.
Posteriormente, em 1908, Henri-Alexandre Danlos destacou a extensibilidade e a
fragilidade da pele como caracteristicas principais da sindrome. A partir da década
de 1960, sua base genética comecgou a ser identificada (PARAPIA & JACKSON,
2008).

1.3 Classificagao e Aspectos Genéticos
Na classificagdo internacional de 2017, foram identificados 13 subtipos de
Sindromes de Ehlers-Danlos. Desses, 12 apresentam mutagdes genéticas
reconhecidas. Entretanto, a SDE hipermével (hEDS) ainda ndo possui gene
identificavel associado. O diagndstico da hEDS é, portanto, baseado em critérios
clinicos especificos, que buscam diferencia-la de outras condicdes de
hipermobilidade articular (RILEY, 2020).

1.4 Desafios Diagnoésticos

O diagndstico da hEDS representa um desafio devido:

e Complexidade da condicao clinica
e Falta de padronizagao de caracteristicas como dor e frouxidao tecidual
e Auséncia de consenso sobre critérios complementares

e Dificuldade na diferenciagao entre hipermobilidade benigna e hEDS

Mesmo médicos experientes enfrentam dificuldades na identificacdo
adequada dos pacientes (BEM-HAJA et al., 2016).



1.5 Papel da Fisioterapia no Manejo
Dentro da equipe multidisciplinar, a fisioterapia ocupa papel central no manejo

dos disturbios relacionados a hipermobilidade.
No entanto, muitos fisioterapeutas nao estao familiarizados com:

e Critérios diagnosticos
e Prevaléncia
e Apresentacgao clinica

e Estratégias de manejo adequadas

A base de evidéncias disponivel para avaliacdo e tratamento ainda é limitada
(ENGELBERT et al., 2017).

1.6 Fisiopatologia da Dor e Sobrecarga Biomecanica
Na JHS/hEDS, a dor é frequentemente presente. A hipétese primaria para o
desenvolvimento das queixas musculoesqueléticas € a sobrecarga biomecanica
localizada durante atividades, com risco aumentado de microtraumas repetitivos
(ENGELBERT et al., 2017).

A hipermobilidade excessiva pode causar:

e Instabilidade articular

e Entorses recorrentes

e Osteoartrite

e Dificuldade no controle motor

e Alteracao da propriocepcao

e Lesoes de tecidos moles (NEVES et al., 2013)

1.7 Alteragoes no Padrao de Marcha

Criangas com SHJ/hEDS podem apresentar:

e Articulagdes hipermdveis
e Propriocepcéao reduzida
e Fraqueza muscular

e Reducéo da resisténcia



Esses fatores impactam significativamente o padrdo de marcha. A correcao
exige identificagcédo e intervencao especifica sobre cada fator contribuinte (MURRAY,
2006).

A identificagcado precoce pode reduzir a prevaléncia futura de condigbes como:

e Dor lombar
e Sindromes dolorosas cronicas

e Osteoartrite degenerativa

1.8 Incapacidade, Impacto Funcional e Qualidade de Vida
O objetivo principal da reabilitagcdo € reduzir a incapacidade e melhorar a
qualidade de vida. Entretanto, as evidéncias sobre eficacia do tratamento ainda sao
limitadas. Uma meta-analise demonstrou que dor, fadiga e sofrimento psicolégico

impactam significativamente a incapacidade funcional (SCHEPER et al., 2016).

1.9 Abordagem Terapéutica
Pacientes com JHS/hEDS frequentemente apresentam sintomas complexos,
tornando o manejo desafiador. A terapia ocupacional pode ser eficaz quando

conduzida por profissionais com conhecimento especifico em hipermobilidade.
Os principais objetivos terapéuticos incluem (BRAVO, 2010):

e Restabelecer a amplitude de movimento funcional
e Corrigir disfungées do movimento
e Melhorar estabilidade articular

e Melhorar condicionamento fisico geral

1.10 Fundamentagao na CIF e Justificativa do Estudo
Com base na Classificagao Internacional de Funcionalidade (CIF), a literatura
apresenta orientagdes para avaliagdao e tratamento, embora a qualidade das
evidéncias ainda seja limitada (ENGELBERT et al., 2017). Diante disso, o presente
estudo tem como objetivo relatar um caso clinico de Sindrome de Ehlers-Danlos e

descrever a aplicacao da fisioterapia no tratamento.



2 RELATO DE CASO

2.1 Identificagao da Paciente e Queixa Principal
Paciente K.C.F., 4 anos e 7 meses de idade, sexo feminino, compareceu ao
Servico de Fisioterapia acompanhada da mae, que relatou atraso no
desenvolvimento global. Ao exame clinico inicial, observou-se qualidade motora
insatisfatoria. A responsavel referiu ter percebido atraso no desenvolvimento quando
a crianga, aos 1 ano e 7 meses, ainda ndo sentava sozinha, ndo engatinhava, nao
caminhava e apresentava dificuldade para abrir as maos. Os exames pré-natais

encontravam-se dentro dos padrdes de normalidade.

2.2 Histéria da Moléstia Atual e Antecedentes
No primeiro atendimento fisioterapéutico, ao ser questionada sobre a queixa
principal, a mae apontou pouca mobilidade ativa da filha. Como historia da moléstia
atual, relatou rigidez em membros superiores e inferiores, além de manutengao
frequente das maos fechadas. Na histéria médica pregressa, destacam-se
complicagdes pré-parto que resultaram em prematuridade extrema (6 meses e 7

dias).

2.3 Avaliacao por Inspecao e Palpacao
Na inspecdo, observaram-se pés em equino, associados a hiperatividade de
triceps sural, presenca de sialorréia, auséncia de sustentagéo cervical e de tronco. A
palpacdo manual, constatou-se hiperatividade bilateral de triceps sural e amplitude
de movimento passiva (ADM) de membros superiores e inferiores comprometida por

rigidez articular.

2.4 Analise Postural
Durante a analise postural, realizada com a paciente em posi¢cao sentada com apoio,
na vista frontal identificaram-se tornozelos em plantiflexdo constante (pés em
equino), maos e cotovelos em padrao flexor, oscilagdes do tronco indicativas de
déficit de sustentagdo e membros inferiores inicialmente em padrao flexor,

caracterizando hipertonia.



2.5 Avaliagao do Ténus Muscular
Para avaliagdo do ténus muscular utilizou-se a Escala de Ashworth
(BOHANNON; SMITH, 1987), que classifica a espasticidade de 0 a 4: 0 = tonus
normal; 1 = aumento do ténus no inicio ou final do arco de movimento; +1 = aumento
do tébnus em menos da metade do arco; 2 = aumento em mais da metade do arco; 3
= partes em flexdo ou extensdao movidas com dificuldade; 4 = partes rigidas em

flexao ou extenséao.

2.6 Testes Neurologicos e Reflexos
Os testes especiais demonstraram: Sinal de Babinski com resposta flexora
normal; reflexo patelar preservado bilateralmente; reflexo aquileu comprometido
bilateralmente; reflexo bicipital comprometido bilateralmente; reflexo de Landau
presente; reagdes de protecdo ausentes em todas as diregdes; e reacdes de

equilibrio ausentes em todas as diregdes.

2.7 Histérico Gestacional e Condi¢goes do Parto

Segundo relato materno, o pré-natal foi acompanhado regularmente (nove
consultas), tendo ocorrido ameaga de aborto durante a gestagdo, com uso de
medicacdo n&o abortiva (nome n&o informado). A mée percebeu os movimentos
fetais apenas apos o sexto més de gestacdo. O parto foi antecipado devido ao ndo
controle da pressao arterial materna, evoluindo para pré-eclampsia. A crianga
nasceu com aproximadamente 32 semanas, em maternidade de referéncia regional,
por parto cesareo, com peso de 2.500 g e estatura de 48 cm, apresentando
coloragao rosea, choro forte e succdo normal. A mae nao apresentou cartdo de
vacina nem soube informar o indice de Apgar. Nao houve complicagdes no parto € a

crianca nao faz uso atual de medicacao.

2.8 Historico Pé6s-Natal e Desenvolvimento Atual
A amamentagao ocorreu até os seis meses, quando a crianca apresentou
episddio de pneumonia. A mae relatou ingestdo de bebida alcodlica durante a
gestagdo, negando uso de drogas ilicitas. Nao ha histérico de abortos anteriores
nem antecedentes pessoais ou familiares patologicos relevantes. A crianga

demonstra interesse por doces, salgados, brinquedos, musica, carinho e



brincadeiras. Atualmente, apresenta quedas frequentes devido ao apoio podal

ineficiente, especialmente ao correr.

2.9 Exame Fisico Geral

No exame fisico geral, a crianga encontrava-se aparentemente estavel, com
cognigdo preservada, acuidade visual e auditiva normais, acianética, com tosse
produtiva eficaz e pupilas isocéricas e reativas. A ausculta respiratéria, murmurio
vesicular presente com roncos difusos bilateralmente. Pele hidratada, normocorada,
com textura e elasticidade preservadas e sem manchas significativas. Observou-se
retragdo muscular em isquiotibiais, gastrocnémios e soleo, associada a hipertonia. O
alinhamento das dobras da perna era simétrico, com discreto varismo visual do
calcaneo. Os reflexos patelar, aquileu e cutadneo plantar estavam presentes, sendo o
aquileu discreto; os demais reflexos avaliados apresentaram-se dentro da

normalidade.

2.10 Hipéteses Diagnésticas e Diagnéstico Diferencial
Foram levantadas como hipoteses diagnosticas iniciais: pé torto congénito,
artrogripose, mielodisplasia, moléstias neuromusculares, quadril séptico, fratura de
quadril, osteomielite do fémur e deficiéncia focal femoral proximal. Apos criterioso
diagndstico diferencial, consideraram-se como possibilidades: outros tipos de pé
torto congénito, artrogripose, mielodisplasia, moléstias neuromusculares, quadril

séptico e a possibilidade de fratura de quadril associada a osteomielite do fémur.

3 PROGRAMAGAO FISIOTERAPEUTICA

Ficou entdo estabelecida a Programacgéo Fisioterapéutica com os seguintes
Objetivos: Explicar sobre a sindrome; mobilizar articulagdes; alongar musculaturas
posteriores; estimular a cognigao; estimular equilibrio e coordenacdo; e orientar a

mae. Durante toda a Programacgao Fisioterapéutica nossos Procedimentos foram:

° Explicagcdo da patologia a méae;

° Alongamentos passivos em membros inferiores com

mobilizagdes suaves em tornozelos. Enfase em cadeia posterior;

° Treino de propriocepgao caminhando em colchonete;



° Utilizacao de brinquedos ludicos;
° Percepcéao do tornozelo na maca;

° Orientagcdes sobre a importancia da fisioterapia

regularmente.

4 RESULTADOS E DISCUSSOES

Frente a suspeita de SED, é essencial o exame fisico completo, com
avaliagdo de hipermobilidade articular e hiperextensibilidade da pele (ESPOSITO, A.
et al. 2016). O diagnoéstico é favorecido pelo escore de mobilidade articular de
Beinghton (BEIGHTON, P. et al.1998). A dor é uma caracteristica comum associada
as varias formas de SED (CASTORI, 2013). Do ponto de vista clinico, a dor articular
recorrente é a apresentagcao mais comum da SED tipo hipermobilidade, refletida pela
aplicacao dos critérios diagnosticos de Brighton (GRAHAME. et al, 2000) ou também
conhecido como critérios de Villefranche. A SED tipo hipermobilidade pode ser
diagnosticada na presenca de dois critérios maiores ou um critério maior e dois

menores, ou na presenca de quatro critérios menores.

Tabela 1.

caracteristicas clinicas e genéticas

Classificacdo da sindrome de Ehlers-Danlos e suas principais

TIPO ALTERAGCOES CARACTERISTI
GENETICAS CAS
SECUNDARIAS
CLASSICO (EDS | Triade: Mutagbes no Auséncia de
1E ) hipermobilidade colageno tipo V; | estrias;
articular, genes: COL5A1 [ Hematomas,
hiper-extensibilid |e COL5A2 | pseudotumores
ade e cicatrizes | Condi¢ao moluscoides nos
atréficas hereditaria cotovelos e
alargadas autossbmica joelhos.
dominante, com | Microscopia
gravidade  que | eletrénica da
pode variar




dentro da mesma | pele: “flores de
familia. colageno”.
HIPERMOBILID | Hipermobilidade |A heranga | Dor crénica grave
ADE (EDS Ill) e, dentro da |parece ser | nas articulagoes.
mesma familia, | autossémica Sintomas de
0s membros | dominante, mas | disfungao
podem ser [a base genética | autondmica.
variavelmente permanece Sindrome de
afetados. desconhecida. taquicardia
postural
ortostatica.
VASCULAR Hematomas Condicao Pele fina, fragil e
(EDS IV) recorrentes em [ autossdmica translucida com
locais nao | dominante; vasos  visiveis;
propensos a | mutagao no gene | hipermobilidade
traumas. COL3A1, que | articular nas
codifica o | maos. Nariz fino

colageno tipo Il

e comprimido,
olhos
proeminentes e
orelhas sem
I6bulo. Acrogeria:
aparéncia
envelhecida
prematuramente
para maos e pés.
Pneumotdrax.
Microscopia
eletrénica:
variabilidade de
didmetro do

colageno.




CIFOESCOLIOS

Inicio precoce de

Condicéao

Hipermobilidade

E (EDS VI) cifoescoliose autossbmica articular,
progressiva, recessiva  com | hiperextensibilida
hipotonia e atraso | deficiéncia nalde da pele,
motor grave. enzima lisil | hematomas

hidroxilase 1. | recorrentes,

Mutacao do gene | cicatrizes

PLOD1. atroficas e
fragilidade da
esclergtica com
pressao
intraocular
elevada. Ruptura
vascular.

ARTROCLASIA | Extremamente Condicao

(PARTE DA EDS | rara. Luxagao [ autossémica

VII) congénita dominante.
bilateral do | Mutagdes em
quadril, colageno tipo |I;
hipermobilidade |[genes COL1A1,
articular grave | COL1A2.
com

deslocamentos
recorrentes,
hiperextensibilida
de da

hematomas

pele,

recorrentes,
cicatrizes
atroficas,
cifoescoliose e

osteopenia.




DERMATOSPAR | Extremamente Condicéao Microscopia

AXIS (FOI | rara. Flacidez, | autossbmica eletrbnica de

INCLUIDA NA/| pele fragil, | recessiva. pele:

EDS Vi) fechamento Atividade caracteristicas
atrasado das | deficiente da | “fibrilas
fontanelas, procolageno-Npr | hieroglificas”.

esclera azulada, | oteinase,
hérnia umbilical e | codificada pelo
baixa estatura. gene ADAMTS2.

Fonte: ( BEIGHTON, P. et al.1998) ( KARAA, A.; STOLER, J. M. 2013) (ESPOSITO,
A. et al. 2016)

Com base nesta classificacdo refinada, diz-se que uma em cada 5.000
pessoas € afetada pela sindrome de Ehlers-Danlos ( PYERITZ, 2000). Os Critérios
de Villefranche foram uteis para a classificacdao dos subtipos da SED por muitos
anos. No entanto, vale a pena notar que, em alguns casos, foram substituidos por
critérios genéticos mais especificos com base na identificagdo de mutacdes

genéticas associadas a subtipos especificos de SED.

O papel das maes no processo de inclusdo de criangas com necessidades
educativas especiais € extremamente importante, seja no apoio familiar, seja
desmontando mitos e criando um contexto positivo a experiéncia e a proximidade
entre as criangas no ambiente escolar. Sendo assim, no caso do publico-alvo da
Educacado Especial para criangas com SED numa perspectiva inclusiva, é
fundamental reconhecer que nao se trata apenas de organizar o atendimento
educacional a partir da légica clinica e saindo dos referenciais educacionais, mas
olhando clinicamente para os sujeitos na procura neles o que lhes falta para
completa adaptagcdo e normalidade, trabalhando no que os distancia da normalidade

para assim estabelecer um servigo educacional que favorecga sua aprendizagem.

5 CONSIDERAGOES FINAIS
E importante que os pacientes com SED sejam acompanhados regularmente

por uma equipe médica que inclua: reumatologistas, geneticistas clinicos e outros



especialistas, conforme necessario. Esses profissionais podem oferecer um plano de
tratamento personalizado para gerenciar os sintomas e complicagdes especificos de
cada paciente. Lembrando que a abordagem terapéutica pode variar
significativamente entre os diferentes subtipos da SED, portanto, é fundamental um
diagndstico preciso e um acompanhamento médico especializado. Além disso, a
pesquisa médica continua a avancar no entendimento e tratamento da SED, e novas

opgdes terapéuticas podem estar disponiveis no futuro.
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