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Se trata de una mujer de 29 anos de edad, con un antecedente de cefaleas recurrentes,
que fue diagnosticada e intervenida de una malformacién de Arnold Chiari. Algin tiempo
después, al sufrir luxaciones recidivantes, la exploracién fisica evidencié una hiperlaxitud
ligamentosa junto con una hiperelasticiad cutdnea, hallazgos sugestivos del sindrome de
Ehlers-Danlos. Se llevé a cabo una revision sobre la asociacién de dichos problemas de salud.
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Cefalea
Arnold Chiari malformation, skin hyperelasticity, and joint hyperlaxity
ABSTRACT

Keywords: This is a 29-year-old woman with a history of recurrent headaches who was diagnosed and

Ehlers-Danlos syndrome
Arnold-Chiari malformation
Ligament hypermobility
Skin hyperelasticity
Headache

operated on for an Arnold Chiari malformation. Some time later, after experiencing recurrent
dislocations, the physical examination revealed ligamentous hypermobility along with skin
hyperelasticity, findings suggestive of Ehlers-Danlos syndrome. A review was conducted on
the association of these health problems.
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Descripcién del caso clinico

Se trata de una mujer de 29 anos que, ante un cuadro de cefa-
leas recurrentes con mala respuesta analgésica, al realizar
pruebas de neuroimagen se diagnosticé (figura 1), y posterior-
mente fue operada (craneotomia suboccipital, laminectomia
posterior y duroplastia), de una MAC. Afios después, tras varios
episodios de luxaciones, en la exploracién clinica, se evidencid
un cuadro de hiperlaxitud ligamentosa generalizada (figura 2)
junto con una hiperelasticidad cutanea (figura 3) compatible
con un SED. Los estudios cardiolégicos y oftalmolégicos no
mostraron alteraciones. Su abuela fallecié de un aneurisma de
aorta. Se realizé un estudio genético que no fue concluyente.

Figura 1 - Descenso de las amigdalas en la malformacién
de Arnold-Chiari.

Figura 2 - Hiperlaxitud ligamentosa.

Comentario

El sindrome de Ehlers-Danlos (SED) comprende un grupo hete-
rogéneo de trastornos genéticos del tejido conectivo causados
por defectos en la sintesis del colageno. En la mayoria de los
casos presenta un patrén de herencia autosémico dominante
y su incidencia estimada es de aproximadamente 1 por cada
10.000 nacimientos®.

Desde el punto de vista clinico, se caracteriza fundamen-
talmente por hiperlaxitud articular, hiperelasticidad cutdneay
fragilidad tisular?. Estas alteraciones se traducen en una mayor
predisposicion a luxaciones y otras anomalias del aparato loco-
motor, como cifoescoliosis, roturas tendinosas o displasia de
cadera, asi como a la aparicién de hematomas cutédneos y difi-
cultades en la cicatrizacién. Ademads, el SED puede asociarse
a manifestaciones en otros érganos y sistemas, incluyendo
afectacién cardiovascular, oftalmolégica y neurolégica, siendo
frecuentes las cefaleas?.

Es frecuente la asociacién entre el SED y la malformacién
de Arnold-Chiari (MAC), una alteracién anatémica de la base
del craneo caracterizada por la herniacién de una o ambas
amigdalas cerebelosas, junto con estructuras del tronco encefa-
lico, a través del foramen magnum hacia el canal cervical®**. En
este contexto, las cefaleas crénicas recurrentes pueden apare-
cer tanto en relacién con la MAC como de forma independiente,
sin que exista una lesién estructural demostrable del sistema
nervioso central®. Asimismo, estos pacientes pueden presentar
migranas, cefaleas tensionales u otros tipos de cefalea asocia-
dos a disfuncién temporomandibular®.

La historia natural del SED, especialmente en su variante
de hipermovilidad, suele evolucionar a través de tres fases
clinicas: hipermovilidad, dolor y rigidez®. No obstante, no todos
los pacientes desarrollan todas estas manifestaciones, como
ocurri6 en el caso descrito, en el que no se objetivaron dolor
ni rigidez articular.

El diagnéstico de la MAC se establece mediante resonancia
magnética cuando se observa un descenso de las amigdalas
cerebelosas igual o superior a 5 mm por debajo del foramen
magnum?3. Aunque existe consenso en que el tratamiento de
eleccién es quirtrgico, persisten controversias respecto al

Figura 3 -
Hiperelasticidad
cutanea.
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momento 6ptimo de la intervencién y a la técnica mas ade-
cuada’. La descompresién de la fosa posterior mediante cra-
neotomia suboccipital es el procedimiento mas empleado?, si
bien una proporcién de pacientes continda presentando sin-
tomas tras la cirugia. Factores psicolégicos como la ansiedad
o la depresién se han identificado como posibles predictores
de peor respuesta clinica®.

El diagnéstico del SED es fundamentalmente clinico y
se confirma mediante estudios genéticos. Sin embargo, la
ausencia de una alteracién genética identificable no excluye
el diagnéstico, ya que existen variantes aln no caracterizadas
o localizadas en regiones no secuenciadas, asi como formas
clinicas cuya base genética permanece desconocida®.

El diagnéstico diferencial debe realizarse con otras enfer-
medades del tejido conectivo, como el sindrome de Marfan,
que comparte la hipermovilidad articular y determinadas com-
plicaciones cardiovasculares.

En cuanto al pronéstico, algunas variantes del SED no afec-
tan de forma significativa a la esperanza de vida, mientras que
las formas con afectacién vascular se asocian a un peor pro-
néstico y mayor mortalidad. Dado que no existe un tratamiento
curativo, el abordaje terapéutico es sintomatico y preventivo,
orientado a minimizar complicaciones. Resulta esencial un
seguimiento periédico para la deteccién precoz de afectaciéon
cardiovascular, neurolégica, oftalmolégica y de otros sistemas,
como el digestivo o el genitourinario®.
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