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Una assistita di ventisette anni, di origine latino-americana, frequenta spesso il mio
ambulatorio a causa dei periodici controlli per un linfoma non Hodgkin comparso
nel 2004. Un giorno, mentre diagnosticavo un‘epicondilite al gomito destro, mi ac-

corgo che la paziente riesce a piegare il gomito al contrario in una maniera eccessi-
va. Anche l'altro gomito si inarca come il controlaterale. A questo punto controllo se
anche le dita si pieghino eccessivamente e in effetti si flettono oltre la norma.

Anamnesi

Nel 2004 la paziente manifesta una
reazione allergica all'albume duovo
e alla carbocisteina. Nello stesso an-
no, una linfoadenopatia addominale
con iperpiressia, richiede un ricovero
ospedaliero, che evidenziera un lin-
foma non Hodgkin (anaplastico a
grandi cellule). La paziente viene sot-
toposta a cicli di chemioterapia e
tuttora il linfoma & ben controllato.

Nel 2005 compare gastrite eritematosa
HP positiva e viene prescritta la tripli-
ce terapia. Nel 2009 compare la vari-
cella, che non produce danni. Nello
stesso anno, durante la procedura di
impianto di catetere venoso centrale,
la paziente accusa un laringospasmo
provocato dai vapori di un disinfet-
tante a base di soluzione iodata in al-
cool isopropilico, trattato in ospedale.

Visita ambulatoriale

Dopo aver rilevato l'ipermobilita artico-
lare della paziente, ricavo dallanamne-
si frequenti acrocianosi alle mani dopo
esposizione al freddo e la comparsa di
“noduli” riferiti a livello venoso sui
quattro arti, perduranti da 3-4 mesi.
Inoltre, la paziente riferisce frequenti
poliartralgie meccaniche. Richiedo
quindi una consulenza reumatologica.

Consulenza reumatologica

Il reumatologo rileva che al momento
non ci sono dati a sostegno di una
reumopatia infiammatoria, ma evi-
denzia un piccolo nodulo sottocuta-
neo all'avambraccio destro, per il
quale prescrive un esame ecografico,
che risultera negativo.

In base all'anamnesi e alla clinica

viene diagnosticata una sindrome da
ipermobilita articolare correlata alle
artralgie meccaniche. In particolare
l'iperelasticita cutanea e l'ipermotili-
ta articolare, le frequenti distorsioni e
le complicanze post-operatorie per-
mettono di inquadrare la diagnosi
con buona approssimazione come
sindrome di Ehlers-Danlos nella va-
riante classica, forma mitis.

Per ora alla paziente sono state fornite
indicazioni atte a proteggere la cute e
le articolazioni da possibili traumi.

Approfondimento

La sindrome di Ehlers-Danlos ha una
genesi ereditaria ed e caratterizzata
dalla triade: iperelasticita cutanea,
ipermobilita articolare e fragilita cuta-
nee. Nel 1988 Beighton distinse dieci
tipologie della sindrome, seguendo
un criterio clinico e uno di trasmissio-
ne ereditaria (tabella 1). Sulla base di
nuove acquisizioni genetiche, & stata
proposta, a distanza di dieci anni, una
classificazione che riduce a 6 le forme
sulla base di un criterio eziopatogene-
tico. Le varieta classica, ipermobile e
vascolare sono le pili frequenti, men-

Tabella 1

Tipi di sindrome di Ehlers-Danlos

Tipo I - Grave

Tipo Il - Mite

Tipo Ill - Ipermobile

Tipo IV - Ecchimotico

Tipo V - X-linked

Tipo VI - Oculare

Tipo VII - Artocalasi multipla

Tipo VIII - Periodontale

Tipo IX - Cutis laxa e del como occipitale
Tipo X - Deficit di fibronectina

tre i tipi emorragico, oculare-scolioti-
co, artocalasia multipla congenita e
dermatosparassi umana sono pil ra-
re. In sede diagnostica vengono utiliz-
zati criteri clinici maggiori e minori.

I primi comprendono: iperelasticita
cutanea, cicatrici atrofiche e ipermobi-
lita articolare. I secondi includono: cu-
te liscia, pseudotumori molluscoidi,
grani nodulari sottocutanei, sviluppo
motorio ritardato, complicanze da
ipermotilita articolare come distorsio-
ni, ipotonia muscolare e sublussazioni,
complicanze chirurgiche, ernia jatale e
prolasso anale nell'infanzia. Lassenza
di tutti i criteri clinici maggiori non
permette di fare diagnosi. Per valutare
I'ipermobilita articolare si utilizza la
scala di Beighton, che attribuisce un
punteggio ad alcuni movimenti di
flesso-estensione delle articolazioni.
La diagnosi differenziale va posta con
la cutis laxa e lo pseudoxantoma elasti-
co. In generale le analisi ematochimi-
che non rilevano anomalie, esclusa la
variante IX della vecchia classificazio-
ne, nella quale si riscontra una diminu-
zione dei livelli di rame e cerulopla-
smina. Naturalmente le indagini gene-
tiche possono chiarire definitivamente
l'esatta diagnosi delle varie tipologie di
sindrome e sono riservate ai casi pilt
gravi. Le indagini istopatologiche non
apportano dati significativi e d’altron-
de non & opportuno eseguire, in tali
pazienti, frequenti biopsie a causa di
conseguenti anomale cicatrizzazioni.
Non esiste un trattamento terapeutico
che esuli dalla prevenzione (evitare i
traumatismi e proteggere le parti del
corpo esposte ai traumi). Molta caute-
la deve essere posta nell'effettuare in-
terventi chirurgici e un‘attenzione
particolare va data alle terapie cortiso-
niche che hanno azione istolesiva.
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