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Se trata de una mujer de 29 años de edad, con un antecedente de cefaleas recurrentes, 

que fue diagnosticada e intervenida de una malformación de Arnold Chiari. Algún tiempo 

después, al sufrir luxaciones recidivantes, la exploración física evidenció una hiperlaxitud 

ligamentosa junto con una hiperelasticiad cutánea, hallazgos sugestivos del síndrome de 

Ehlers-Danlos. Se llevó a cabo una revisión sobre la asociación de dichos problemas de salud.
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This is a 29-year-old woman with a history of recurrent headaches who was diagnosed and 

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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Descripción del caso clínico

Se trata de una mujer de 29 años que, ante un cuadro de cefa-
leas recurrentes con mala respuesta analgésica, al realizar 
pruebas de neuroimagen se diagnosticó (figura 1), y posterior-
mente fue operada (craneotomía suboccipital, laminectomía 
posterior y duroplastia), de una MAC. Años después, tras varios 
episodios de luxaciones, en la exploración clínica, se evidenció 
un cuadro de hiperlaxitud ligamentosa generalizada (figura 2) 
junto con una hiperelasticidad cutánea (figura 3) compatible 
con un SED. Los estudios cardiológicos y oftalmológicos no 
mostraron alteraciones. Su abuela falleció de un aneurisma de 
aorta. Se realizó un estudio genético que no fue concluyente.

Comentario

El síndrome de Ehlers-Danlos (SED) comprende un grupo hete-
rogéneo de trastornos genéticos del tejido conectivo causados 
por defectos en la síntesis del colágeno. En la mayoría de los 
casos presenta un patrón de herencia autosómico dominante 
y su incidencia estimada es de aproximadamente 1 por cada 
10.000 nacimientos1.

Desde el punto de vista clínico, se caracteriza fundamen-
talmente por hiperlaxitud articular, hiperelasticidad cutánea y 
fragilidad tisular2. Estas alteraciones se traducen en una mayor 
predisposición a luxaciones y otras anomalías del aparato loco-
motor, como cifoescoliosis, roturas tendinosas o displasia de 
cadera, así como a la aparición de hematomas cutáneos y difi-
cultades en la cicatrización. Además, el SED puede asociarse 
a manifestaciones en otros órganos y sistemas, incluyendo 
afectación cardiovascular, oftalmológica y neurológica, siendo 
frecuentes las cefaleas2.

Es frecuente la asociación entre el SED y la malformación 
de Arnold-Chiari (MAC), una alteración anatómica de la base 
del cráneo caracterizada por la herniación de una o ambas 
amígdalas cerebelosas, junto con estructuras del tronco encefá-
lico, a través del foramen magnum hacia el canal cervical3,4. En 
este contexto, las cefaleas crónicas recurrentes pueden apare-
cer tanto en relación con la MAC como de forma independiente, 
sin que exista una lesión estructural demostrable del sistema 
nervioso central5. Asimismo, estos pacientes pueden presentar 
migrañas, cefaleas tensionales u otros tipos de cefalea asocia-
dos a disfunción temporomandibular5.

La historia natural del SED, especialmente en su variante 
de hipermovilidad, suele evolucionar a través de tres fases 
clínicas: hipermovilidad, dolor y rigidez6. No obstante, no todos 
los pacientes desarrollan todas estas manifestaciones, como 
ocurrió en el caso descrito, en el que no se objetivaron dolor 
ni rigidez articular.

El diagnóstico de la MAC se establece mediante resonancia 
magnética cuando se observa un descenso de las amígdalas 
cerebelosas igual o superior a 5 mm por debajo del foramen 
magnum³. Aunque existe consenso en que el tratamiento de 
elección es quirúrgico, persisten controversias respecto al 

Figura 1 – Descenso de las amígdalas en la malformación 
de Arnold-Chiari.

Figura 2 – Hiperlaxitud ligamentosa.

Figura 3 – 
Hiperelasticidad 
cutánea.
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momento óptimo de la intervención y a la técnica más ade-
cuada7. La descompresión de la fosa posterior mediante cra-
neotomía suboccipital es el procedimiento más empleado8, si 
bien una proporción de pacientes continúa presentando sín-
tomas tras la cirugía. Factores psicológicos como la ansiedad 
o la depresión se han identificado como posibles predictores 
de peor respuesta clínica9.

El diagnóstico del SED es fundamentalmente clínico y 
se confirma mediante estudios genéticos. Sin embargo, la 
ausencia de una alteración genética identificable no excluye 
el diagnóstico, ya que existen variantes aún no caracterizadas 
o localizadas en regiones no secuenciadas, así como formas 
clínicas cuya base genética permanece desconocida10.

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

En cuanto al pronóstico, algunas variantes del SED no afec-
tan de forma significativa a la esperanza de vida, mientras que 
las formas con afectación vascular se asocian a un peor pro-
nóstico y mayor mortalidad. Dado que no existe un tratamiento 
curativo, el abordaje terapéutico es sintomático y preventivo, 
orientado a minimizar complicaciones. Resulta esencial un 
seguimiento periódico para la detección precoz de afectación 
cardiovascular, neurológica, oftalmológica y de otros sistemas, 
como el digestivo o el genitourinario6.
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