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Funcionamiento psicosocial en el Sindrome de Ehlers-Danlos

Resumen

El Sindrome de Ehlers-Danlos (SED) forma parte de un grupo de enfermedades genéticas del
tejido conectivo que se presentan una clinica de hiperlaxitud articular, hiperextensibilidad de la
piel y fragilidad de los tejidos. Aunque la fisiopatologia del SED se comprende cada vez mejor
conforme pasa el tiempo y se hacen estudios al respecto, los efectos psicosociales de tener
que vivir con SED no han sido examinados todavia. Hemos realizado una prueba psicolégica y
hemos entrevistado también a 41 adultos y 7 nifios con SED. La ansiedad, la depresion, la
angustia y las preocupaciones interpersonales han sido significativamente elevadas, variando
entre un cuarto y un tercio de las personas afectadas: mas o menos el 70% utilizaba servicios
de salud mental. Las dificultades psicolégicas parecen ser resultado del dolor crénico y de la
discapacidad fisica, el ostracismo y/o el evitar las relaciones sociales, las dificultades sexuales
y las preocupaciones sobre la reproduccién y la frustracion con el sistema médico. Tipos
especificos del SED estan asociados con un mayor dolor y un mayor distress psicologico. Se
recomienda para algunos pacientes intervenciones psicolégicas, junto con el reconocimiento de
que formas psiquiatricas pueden ser secundarias a al SED.

Palabras clave: Sindrome Ehlers-Danlos, tejido conectivo, enfermedad genética, psicologia,
psiquiatria.

Introduccion

El SED forma parte de un grupo de enfermedades relacionadas caracterizadas por
hiperlaxitud articular, hiperelasticidad y fragilidad de la piel, facilidad para las lesiones y
fragilidad de los tejidos incluyendo los drganos huecos y las arterias (Beighton, 1993; Cole,
1993b; Steinmann et al., 1993; Tsipouras y Ramirez, 1987). Algunos tipos de SED estan
causados por mutaciones en colageno tipo | y Il (Steinmann et al., 1993); la mayor parte de
los SED se heredan de forma autosémica dominante, aunque existen algunos tipos que se
pueden heredar de manera autosémica recesiva o como herencia ligada al sexo.

Se han definido 9 tipos diferentes de SED, cuya prevalencia varia ampliamente, por la
bioquimica del colageno y su estructura, la historia familiar y la presentacion clinica.

El SED tipo Il (hiperlaxitud familiar) es el mas comidn y se manifiesta por la hiperlaxitud de
las pequefias y las grandes articulaciones, y por la luxacion articular. El sindrome de
hiperlaxitud articular (SHA) es también relativamente comudn y clinicamente es similar al SED
tipo Ill; anteriormente se diagnosticaba como SED tipo XlI. El SED tipo | y el SED tipo Il
clinicamente similar, pero mas leve, se presentan con hiperlaxitud articular y una piel suave e
hiperextensible que se lesiona facilmente y deja cicatrices queloides. Los tipos mas raros de
SED incluyen el tipo IV caracterizado porque las arterias y paredes de los drganos son mas
débiles y pueden romperse y causar la muerte, y el autosémico recesivo SED tipo VI, que
ademas de piel suave e hiperextensible incluye fragilidad ocular.

Generalmente la enfermedad se manifiesta en la infancia y es crénica. En 1993 Ainsworth y
Aulicino hicieron una encuesta de personas que padecian SED y encontraron que tanto el dolor
y la discapacidad como los problemas ginecologicos (abortos, ruptura prematura de
membranas) eran frecuentes.
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Dada la naturaleza croénica, dolorosa y potencialmente invalidante del SED se podrian
esperar algunos problemas psicosociales; sin embargo, no se han realizado estudios sobre el
funcionamiento psicosociolégico en el SED. El objetivo de este estudio fue examinar
psicosociolégicamente (mediante pruebas psicoldgicas y entrevistas) un amplio grupo de
personas para determinar como les afecta tener SED, comparar el funcionamiento psicosocial
en los diferentes subtipos del SED, y hacer recomendaciones a los médicos para tratarlos de
forma adecuada.

Métodos

En agosto de 1992 varios adultos y nifios con SED vinieron a Detroit, Michigan para
participar en la primera investigacion clinica sobre el SED. La parte psiquiatrica de la
investigacion incluyé pruebas psicolégicas (parte 1) y entrevistas/discusiones (parte Il). 41
adultos completaron una prueba psicolégica. La tabla | presenta las caracteristicas
sociodemograficas del total de la muestra y de cada tipo de SED concreto.

Tabla I. Informacién demografica segun el tipo en los adultos con SED

Medidas Total 1 11 111 v \A SHA
Numero 41 10 5 16 3 1 5

(%) (100) (25) (12.5) (40) (7.5) (2.5) | (12,5)

Sexo (M/F) 39/2 9/1 5/0 16/0 3/0 0/1 5/0
Edad: Media 39.6 40.9 41.4 36.4 50.7 41.0 43.5

Rango 16-67 24-67 27-59 24-56 36-64 36-49
Raza (B/N) 39/2 9/1 5/0 15/1 3/0 1/0 5/0
Soltero 9 2 1 3 1 0 1
Casado 22 7 1 11 1 1 1
Sep/Div. 8 ¢} 2 2 1 0 3
Viudo 1 1 0 0 0 0 0
Educacion:Media 15.1 14.5 14.8 14.8 13.7 12.0 16,5

Rango 11-20 12-19 12-20 12-20 12-16 14-18

Se incluyeron 5 personas con SHA ya que el SHA es similar clinicamente al SED tipo IIl, y

esto sugiere que estas personas experimentaran similares sintomas psicosociolégicos. Los
adultos eran predominantemente mujeres blancas con educacién superior y tenian SED tipo I,
11, 6 11l 6 SHA. Se evaluaron también mediante test psicolégicos 7 nifios con SED (6 nifias y un
nifio; todos blancos; edades comprendidas entre 6 y 12 afios, 3 con SED tipo I, 1 con SED tipo
111, 1 con SED tipo IV y 2 con un tipo desconocido).

Por lo que hace referencia a la Parte | todos los adultos completaron un cuestionario
demografico, una historia psiquiatrica y un cuestionario de abuso de drogas.

También completaron el Sympton Checklist-90-Revisado (SCL-90-R; Derogatis, 1983), un
cuestionario que valora 9 items de sintomatologia psiquiatrica (somatizacion,
obsesiones/compulsiones, sensibilidad interpersonal, depresion, ansiedad, hostilidad, fobias,
ideas paranoides e ideas psicoticas). Las personas afectadas puntuaron cada sintoma en una
escala de 4 puntos para la intensidad de los mismos, y se calculé la media de los sintomas vy el
total de nimero de éstos. Se compararon los datos de las personas con SED con una amplia
muestra de adultos sanos, y con una muestra de adultos con problemas psiquiatricos. Los
pacientes completaron también el West Haven-Yale Multidimensional Pain Inventory (WHYMPI
Kerns et al., 1985), un cuestionario que valora el dolor que la persona experimenta y como
éste interfiere en las actividades de la vida diaria usando 52 items que se puntdan en una
escala de 7 puntos. Usamos 2 subescalas: Severidad del dolor e interferencia del dolor en las
actividades. Las puntuaciones mas elevadas indican un dolor mas severo y una mayor
interferencia con las actividades de la vida diaria. Se compararon las personas con SED con
una muestra de personas que sufren dolor crénico (Kerns et al., 1985) a quienes se hacia un
seguimiento en la clinica del dolor. Por lo que respecta a los nifios, sus padres completaron un
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cuestionario (Child Behavior Cheklist. Achenbach y Edelbrock, 1983) sobre la competencia
social del nifio (actividades atléticas y sociales, amigos y conocidos, y funcionamiento en la
escuela) y sus problemas de comportamiento (113 problemas de comportamiento valorados en
una escala de 3 punto). Las puntuaciones de los nifilos se compararon con estudios publicados
de la misma edad y sexo.

Por lo que se refiere a la parte Il, se formaron grupos de +/- 10 enfermos que hablaron
durante 2 a 3 horas sobre las dificultades psicosociales asociadas al SED. Se hizo otro grupo de
discusion con los nifios.

Resultados

Parte I: Test psicoldgicos.

Alrededor de la mitad de los adultos (56%) habian sido en algin momento de sus vidas
clientes de los servicios de psicoterapia, generalmente por depresion/ansiedad y por dificultad
en su relaciones. 22 personas (el 54% de la muestra) afirmaron haber tenido algun episodio
importante de depresiéon, 19 (46%) usaban medicacién antidepresiva o ansiolitica. 4 adultos
habian estado hospitalizados por problemas psiquiatricos y de esos 4, 3 habian intentado
suicidarse. 5 personas afectadas tenian una historia de abuso de alcohol o de drogas ilicitas y
estaban en tratamiento. 29 adultos (71%) habian recibido en algin momento de sus vidas
cuidados psiquiatricos ya sea con medicacion y/o con psicoterapia.

El funcionamiento psiquiatrico en el momento del estudio fue valorado con el SCL-90. En
todos los items de sintomas psiquiatricos las personas con SED tuvieron una puntuaciéon mas
alta, aproximadamente de 1 Desviacion Standard (DS), que los grupos de sujetos sanos con
los que fueron comparados, y el 22% del 33% de los enfermos tenian sintomas lo
suficientemente severos como para ser calificados de verdaderamente patoldgicos (1,5 DS).
Aunque todos los items del cuestionario eran mas elevados en las personas con SED, los
problemas mas importantes fueron los que hacian referencia a la depresion, la ansiedad y la
sensibilidad interpersonal. Las fobias y la sospecha excesiva no se consideraron como
problematicas. Cuando las personas con SED se compararon con los enfermos psiquiatricos,
las personas con SED alcanzaron una DS media de 0,5 mas baja que las personas afectadas
por enfermedades psiquiatricas, lo que sugiere que sus sintomas son mas leves o menos
intensos que los de los enfermos psiquiatricos.

En el cuestionario sobre el dolor (WHYMPI), la media de severidad del dolor para el total de
la muestra fue de 2.9+1.4 en la escala del O al 6, lo que significa una DS de 1 mas baja que en
la muestra de enfermos de la clinica del dolor, pero de todas formas es un nivel de dolor
bastante significativo. El 63% de las personas con SED puntuaron el dolor en el nivel medio de
la escala o por encima de este nivel medio. Solamente 2 personas con SED dijeron estar sin
dolor.

El dolor interferia con las actividades de la vida diaria en 3.0+1.6 en la escala de O al 6,
aproximadamente una DS de 1 por debajo de la media de los enfermos de la clinica del dolor.
El 50% de las personas con SED afirmaron que su dolor estaba por encima del nivel medio de
la escala.

La Tabla Il muestra los sintomas psiquiatricos y el nivel de dolor de cada tipo de SED por
separado; en cada tipo habia por lo menos 5 personas afectadas. Con el fin de que la muestra
fuera representativa a nivel estadistico los tipos de SED que tenian similar presentacion clinica
se agruparon. Puesto que se esperaba que los sintomas del SED | y Il fueran similares, éstos
se agruparon (n=15), el SED IIl y el SHA también se agruparon (n=21). El SED IV y VI eran
demasiado infrecuentes en la muestra para incluirlos en el andlisis.
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En la tabla 1l observamos que la muestra de las personas con SED | y Il afirman tener
menos sintomatologia, menos dolor y una menor interferencia con las actividades de la vida
diaria que la muestra de las personas con SED IIl y con SHA. Estas diferencias alcanzan un
nivel significativo por lo que hace referencia a la depresion, la ansiedad, el total de sintomas
psiquiatricos, la severidad del dolor y la interferencia con las actividades de la vida diaria.

De los 7 nifios, 4 mostraban deterioro en su nivel de competencia social en el cuestionario
CBCL; los otros 3 estaban dentro de los limites normales. Se encontré que 5 nifios (incluyendo
alguno con problemas sociales) tenian clinicamente problemas de comportamiento: 3
mostraban un aumento de la internalizacion de los problemas tales como depresiéon/ansiedad,
sintomas somaticas y abandono; uno mostraba un comportamiento excesivamente agresivo, y
como dijimos anteriormente 5 tenian una amplia gama de problemas de comportamiento. 2
nifios eran normales desde el punto de vista psiquiatrico.

TABLA 11: Comparacion de los personas con SED 1, I, 111, SHA por lo que respecta al
dolor y a los sintomas psiquiatricos™.

Medidas | | ] SHA /11 vs
1HI/SHA**

SCL-90-R

Somatizaciéon 1.0+0.5 1.5+0.7 1.5+0.7 1.3+0.9 17
Obsesion/Compulsion 0.6+0.6 1.0+0.9 1.1+0.6 1.3+0.9 A1
Sensib. Interpersonal 0.6+0.6 0.6+0.6 0.840.6 1.0+0.4 .20
Depresion 0.6+0.5 1.0+0.8 1.2+0.9 1.3+0.7 .08
Ansiedad 0.3+0.2 0.6+0.6 0.840.6 0.7+0.5 .05
Hostilidad 0.3+0.3 0.6+0.8 0.6+0.5 1.0+0.5 .10
Fobias 0.1+0.2 0.1+0.1 0.3+0.4 0.1+0.2 .14
Paranoia 0.440.5 0.610.6 0.7+0.8 0.6+0.5 .45
Psicosis 0.310.3 0.51+0.7 0.4+0.5 0.5+0.2 .65
N° Sintomas 29.3414.2  40.0+22.7  43.6+22.7 45.0£15.1 .06
WHYMPI

Dolor 2.1+1.9 2.4+1,2 3.2+1.3 3.4+1.4 .05
Interferencia 1.842.0 3.3+1.2 3.3+1.2 4.2+1.1 .06

*Los valores presentados son la media +DS basada en un escala de 5 puntos (0= nada y 5=extremadamente) o el
total de 90 items del SCL-90-R, o en la escala de 6 puntos (O=nada,
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Parte I1: Informacion clinica y Discusion

Las personas con SED comparten numerosas inquietudes/preocupaciones que hemos
agrupado en 3 éareas: dificultades con el sistema médico, problemas con el dia a dia, y
preocupaciones sobre el embarazo y la reproduccion. Presentamos las
inquietudes/preocupaciones de los nifios y los adultos encuestados y generalizamos entre
todos los tipos excepto en aquellos casos en que observamos diferencias.

Muchos enfermos consideran al SED una ENFERMEDAD HUERFANA. Pocos médicos la
conocen, especialmente es totalmente desconocida por los generalistas y los enfermos son
referidos a una amplia gama de especialistas antes de tener un diagndstico correcto. Ademas,
la mayor parte de los enfermos han estado sin diagndstico durante afios y muchos han sido
acusados de ser descuidados, de fingir su enfermedad, o de ser hipocondriacos. La falta de una
enfermedad obvia y el elevado funcionamiento de muchos enfermos ha conducido a que una
amplia mayoria de médicos crean que los enfermos se quejan de vicio y que deben dejar de
quejarse y de preocuparse. Las sugerencias de problemas psiquiatricos son muy comunes. La
falta de un diagnéstico médico y la sospecha por parte de los médicos produce en los enfermos
serias dudas sobre si mismos y ademas les conduce a una profunda y excesiva frustracion.

Muchas personas afectadas por un SED creen que sus médicos estan frustrados,
embarazados por su falta de conocimientos sobre el sindrome y se ponen a la defensiva
cuando los enfermos intentan educarlos.

En cuanto a las actividades de la vida diaria, la mayor parte de las personas afectadas
actian con mucha precaucion e intentan evitar muchas actividades para prevenir las lesiones y
el dolor. En general, este miedo a las lesiones hace que las personas afectadas sean menos
activas socialmente que lo que les gustaria, especialmente durante la juventud. La época
escolar también es una etapa muy dificil; muchas personas afectadas eran consideradas como
un “fendmeno” debido a su movilidad articular o a su hiperelasticidad. Aunque algunas de
estas personas afectadas lo veian como una ventaja y les hacia gracia ser “el payaso de la
clase”, a la mayoria les producia angustia y/o depresidon. Los padres de nifios con SED a
menudo luchan entre la idea de proteger a sus hijos de las lesiones y al mismo tiempo intentar
que tengan una vida plena y feliz sin tener demasiado miedo a la enfermedad.

La actividad sexual, el embarazo y las decisiones sobre la reproduccion son una gran
preocupacion en la mayoria de las personas afectadas. Las relaciones sexuales son a menudo
dificiles y no placenteras para una amplia mayoria de las personas afectadas debido al dolor, al
miedo a las laceraciones vaginales y a la necesidad de evitar ciertas posturas sexuales y
reducir los movimientos para evitar la dislocacidon de la cadera. Algunas mujeres evitaban las
relaciones sexuales debido al miedo a que el embarazo provocara una ruptura uterina.
Finalmente puesto que el SED es hereditario, algunas personas afectadas evitan tener hijos, y
otros minimizan el riesgo limitando el nimero de éstos.

Algunos padres de hijos con SED luchan con el sentimiento de culpabilidad.
Discusion

Los datos obtenidos a partir de las entrevistas y de las pruebas psicologicas tanto de los
adultos como de los nifios con SED muestran que el SED presenta numerosos retos

psicolégicos que afectan de manera importante a una amplia mayoria de las personas
afectadas.
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En este estudio, las personas afectadas sufren en un nivel de intenso a moderado: ansiedad,
obsesiones, inquietudes importantes, depresion, angustia, disconfort interpersonal y evitan las
relaciones sociales; sobre un tercio de la muestra tienen niveles patolégicos de problemas
emocionales. Alrededor de dos tercios han tenido que usar en un momento u otro de sus vidas
los servicios de psiquiatria.

Muchas de estas reacciones psicoldégicas son comunes con otras enfermedades croénicas
(Moos, 1977), pero las personas con SED presentan dificultades uUnicas. La mayoria de las
personas experimentan dolor de manera regular. Este interfiere significativamente en su
funcionamiento diario. Ademads, tener una enfermedad crénica estigmatiza a la persona que la
padece y el SED con sus raras e inusuales manifestaciones, provoca curiosidad y a menudo, no
se toma en serio por las demas personas, especialmente durante la infancia.

Las dificultades sociales e interpersonales se producen debido al hecho de las potenciales
lesiones en la piel y las frecuentes dislocaciones o en el caso del SED tipo IV de la potencial
ruptura arterial que provoca que las personas afectadas reduzcan sus actividades de tal
manera que el resultado soélo puede ser la depresion y la angustia.

La preocupacion sobre el dar a luz y a la transmision del SED y/o sobre cual es la mejor
manera de criar a los hijos también conduce a la ansiedad. Afadiendo méas problemas a los
problemas emocionales de las personas afectadas esta el sistema médico que desconoce la
condicion y atribuye demasiado rapido tanto los sintomas de esta enfermedad como las
preocupaciones de los enfermos a causas psicoldgicas tales como hipocondria. Aqui queremos
hacer notar que nuestras observaciones psiquiatricas no sugieren una asociaciéon clinica del
SED con el autismo como se habia sugerido anteriormente (Sieg, 1992; Tantam et el., 1990).

Los diferentes tipos de SED pueden tener consecuencias psicoldgicas diversas. El SED tipo I,
con su prominente hiperelasticidad de la piel y la enorme facilidad para las lesiones de la
misma con sus cicatrices queloides, pero con relativa hiperlaxitud articular estaba asociado con
menos problemas psicolégicos que el SED tipo Il y que el, clinicamente similar, SHA
(anteriormente SED tipo XI) con su severa hipermovilidad articular y dislocaciones pero con
menos problemas de la piel. La hiperlaxitud o hipermovilidad articular de las personas con
SED tipo Il y SHA conduce a un dolor crénico, a menudo invalidante, que explica
perfectamente el mayor niUmero de problemas psiquiatricos referidos por estas personas.

La utilizacién psiquiatrica fue comdn en nuestra muestra, lo que parece apropiado dada la
sintomatologia psicosocial; muchas personas afectadas estaban también trastornadas por las
actitudes del sistema médico. Los médicos generalistas deberian valorar el estado mental y
tener en cuenta cémo se las arreglan los enfermos en sus actividades de la vida diaria para
determinar si necesitan o no servicios de salud mental. Si los necesitan, la recomendacion en
que los traten con delicadeza, y que eviten la idea implicita de que la persona afectada tiene
mas bien un problema psicolégico que un problema organico. En el SED, los problemas
psicolégicos son secundarios a la enfermedad, suelen ser consecuencia de la enfermedad.
Ademas, el médico deberia asumir que el paciente puede necesitar ayuda para aprender a vivir
con una enfermedad tan dificil, y que el médico deberia tomar su propia decisién sin tener en
cuenta la decision del enfermo de buscar ayuda psicolégica o no. Aconsejamos a los
profesionales de salud mental reforzar el aprender a hacer frente al dolor y a la enfermedad
crbnica, y aliviar la depresion y/o la ansiedad directamente, en lugar de sospechar que el
enfermo tiene otro tipo de conflictos psicolégicos.

Las dificultades psicoldgicas experimentadas por las personas que padecen un SED son muy
similares a las descritas elocuentemente por Cole (1993a) y que hacen referencia a la
osteogénesis imperfecta (Ol) otro grupo de enfermedades con defectos en el colageno. De
todas formas, las anormalidades fisicas observables son mas frecuentes en la Ol, y el dolor es
mas frecuente en el SED, lo que conduce a diferencias en la adaptacion relacionadas con el
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stress tanto social como fisico. Ambas enfermedades requieren pacientes que se adapten a las
demandas cambiantes de su enfermedad y la atencién profesional a las necesidades
psicosociales de los mismos es un aspecto clave en su tratamiento.
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