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Resumen

El sindrome de Ehlers-Danlos es un desorden que afecta a 1:5000 individuos, y es causado por
mutaciones genéticas que alteran la habilidad funcional de musculos, ligamentos y articulaciones del
paciente, ocasionando a su vez alteraciones articulares, tisulares, cardiovasculares y mucocutaneas, asi
como anomalias a nivel craneofacial y bucal. Luego de multiples observaciones y de numerosos estudios,
se ha descrito una nueva version del sindrome de Ehlers-Danlos, con caracteristicas craneofaciales,
el cual cursa con laxitud progresiva tisular y articular e, incluso manifestaciones de fragilidad
multisistémica. En la presente investigacion, se reporta el caso de una paciente de género femenino de
6 afios de edad, portadora de multiples caracteristicas clinicas asociadas al sindrome de Ehlers-Danlos
tipo IlI-Hiperlaxitud, asi como patrones craneofaciales y bucales especificos tales como: fontanela
larga, hipertelorismo, fisuras palpebrales cortas y bajas, nariz corta y columela hipoplasica, orejas bajas
y rotadas, paladar profundo, filtrum largo, bermellon del labio superior delgado, mentdén hipotdnico
y patron de crecimiento dolicofacial. En conclusion, la paciente fue diagnosticada luego de diversas
evaluaciones con el EDS tipo III con caracteristicas craneofaciales, pero al ser una nueva clasificacion
del EDS, es necesario realizar investigaciones sobre el mismo.

Palabras clave: Sindrome de Ehlers-Danlos, hiperlaxitud tisular, hipermovilidad articular, caracteristicas
crancofaciales.

Summary. Oral and craniofacial characteristics of a patient with Ehlers-Danlos syndrome. Report
of a case

Ehlers-Danlos syndrome is a relatively common disorder, affects 1: 5000 individuals, and it is caused
by genetic mutations that alter the functional ability of muscles, ligaments and joints, causing alterations
in joints, tissue, cardiovascular and mucocutaneous, as well as abnormalities in level craniofacial and
oral. After multiple observations and numerous studies, Ehlers-Danlos syndrome has been described
with skull and facial features, which is attending with progressive tissue and joint laxity, and even
manifestations of multisystem fragility has been described. This investigation reports the case of female
patient with 6 years of age, bearer of multiple clinics features associated with Ehlers-Danlos syndrome
type III- hyper mobility, as well as skull-facial patterns and mouth specific such as: long fontanel, hyper
telorism, short and low palpebral fissures, short nose and small columela, low and rotated ears, deep
palate, long philtrum, thin vermilion of the upper lip, Chin hypotonic and impressive pattern - recognition
dolicofacial. In conclusion, the patient was diagnosed after diverse evaluations with the EDS type III
with characteristics craniofacial, but to the being a new classification of the EDS, it is necessary to make
investigations about it.

Key words: Ehlers-Danlos syndrome, tissue hipermobility and hypermobility joint, craniofacial features.
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Introduccion

El sindrome FEhlers-Danlos, es un grupo
heterogéneo de desordenes hereditarios de
tejido conectivo y muscular, que afecta a 1:5000
individuos, en ambos géneros y sin predisposicion
racial, que se caracteriza por laxitud de la piel,
movilidad de las articulaciones y fragilidad tisular
de la piel, ligamentos, vasos sanguineos y 0rganos
internos'. En 1891, Tschernogubow, dermatélogo
ruso, hace la primera descripcion clasica’.

Posteriormente en 1901, Edvard Ehlers,
dermatologo danés, reporta un paciente con
caracteristicas de desarticulacion, tendencia a la
hemorragia y cutis laxo, siendo en 1908 que Henri-
Alexandre Danlos, dermatdlogo francés, describe
un paciente con piel delgada e hiperelastica con
pseudotumoresmoluscoides’ comounascontusiones
cronicas de los tejidos fragiles. A mediados de 1930
el nombre de Sindrome Ehlers-Danlos (EDS) fue
aceptado cientificamente y utilizado para describir
alos pacientes con las caracteristicas mencionadas®.
Este sindrome, causado por mutaciones genéticas
de tejido conectivo y muscular que disminuyen la
habilidad funcional de los musculos, ligamentos y
articulaciones, afectan el soporte y elasticidad que
el coldgeno provee al sistema musculoesqueletal,
ocasionando hipermovilidad articular e hiperlaxitud
tisular, debilidad de los tejidos, alteraciones
mucocutaneas, cardiovasculares, neurologicas,
gastrointestinales,  uroldgicas,  ginecoldgicas
y anomalias en orejas y nariz. Se sabe, que el
mecanismo fundamental de EDS consiste en efectos
negativos dominantes o haploinsuficiencia de
cadenas de procoladgeno alfa mutantes y deficiencia
de las enzimas de procesamiento de colageno®.

Asimismo, el EDS es extremadamente
heterogéneo, desde los puntos de vista clinico y
molecular; existen anomalias en la expresion o en
la estructura de las fibras colagenas tipo [, Il y V,
asi como también anormalidades enzimaticas en la
modificacién y procesamiento post translacional
de esas fibras coldgenas, siendo de esta manera
identificados subtipos de EDS? El colageno, es
una molécula proteica, que forma fibras colagenas
y que se produce principalmente en las células del
tejido conectivo, es un componente importante
de la piel y el hueso, siendo la mas abundante en
los mamiferos, ya que constituye alrededor de un
cuarto de la masa total de proteinas’.

Asi, se han encontrado cerca de 20 tipos de
coladgeno, siendo los principales los clasificados
como I, II, III, V y XI. Cualquier alteracién o
mutacion que se produzca en la formacion de
¢ésta proteina, puede causar un fenotipo normal
o anormal, dependiendo de la naturaleza de la
proteina que se vea afectada®. Si la mutacion
afecta a una proteina enzimatica, los heterocigotos
seran usualmente normales, ya que aunque exista
una pérdida de 50% de actividad enzimadtica hay
una compensacion de las enzimas restantes que
no han sido afectadas, entonces en este caso
el EDS mostraria una herencia recesiva; por el
contrario, cuando la mutacion del gen afecta a
la estructura del colageno como tal, una pérdida
del 50% de la actividad enziméatica originaria
heterocigota anormal: esto es caracteristico de
haploinsuficiencia o pérdida de la funcionalidad y
mostraria herencia dominante®.

En este orden de ideas, se sefiala que existen
varias clasificaciones del EDS, basadas en los
signos clinicos y mas recientemente en defectos
biomoleculares’; Carter y Wilkinson, son quienes
proponen la primera escala para medir el
sindrome de hipermovilidad, donde se le asigna
un punto al paciente que puede realizar cada uno
de los siguientes indicadores del sindrome de
hipermovilidad: aposicion pasiva del dedo pulgar
hacia el antebrazo, hiperextension pasiva de los
dedos y muieca, de manera que los dedos se
encuentran paralelos al antebrazo, hiperextension
del codo e hiperextension de la rodilla pasando 10
grados, flexion anterior del tronco con las rodillas
completamente extendido con las manos tocando
el piso y excesiva dorsiflexion y eversion’. No
obstante, la clasificacion mas reciente es la de
Beighton 1998, que reconoce seis subtipos,
muchos de los cuales son apuntados como defectos
genéticos que afectan una de las fibras colagenas;
asimismo, se basa en caracteristicas clinicas,
bioquimicas y moleculares®.

Sin embargo, ejemplos de variantes sin
clasificar (fenotipos solapados) son cada dia mas
comunes; asi, mutaciones genéticas en las fibras
de colageno o modificaciones de las enzimas
colagenas son identificadas en la mayoria de
las formas de EDS, siendo las mas comunes las
correspondientes a las presentaciones clasicas
(colageno tipo V y III), y menos comunes las de
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iguales variantes (defectos de colageno tipo I)°.
Entre los tipos mas comunes del EDS destaca el
denominado clasico, que representa las formas I
y II de la enfermedad, combinadas porque ambas
se relacionan con defectos en el colageno tipo V'y
manifiestan caracteristicas clinicas similares®.

Asi, el EDS tipo I demuestra marcada
hiperextensibilidad de la piel, cicatrices atroficas y
significante hipermovilidad articular, mientras que
en el tipo II, la afectacion en piel es menos severa
y la laxitud articular estd limitada. Hallazgos
adicionales pueden incluir piel stper suave y
delicada, pseudotumores moluscoides, esferas
subcutdneas a nivel de antebrazo y pantorrilla,
hipotonia muscular, equimosis y fragilidad
tisular’. Asimismo, el paciente que cursa EDS
clasico es susceptible a prolapso de la valvula
mitral o tricispide y a recurrentes subluxaciones
articulares del hombro, tobillo o articulacion
temporomandibular, refiriendo frecuentemente
fatiga, dispareunia y disfuncion sexual'®.

El tipo de hipermovilidad, representa la forma
tipo III de la enfermedad, cuyo fenotipo indica
que existe herencia autosomica dominante.
Los pacientes, se caracterizan por mostrar
hipermovilidad articular generalizada y dolor
musculoesqueletal cronico y debilitante. Al igual
que en el tipo clasico, el prolapso de la valvula mitral
es mas prevalente de lo normal y las articulaciones
de hombros, tobillos y articulacion temporo
mandibular son susceptibles a dislocaciones''.
Igualmente, la hipermovilidad articular es una
manifestacion clinica dominante, en tanto que la
hiperextensibilidad de la piel es variable®.

El tipo vascular del sindrome de EDS, por
su parte, es potencialmente letal, pero prevalece
en un estimado de solo 1:50.000 personas,
representando la forma tipo IV de la enfermedad,
encontrandose afectada la estructura de coldgeno
tipo III'%. Los pacientes con EDS tipo vascular
demuestran equimosis, fragilidad y suavidad de las
paredes musculares, hiperextensibilidad articular
leve, piel translicida y apariencia facial distintiva
con ojos prominentes, nariz y labios pequefios,
mejillas deprimidas y orejas deslobuladas'.
También, la facil formacion de hematomas es la
manifestacion clinica dominante y generalmente
es la queja principal de los pacientes; en el

transcurso de la enfermedad, las paredes fragiles
de las arterias abdominales de mediano calibre,
colon sigmoideo y utero de mujeres embarazadas
son mas vulnerables a las rupturas, ocasionando
muerte en la tercera o cuarta década de vida y, en
los peores casos, los pacientes pueden ser victima
de disecciones arteriales coronarias espontaneas y
ruptura e infarto miocardico.

Otras manifestaciones incluyen
hiperextensibilidad articular, usualmente
involucrando las manos, y una piel delgada
mostrando el patron venoso a nivel de pecho,
tronco y extremidades’. El ultimo hallazgo, son
las caracteristicas faciales: el paciente posee una
apariencia de viejo (acrogeria) y pueden presentar
formacion de queloides, fendmeno de Raynauds vy,
en la nifiez, subluxaciones articulares recurrentes,
pie plano, hernias inguinales y neumotorax'?.

El tipo EDS cifoscoliosis, representa la
forma tipo VI de la enfermedad. Es una forma
autosdmica recesiva. Se produce por mutaciones
en el gen PLOD, el cual codifica la enzima lysyl
hydroxylasa®. Los pacientes, presentan hipotonia
evidente, laxitud articular, escoliosis congénita
y fragilidad ocular; la hipotonia muscular puede
ser severa y se presenta desde el nacimiento,
ocasionando un retraso en el desarrollo motor'.
Adicionalmente, los globos oculares sufren de
fragilidad escleral y vulnerabilidad a la ruptura
luego de un traumatismo menor. Otros hallazgos
pueden incluir fragilidad tisular, cicatrices
atroficas, equimosis, ruptura arterial, habitos
marfanoides, microcérnea y osteopenia'“.

El tipo Artroclasia, representa las formas
Vlla y VIIb del EDS, combinadas ambas en un
subtipo porque una y otra presentan defectos en
el colageno tipo I y hallazgos clinicos similares:
severa hipermovilidad articular con recurrentes
subluxaciones'. Hallazgos adicionales incluyen
hipotonia, cambios de la piel, escoliosis
media, equimosis, cifoscoliosis y osteopenia.
Interesantemente, la regla de este tipo de EDS
es la dislocacion congénita bilateral de la
cadera. La hipotonia muscular es prominente,
y la piel es moderadamente hiperextensible. Se
observan cicatrices atroficas y hemosideroticas
especialmente en la adultez y produccion de
hematomas moderados®.
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El tipo Dermatosparaxis, representa la forma
VIIc del EDS; es autosdmica recesiva, con
mutacion en el gen ADAMTS2, el cual codifica
la enzima procolageno N-peptidasa’. Durante la
nifiez, los pacientes demuestran fragilidad de la
piel, produciéndose equimosis, asi como cutis laxa
(flacidez y piel excesiva) y, adicionalmente, pueden
presentar rupturas prematuras de las membranas
fetales, hernias umbilicales o inguinales, baja
estatura, esclera azul y caracteristicas faciales como
epicantos caidos, fisuras palpebrales bajas, parpados
hinchados y micrognasia®, asi como excesiva piel
periorbital y fontanela larga en la infancia'®.

Cabe destacar, que aunque las manifestaciones
bucales y dentales pueden presentarse en todos
los tipos de ESD, son mas comunes en el Tipo
VIII (de tipo periodontal, sumamente raro), que
ademas de cursar con los signos tipicos del EDS
clasico, produce deterioro de las encias y del hueso
alveolar y la pérdida prematura de los dientes's,
que con frecuencia estan mal desarrollados y son
anormalmente pequefios.'”'® Asimismo, pueden
observarse tumores odontogénicos queratoquisticos
y las unidades dentales son propensas a fracturarse
con estrés minimo. Otras caracteristicas de este
infrecuente tipo de EDS son: fragilidad gingival
con sangramiento luego de traumas menores, fécil
distension de la mucosa bucal y lengua hipermoévil,
con habilidad para realizar el signo de Gorlin
(capacidad de tocar la punta de la nariz con la punta
de la lengua).”

Igualmente, existen otras variantes de EDS
extremadamente raros, que son los tipos V,
IX, X y XI, cuya existencia es cuestionada por
algunos cientificos®. En todo caso, existen ciertas
caracteristicas generales a la mayoria de las
presentaciones del EDS (en grados diferentes);
hiperextensibilidad de lapiel, curacionretardada de
las heridas con cicatrices atroficas, hipermovilidad,
produccion de hematomas facilmente y fragilidad
generalizada del tejido conectivo?'.

No obstante, la hiperextensibilidad de la piel
caracteristica de todos los subtipos de EDS, no
se encuentra en el tipo vascular, mientras que
la hipermovilidad articular es generalmente
generalizada y puede variar en severidad. Es
generalmente evaluada usando la escala Beighton’:

1. Dorsiflexion pasiva del quinto dedo que
sobrepase los 90° (un punto por cada mano).

2. Aposicion pasiva de los pulgares a la cara
flexora del antebrazo (un punto por cada lado).

3. Hiperextension activa de los codos que
sobrepase los 10° (un punto por cada lado).

4. Hiperextension de las rodillas que sobrepase
los 10° (un punto por cada lado).

5. Flexion del tronco hacia adelante, con las
rodillas en extension, de modo que las palmas de
las manos se apoyen sobre el suelo (un punto).

De acuerdo a dicha escala, una puntuacion de
5/9 6 mas, define hiperlaxitud®.

Ahora bien, en cuanto a las caracteristicas
bucales y maxilofaciales del EDS; como ya
se menciond, los defectos en la estructura o
procesamiento del colageno producen fragilidad
de dicha proteina en todo el cuerpo, y la boca no
se encuentra inmune. De hecho, los tejidos de la
mucosa bucal en pacientes con EDS presentan
anomalias vasculares relacionadas a una
estructura impar de la matriz extracelular, lo que
origina disminucidn en la densidad y complejidad
geométrica de los tejidos mucosos, que pueden ser
lo suficientemente capaces de causar alteracion en
la oxigenacion y nutricion de los tejidos®.

Adicionalmente, existen reportes de depositos
fibrinoides, que producen vasculitis en los
tejidos gingivales, lo que sugiere, que en general
el colageno mucoso de pacientes con EDS es
mas propenso a la inflamacion que el colageno
normal, observandose también la presencia de
periodontitis temprana, ulceraciones en la mucosa,
sangramientos gingivales, movilidad y pérdida
dentaria?’>. Asimismo, existen numerosos defectos
dentales en el EDS, como hipoplasia del esmalte
y estructuras irregulares de dentina con tibulos
dentinarios siguiendo cursos anormales'®. Articulos
de revision, indican la presencia de alteraciones
observadas en radiografias periapicales como raices
cortas, malformadas y dilaceradas, calcificaciones
pulpares y camaras pulpares largas'’*.

En cuanto a caracteristicas craneofaciales,
Kosho y col, con base en sus hallazgos y los
reportados por Yasui y col en el 2003, proponen
un nuevo tipo de EDS clinicamente reconocible
debido a ciertas caracteristicas morfoldgicas de
cara y cabeza, multiples contracturas congénitas y
laxitud tisular y articular progresiva, acompanadas
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de fragilidad multisistémica®. Asi, definen a
estos pacientes una fontanela anterior larga en la
infancia, hipertelorismo, fisuras palpebrales bajas
y cortas, esclera azul, nariz corta con columela
hipoplésica, orejas rotadas con insercion baja,
paladar profundo, filtrum largo, bermellon del labio
superior delgado, boca pequefia, microretrognacia
en la infancia y cara larga y asimétrica con
protrusion mandibular en la adolescencia®.

También, presentan alteraciones esqueléticas
como contracturas congénitas de los dedos,
caderas y mufiecas. Es usual, por otro lado, talipes
equinovarus con insercion anormal de los musculos
flexores, laxitud articular progresiva con recurrentes
dislocaciones, progresivos talipes valgus, planus
y cavum, dedos cilindricos y alargados, estrechez
diafisiaria de las falanges, metacarpos y metatarsos,
deformidades pectorales, escoliosis o cifoscoliosis
con disminucion fisiologica de la curvatura de la
espinatoraxicay de las vertebras altas®. Igualmente,
se presentan alteraciones cutdaneas en forma de
hiperextensibilidad progresiva, produccion facil
de hematomas y fragilidad tisular con presencia de
cicatrices atroficas; es usual la acrogeria (lineas en la
palma de la mano en la nifiez y arrugas prominentes
en la adultez), siendo recurrentes las infecciones
subcutaneas, con formacion de fistulas®.

Otras alteraciones de este nuevo tipo de
EDS, son: a) Cardiovasculares (anomalias en
las valvulas cardiacas y formacion recurrente de
amplios hematomas subcutaneos desde la nifiez);
b) Gastrointestinales (constipacion, perforaciones
diverticulares); c¢) Respiratorias (neumo-tdrax)
y, d) Oftalmolodgicas (estrabismo, glaucoma,
miopia, errores refractivos, disminucion de la
agudeza visual).?* Adicionales signos objetivos
y subjetivos, incluyen desarrollo motor grueso
retardado e hiperalgesia a la presion, asi como
aversion a ser abrazados fuertemente.

Reporte del Caso

En la presente investigacion, se reporta el caso
de una paciente de género femenino de 6 afios
de edad, hija tnica, nacida de parto natural a las
38 semanas de gestacion, sin complicaciones
pre o post natales, con peso al nacer de 3.5 kg y
la talla de 57 cm. Madre con presunto EDS sin
confirmar y padre fallecido sin historia médica
conocida. La paciente, presenta multiples

caracteristicas clinicas asociada al EDS de
tipo III, denominado como hiperlaxitud, con
patrones clinicos propios del mismo, entre las
cuales se observan hiperextensibilidad de la piel
e hipermovilidad articular (Fig 1, 2), piel suave
y delgada, curacion retardada de las heridas con
cicatrices atroficas.

Figura 1. Hiperextensibilidad de la piel del rostro.

Figura 2. Hipermovilidad articular de la mano.

Adicionalmente, la hipermovilidad involucra
la articulacion temporomandibular, la cual se
ve reflejada en una apertura bucal méxima de
63 mm y un movimiento de lateralidad de 11
mm bilateralmente. Asi mismo se evidencia
hipermovilidad en las articulaciones costo-
vertebrales y costo-esternales, articulaciones
claviculares y columna vertebral. Otro problema
relacionado con la hipermovilidad articular
resultaron ser las deformidades de los pies,
especificamente el pie plano congénito.
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También, se observo fragilidad generalizada
del tejido conectivo y la aparicion de hematomas
con gran facilidad. Ahora bien, algunas de las
caracteristicas craneofaciales presentes en ésta
paciente estan, fontanela larga, hipertelorismo,
fisuras palpebrales cortas y bajas, nariz corta y
columela hipoplésica, orejas bajas y rotadas,
filtrum largo, bermellon del labio superior
delgado, mentoén hipotonico, patron facial de
crecimiento dolicofacial (Fig 3, 4) y, a nivel
ocular, se apreciaron manchas azules en la
esclerotica (Fig 5).

Figura 5. Manchas azules en la esclerdtica superior.

A la vez, la paciente presenta caracteristicas
bucales y maxilofaciales particulares, tales como
empuje lingual, poder tocarse la punta del menton
con la lengua, diente supernumerario mesiodens
(Fig 6a), paladar profundo y ojival (Fig 6b) y

mordida abierta anterior.

Figura 3. Vista frontal de las caracteristicas craneofaciales de la
paciente desde los 4 afios hasta los 6 afios, tales como fontanela
larga, hipertelorismo, fisuras palpebrales cortas y bajas, nariz corta
con columela hipoplasica, orejas bajas y rotadas, filtrum largo,
bermellon del labio superior delgado mentén hipoténico y patron de
crecimiento dolicofacial.

Figura 6a. Radiografia periapical de diente supernumerario
mesiodens.

Figura 4. Vista Lateral de las caracteristicas craneofaciales de la
paciente desde los 4 aflos hasta los 6 afios, tales como fontanela
larga, hipertelorismo, fisuras palpebrales cortas y bajas, nariz corta
con columela hipoplasica, orejas bajas y rotadas, filtrum largo,
bermellon del labio superior delgado, menton hipotonico y patron de

crecimiento dolicofacial. Figura 6b. Paladar profundo y ojival.
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Finalmente, a la evaluacion de la muestra
de piel tomada se observd histologicamente
una epidermis normalmente constituida y
bien diferenciada, con cuerpos papilares
bien conformados. Sin embargo en todo el
grosor de la dermis se aprecid una marcada
proliferacion de fibras elasticas que se ponen de
manifiesto con la coloracidén orceina, asi como
alteraciones en el tejido conectivo subpapilar
y vasos sanguineos dilatados y serpenteados,
con notable abundancia de tejido elastico
agrupado en haces, constituyendo verdaderos
elastomas. Incluso, en algunos puntos de tejido
elastico se observaron ndédulos granulomatosos
constituidos por polinucleares, eosinodfilos y
cé¢lulas epiteloideas, en tanto que las glandulas
sudoriparas, sebaceas y foliculos pilosos se
apreciaron normales. Luego de la evaluacion
clinica, radiografica e histologica realizada
a la paciente, se diagnostico EDS tipo III con
caracteristicas craneofaciales.

Discusion

La literatura sobre el EDS es amplia y
permite  encontrar algunas coincidencias
respecto a las caracteristicas presentes en la
paciente caso de estudio. En primer término,
se destaca el caricter hereditario (aunque no
confirmado en la madre), que se ha reportado
por otros investigadores como autosdmico
dominante.”?*?¢ Sin embargo, en cada uno de los
casos de EDS con caracteristicas craneofaciales
reportados por Kosho, ambos progenitores
eran sanos®, lo que sugiere heterogeneidad
genética. En relacion a la hiperextensividad e
hiperelasticidad, son los signos comunmente
asociados a la enfermedad?®, originados por
determinadas alteraciones genéticas de la fibra
coldgena que predisponen a inestabilidad, dolor
y osteoartritis de las articulaciones,®*’ sintoma
clasico de los pacientes EDS tipo IIL."

Respecto al pie plano congénito, la literatura
lo reporta como un hallazgo comin en casi
todos los tipos de EDS,”* y suele acompafiarse
de deformacion congénita del pie (talipes),
alteracion que no revela la paciente caso de

estudio, como en otros ya estudiados.?2%3°
Ahora bien, las caracteristicas craneofaciales
de la paciente en este caso, coinciden con
todas las reportadas por Kosho y col,* excepto
el estrabismo. Por otro lado, la presencia del
paladar ojival ha sido identificada como una
caracteristica usual en casi todos los tipos del
EDS'31,32,33,34

La observaciéon de diente supernumerario, es
un hallazgo que se ha reportado escasamente, *
siendo asociado con el EDS tipo cifoscoliosis?®®;
en cambio, la mordida abierta, por el contrario,
suele ser uno de los motivos de atencion
ortodoncica en diversos tipos del sindrome.?3"-??
Con respecto al andlisis histologico de piel,
confirm¢ el diagndstico clinico, lo que demuestra
la importancia de este procedimiento para
descartar cualquier otra patologia; en tal sentido,
la revision de la literatura permitid encontrar el
caso de un infante diagnosticado y tratado como
hemofilico quien, tras biopsia de piel y estudio
de arbol genealdgico, resultd ser paciente con
EDS.*

Es importante que los odontdlogos estén
al tanto sobre éste tipo de Sindrome, para
poder realizar el diagnostico correcto y
posterior tratamiento adecuado por un equipo
multidisciplinario de especialistas.

Conclusiones

En conclusidn, de acuerdo a las caracteristicas
clinicas generales y craneofaciales presentesen la
paciente, y gracias al trabajo multidisciplinario de
un equipo de especialistas, pudo diagnosticarse a
dicha paciente el tipo descrito por Kosho y col,*
EDS tipo III con caracteristicas craneofaciales;
en tal sentido, cabe destacar que en la literatura
de data reciente revisada, no se reportan otros
casos semejantes, lo que hace evidente la
necesidad de efectuar investigaciones sobre
el tipo de coldgeno afectado en ésta nueva
clasificacion del EDS, sobre nuevas tipologias
del sindrome y otras probables mutaciones del
coldgeno, no conocidas o precisadas hasta el
momento.
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