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RELATO DE CASO

Ehlers-Danlos syndrome in chronic pain patient. Case report

Sindrome de Ehlers-Danlos em paciente com dor crénica. Relato de caso

Paola Lima Bem-Haja', José Carlos Canga', Yuri Louro de Abreu?, Felipe Minotti Bedoni'

ABSTRACT

BACKGROUND AND OBJECTIVES: Ehlers-Danlos Syn-
drome is a connective tissue disease which becomes disabling in
some cases. This study aimed at presenting a rare case diagnosed
in the Ambulatory of Symptoms Control and Palliative Care
with severe pain.

CASE REPORT: Male patient, 17 years old, who came to the
ambulatory complaining of widespread pain for 4 years. He re-
ferred history of joint hypermobility noticed since childhood.
CONCLUSION: Based on clinical history and physical evalu-
ation, in addition to Brighton criteria, patient was diagnosed as
having hypermobility-type Ehlers-Danlos Syndrome.
Keywords: Hypermobility, Joint pain, Multidisciplinary mana-
gement.

RESUMO

JUSTIFICATIVA E OBJETIVOS: A sindrome de Ehlers-
-Danlos é uma doenga do tecido conjuntivo que em alguns casos
torna-se incapacitante. O objetivo deste estudo foi apresentar um
caso raro diagnosticado no Ambulatério de Controle de Sinto-
mas e Cuidados Paliativos com quadro doloroso importante.
RELATO DO CASO: Paciente do género masculino, 17 anos,
apresentou-se ao ambulatério com queixa de dor no corpo gene-
ralizada havia 4 anos. Referia histéria de hipermobilidade articu-
lar notada desde a infincia.

CONCLUSAO: Neste caso realizou-se o diagnéstico de Sindro-
me de Ehlers-Danlos, tipo hipermobilidade, com base na hist4-
ria clinica e no exame fisico, além dos critérios de Brighton. A
adesao ao tratamento multidisciplinar mostrou impactante me-
lhora na qualidade de vida do paciente.

Descritores: Dor articular, Hipermobilidade, Tratamento mul-
tidisciplinar.
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INTRODUGCAO

A sindrome de Ehlers-Danlos (SED) ¢ um disttirbio do tecido con-
juntivo caracterizado por hipermobilidade e frouxidao das articu-
lages, hiperextensibilidade da pele, cicatrizes atréficas, pele fridvel
e equimoses'®. E uma doenga genética, em que o diagndstico ¢
eminentemente clinico, com manifestagoes distintas que englobam
mais de 10 sindromes clinicas. Os tipos mais comuns sdo os tipos I,
IT e I11, que se caracterizam por hipermobilidade articular e cutinea,
pele fridvel e cicatrizes atréficas (tipos I e I) e hipermobilidade arti-
cular, dor e luxagoes (tipo III)*. A SED também tem sido associada
a transtornos psiquidtricos, fadiga, tontura e dor musculoesqueléti-
ca. O coldgeno ¢ a proteina que suporta o tecido conjuntivo (pele,
ligamentos, tendoes, paredes dos érgaos internos, cartilagem, vasos
sanguineos) e defeitos na sua sintese podem resultar em fraqueza
muscular levando aos sinais e sintomas jd descritos’. A SED clds-
sica compreende 50 a 90% de todos os casos™ e sua prevaléncia é
estimada em 1:20.000 na populagio’. A hipermobilidade articular
¢ um dos sinais da SED cldssica publicado na literatura. Este sinal
pode ser avaliado usando a escala de Brighton, em que uma pontua-
¢io de 5 em 9 ou maior, define a hipermobilidade®.

O objetivo deste estudo foi relatar o caso de paciente com queixa de
dor articular generalizada, principalmente no joelho, inicialmente
diagnosticado como portador de “dores de crescimento” em servigo
de atengio bésica (Ambulatdrio de Especialidades) e, posteriormen-
te sendo levantada a hipdtese diagndstica de SED, com base nos
sintomas, incluindo dor musculoesquelética cronica, fraqueza mus-
cular generalizada, bem como histéria de hipermobilidade.

RELATO DO CASO

Paciente do género masculino, 17 anos, 50 kg, 1,70m, estudante,
natural de Sao Paulo-SP e residente em Diadema-SP. Apresentou-
-se a0 ambulatério de Controle de Sintomas com queixa de dor no
corpo generalizada havia quatro anos, localizada principalmente em
articulagdo de joelho, bilateralmente. Referiu piora do quadro 4lgico
ao longo do dia, associado com intensa fraqueza dos membros in-
feriores. Possuia histéria de hipermobilidade articular notada desde
a infAncia. Apresentava avaliagdo prévia da ortopedia que diagnos-
ticou frouxiddo ligamentar. O paciente relatou acompanhamento
com endocrinopediatra devido a baixa estatura com cerca de sete
anos de idade, sendo tratado com somatotrofina. Durante a infan-
cia foi diagnosticado com transtorno depressivo, porém sem inter-
vengdo. Apresentou exames laboratoriais recentes, além de exames
radiogréficos de pés e mios e eletroneuromiografia sem alteragées.
Tem se desenvolvido de forma apropriada, atualmente ¢ estudante
do terceiro ano do ensino médio. Ao exame fisico, apresentava-se
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em bom estado geral, sem alteragées de ausculta cardiaca e pulmo-
nar. Na face e pele inspecionou-se flacidez palpebral e arqueamento
do palato. No aparelho musculoesquelético apresentou crepitacoes
articulares, curvatura excessiva de cotovelos e dedos das maos, e pon-
tuou 6 ap6s realizar as manobras dos critérios de Brighton (Tabela
1). Presenca de escoliose e pés planos, bem como hipermobilidade.
Foi realizada ultrassonografia de joelho que evidenciou alteragao de
recesso articular bilateralmente com aumento de liquido articular.
O escore de dor variava entre 5 e 8, de acordo com a escala numé-
rica verbal (ENV) de dor de zero a 10. Como plano de tratamento
iniciou-se uso de analgésicos simples; além de recomendagoes para
pratica de atividades fisicas aqudticas e fisioterapia para fortaleci-
mento muscular e articular. Foi estimulado para iniciar tratamento
psicoldgico para melhor conhecimento da doenga e autocontrole da
dor. Ao longo do tratamento houve reajuste da dose do analgésico;
500mg de dipirona a cada 6h para controle das crises. O paciente foi
orientado para retornos mensais. A partir do primeiro més de trata-
mento foi observado declinio dos sintomas 4lgicos. A fim de avaliar
a qualidade de vida do paciente aplicou-se como instrumento de
pesquisa o World Health Organization Quality of Life Group (WHO-
QOL)’, adaptado, traduzido e validado no Brasil, formado por 26
itens, englobando vitalidade, aspectos emocionais e satide mental,
aspectos sociais, dor e estado geral de sadde. Sua pontuacio varia de
1 a 5. De acordo com o instrumento tomou-se como referéncia as
duas dltimas semanas, e evidenciou-se impacto positivo na qualida-
de de vida do paciente ap6s inicio do tratamento, de acordo com os
dominios dos instrumentos aplicados para andlise. O paciente apre-
sentava escore médio entre 3 e 5 na ENV, sem crises paroxisticas. O
acompanhamento atual é feito ambulatorialmente e as doses dos f4r-
macos ajustadas e verificadas conforme a necessidade. Nas consultas
seguintes o paciente aparentava conflanga no atendimento médico.
Com base na histéria clinica e exame fisico, além dos critérios de
Brighton, o mesmo foi diagnosticado como portador de SED. Foi
entio solicitada interconsulta no Ambulatério de Genética Médica
da Faculdade de Medicina do ABC, com a finalidade de manter-se
acompanhamento multidisciplinar, assim como investigagio para
classificacdo e orientagdes quanto ao progndstico e tratamento.

Tabela 1. Critérios diagndsticos de Brighton

Capacidade de: Direito  Esquerdo

Dorsiflexdo passiva do quinto metacarpofa- 1 1

langeano>90°

Opor o polegar ao aspecto volar do ante- 1 1

braco ipsilateral

Hiper-estender o cotolovelo >10° 1 1

Hiper-estender o joelho >10° 1 1

Colocar as maos espalmadas no chdo sem 1

dobrar os joelhos

Total 9
DISCUSSAO

A dor é uma caracteristica comum associada as vdrias formas de
SED'. Em 1994, Lumley et al.!' foram os primeiros a apontar um
possivel papel da dor cronica na qualidade de vida dos pacientes com
SED, quando estudaram o estado psicossocial de 48 individuos com
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varias formas de SED.
Voermans et al."? publicaram os resultados do seu estudo com 273
pacientes com diversas formas de SED principalmente a cldssica,
hipermobilidade e tipos vasculares; e como resultado comum en-
contraram dor intensa associada a0 comprometimento funcional. A
intensidade da dor foi relacionada com hipermobilidade, luxacoes e
cirurgias anteriores'?. Do ponto de vista clinico, a dor articular re-
corrente ¢ a apresentagdo mais comum da SED tipo hipermobilida-
de, refletida pela aplicagio dos critérios diagnésticos de Brighton'?.
A SED tipo hipermobilidade pode ser diagnosticada na presenga
de dois critérios maiores ou um critério maior e dois menores, ou
na presenca de quatro critérios menores. Alguns outros sintomas
da SED e seus subtipos incluem ciimbras musculares', fibromial-
gialil() 17,18'

de hipermobilidade préprios da SED. Realizou-se o diagndstico a

e dor neuropdtica”*®. O caso relatado mostra sinais clinicos
partir dos 2 critérios maiores; artralgia em pelo menos 4 articulagoes
ha pelo menos 3 meses e hipermobilidade presentes nos critérios de
Brighton, além dos resultados ultrassonogréficos ja descritos. Apds
a realizacio de manobras especificas, o paciente foi capaz de opor o
polegar ao antebrago bilateralmente (2 pontos), realizar a dorsiflexdo
do 5° dedo bilateralmente (2 pontos) e hiper-estender o cotovelo
>15° (2 pontos). Sintomas como fadiga cronica, tontura e o quadro
depressivo corroboraram o diagnéstico. A histdria natural da SED, diz
que a dor é uma caracteristica varidvel e que suas consequéncias sio
influenciadas pela estratégia de adaptacio que cada paciente desenvol-
ve para enfrentar a percep¢ao da dor'®. Berglund et al.'” publicaram o
resultado do estudo com 365 pacientes maiores de 18 anos portadores
de SED da Associagio Nacional Sueca e apontaram niveis elevados de
ansiedade e depressao. O presente relato confronta com a excelente
resposta terapéutica a dipirona e a terapia multidisciplinar apresentada
pelo paciente em questdo e o curto periodo de seguimento. Vale ressal-
tar, ainda, que a maioria dos pacientes nio tem uma resposta tao eficaz
a medica¢io usada de forma isolada (sem a associagdo, por exemplo,
de opioides, ou intervengoes cirtrgicas). O processo de diagndstico da
SED tipo hipermobilidade pode ser visto como um desafio, devido
aos atuais critérios diagndsticos e devido ao perfil complexo do pacien-
te. A falta de padronizagio para algumas das principais caracteristicas
clinicas (dor e flacidez do tecido conjuntivo) e a falta de inclusio de
outros sinais clinicos sio os problemas mais frequentemente mencio-
nados na pratica clinica. Além das questdes relativas a diagndsticos, a
falta de consenso sobre o tratamento ou orientagoes gerais em que o
tratamento pode ser adaptado também ¢ problemdtica. Mesmo para
médicos experientes, continua dificil identificar corretamente os pa-
cientes e determinar quais fatores devem ser alterados para obter re-
sultados positivos do tratamento. O reconhecimento desse fendtipo
especifico de dor musculoesquelética seria o primeiro e um passo
essencial possibilitando o desenvolvimento de programas novos e
mais eficazes de tratamento®.

CONCLUSAO

A sindrome de Ehlers-Danlos ¢ uma condigio complexa, multis-
sistémica, cujo grande desafio ¢ o diagnéstico correto. Para tanto, a
cooperagio interdisciplinar deve ser estimulada e questoes relativas &
heterogeneidade clinica, classificagio da doenga, diagnéstico e trata-
mento adequado da dor devem ser abordadas.
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