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SINDROME DE EHLERS-DANLOS

VASCULAR (SEDYV)

Caracterizada por fragilidade arterial, intestinal e/ou uterina, pele fina e
translucida, dismorfismos faciais, aspecto progeroide das extremidades. Os sinais
mais comuns sdo ruptura ou disseccdo vascular e perfuragdo gastrointestinal.

RITERIOS DIAGNOSTICOS!

@ Variante patogénica em heterozigose no gene COL3A1.

@ Se andlise molecular ndo for conclusiva, anormalidades na
sintese e mobilidade das cadeias de coldgeno tipo Ill em
fibroblastos.

INDICACAO DO ESTUDO GENETICO!

@ A SEDv deve ser suspeitada na presenca de um dos
critérios maiores ou varios critérios menores:

® Critérios maiores: Aneurismas/dissec¢ées/rupturas
arteriais, ruptura intestinal, ruptura uterina durante Fonte: https://doi.org/10.1016] jdermsci.2011.09.002
gestacdo, histdria familial positiva para SEDv.

® Critérios menores: pele fina/translicida, dismofismos
faciais tipicos, acrogeria, fistula carétido-cavernosa,
hipermobilidade de pequenas articulacoes, ruptura de
tendGes/musculos, varizes precoces, hemo/pneumotdrax,
fragilidade cuténea, luxagées/subluxacdes articulares PRINCIPAIS GENES
crénicas, luxacdo congénita dos quadris, pés tortos. RELACIONADOS?

Rendimento do teste genético é >95% COL3A1

IMPLICACOES CLINICAS DO TESTE GENETICO!
Syndrome. 1999.

[ ] C?r?ﬁrmar unj_dlagnostlco no probando,. per~m|t|ndo manejo https:www.ncbinlm.nih gov/books/
clinico especifico e prevengao de complicagoes (relacionadas a NBK1494/ -
traumas, procedimentos invasivos eletivos e gestacdo). 2 Drera B, Zoppi N, Ritelli M, Tadini G, et al.
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