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Resumo

Introdugdo: A sindrome de Ehlers-Danlos (SED) ¢ um distarbio genéti-

co do tecido conjuntivo e sintese do colagénio que apresenta varios

padrdes de transmissdo genética e diferentes fendtipos, com uma gama

SG ORl. PCF bastante variavel de apresentagdes clinicas.Apesar dos disturbios do
Soindod Glega de Olorinlngdgi foro ORL ndo serem as manifestagdes clinicas mais comuns, os defei-
y Potologio Genviofocia tos do colagénio podem afetar a laringe, provocando sintomas como
disfonia, disfagia e parestesias faringeas.Caso Clinico: doente do sexo
feminino, 43 anos de idade, com antecedentes de SED, seguida no nos-
so servico por disfonia associada a episddios de dispneia. Ao exame
objetivo, nomeadamente a videolaringoscopia apresenta estenose sub-
glética, tendo sido submetida a dilatagdes subsequentes e aplicacao de
mitomicina C. Mantém-se estdvel mas com vigilancia e controlo regu-
lar.Conclusao: a SED ¢ uma entidade cuja prevaléncia ¢ muito variavel
e isto deve-se a maior ou menor suspeita diagnostica, sendo fundamen-
tal identificar os sintomas associados aos varios subtipos da doenga, de
modo a excluir quadros mais graves, como ¢ exemplo a estenose larin-

gea descrita. Apos uma revisao da literatura sobre este tema, nao pare-
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ce haver relatos de casos semelhantes ao descrito, o que vem reforcar a importancia de discutir este tema,

jé& que ¢ uma situagdo clinica rara e grave.

Palavras-Chave: Estenose subglotica, Sindrome Ehlers-Danlos, Laringe

Abstract
Introduction: Ehlers-Danlos syndrome (EDS) is a genetic disorder of connective tissue and collagen synt-

hesis that displays various patterns of genetic transmission and different phenotypes, with a highly varia-
ble range of clinical presentations. Despite ORL disorders are not the most common clinical manifesta-
tions, collagen defects can affect the larynx, causing symptoms such as dysphonia, dysphagia and pharyn-
geal paresthesias. Case Report: female patient, 43 years old, with a history of EDS, observed in our servi-
ce by dysphonia with episodes of dyspnea. At the physical examination, including the videolaryngoscopy,
she has a severe subglottic stenosis, and was submitted to subsequent laryngeal dilatation and application
of mitomycin C. It remains stable but with vigilance and regular control. Conclusion: The EDS is an entity
whose prevalence is highly variable and the diagnostic suspicion is essential to identify the symptoms as-
sociated with various subtypes of the disease, to exclude severe cases, as exemplified by the laryngeal ste-
nosis described. After a review of the literature, we do not see reports of cases similar to that described,

which reinforces the importance of discussing this issue, since it is a rare and severe clinical situation.

Keywords: Subglottic Stenosis, Ehlers-Danlos Syndrome, Larynx

Introduccion
A sindrome de Ehlers Danlos (SED) ¢ um grupo de doengas do tecido conjuntivo com produg¢do de fibras

de colagénio anormais na pele, ligamentos, vasos sanguineos e diversos 6rgios'.

Apresenta varios padrdes de transmissdo genética e uma gama bastante variavel de apresentagdes
clinicas que incluem habitualmente: hipermobilidade articular, hiperextensibilidade da pele e fragilidade
do tecido conjuntivo.

Pode ser subdividida nas variantes classica, hipermobilidade articular, vascular, cifoescoliose, arto-
calésia, dermatosparaxia, tendo por base as diferentes alteragdes genéticas da sintese dos coldgenos tipo I,
III e/ou V 2. E fundamental o reconhecimento precoce da SED, ja que algumas variantes apresentam risco
de lesoes fisicas e, em variantes mais graves, ha risco até de morte.

Apesar dos disturbios e sintomas da cabega e pescogo ndo serem as manifestagdes clinicas mais
comuns, os defeitos do colagénio podem afetar a laringe, provocando sintomas como disfonia, disfagia e

parestesias faringeas’.
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Caso Clinico
Doente do sexo feminino, 43 anos de idade, enfermeira, seguida no nosso servico desde 1999 por quadro

de disfonia persistente associada a episddios de dispneia para esfor¢os. Trata-se de uma doente com
antecedentes de SED diagnosticado aos 3 anos de idade, com clinica associada a sindrome: articulacdes
instaveis e hiperextensao, pele fina e elastica, problemas de cicatrizagao, fraqueza muscular, mialgias e
artralgias. Realcar antecedentes de cirurgia oftalmoldgica com entubagdo orotraqueal na infancia, e desde
entdo episodios esporadicos de disfonia. Antecedentes familiares: mae com SED.

Ao exame objectivo, apresentava a observacdo da orofaringe, palato alto e estreito e fragilidade da
mucosa gengival/cavidade oral. A nasofaringolaringoscopia, evidenciava sinéquia anterior de aspecto

inflamatorio/cicatricial e cordas vocais revestidas por mucosa com rede vascular exuberante (figura 1).

Figura 1: Nasofibroscopia: Sinéquia anterior subglotica.

Efectuou TC laringea sem alteragdes e foi encaminhada para terapia da fala e controlo
laringoscopio regular.

Permaneceu estavel, com disfonia, durante 13 anos. Em 2012 iniciou episddios de dispneia, com
estenose subgldtica marcada (figura 2).

Nessa sequéncia, foi submetida a terapéutica com laser CO2 e aplicagdo de Mitomicina C, com
resultados favoraveis (figura 3), sem efectuar ressec¢do e estudo histoldgico do tecido estenosado.

Até ao momento (em 4 anos) foi necessario efectuar trés dilatacdes laringeas por recidiva da

estenose, encontrando-se a doente estdvel, mas com prognoéstico funcional (vocal) reservado (figura 4).

Figura 2: Nasofibroscopia: Estenose subglotica Figura 3: Nasofibroscopia: Apos aplicacdo de

marcada. laser CO2 + Mitomicina C.

137



Acta Otorrinolaringol. Gallega 2016;9(1): 135-139

Figura 4: Nasofibroscopia atual

Discusion
A estenose laringea consiste num estreitamento congénito ou adquirido das vias aéreas, que pode afetar a
regido supraglética, glotica e subglotica, sendo esta Gltima a mais frequentemente envolvida *°.
No caso apresentado, a estenose subgldtica esta associada a um distirbio genético do tecido conjun-
tivo, cuja prevaléncia ¢ bastante variavel, de 1:5000 a 1:150000 habitantes e esta variabilidade deve-se a
maior ou menor suspeita diagnostica®.

O diagnostico nem sempre € 6bvio, sendo feito normalmente na idade adulta.

As manifestacdes clinicas variam de acordo com o subtipo da Sindrome de Ehlers-Danlos que o doente
possui, e apesar das manifestacdes do foro ORL ndo serem muito frequentes, este distirbio pode afetar a
laringe.

Frequentemente estes doentes apresentam alteragdes da cavidade oral, como fragilidade da mucosa
gengival e cavidade oral, com hemorragia excessiva, palato ogival, periodontite de inicio precoce,
hipoplasia do esmalte, entre outros’. Apesar do envolvimento laringeo ser raro, estdo ja descritos alguns
distarbios laringeos associados a sindrome. Desuter et al decreve um caso de afonia associada a mobilidade
laringea normal, mas com rutura do epitélio da corda vocal (exposi¢do do ligamento e hemorragia no
espaco de Reinke) ®. Rimmer et al descreve 2 casos de disfonia, um associado a imobilidade da hemilaringe
e outro associado a mobilidade reduzida da articulaco cricoaritenoideia’. Goodhall et al descreve um caso
de luxacdo recorrente da laringe devido a hipermobilidade e fragilidade dos tecidos, permitindo a rotagdo
do complexo laringeo em espiral, causando oclusio reversivel da traqueia'®. Eugenie Due et al descreve um
caso de hemorragia recorrente da corda vocal, por microaneurisma, que cedeu ao tratamento com laser
CO2'"'. No nosso caso clinico, recorremos também ao tratamento com laser CO2, permitindo uma boa
hemostasia e pouca lesdo tecidual com menor reagdo cicatricial. A taxa de sucesso do laser varia entre 44%
e 66% dependendo da metodologia aplicada e do tipo de estenose. '*'*

Hé ainda referéncia a casos com episodios recorrentes de obstrucdo da via aérea superior devido a
hipermobilidade laringea '*, no entanto nio ha relatos de casos de estenose laringea descritos na PUBMED/
MEDLINE, o que vem refor¢ar a importancia de discutir este tema.

Este caso representa um marco importante na compreensdo do aumento da incidéncia de disfonia e / ou
disfagia dentro da populacdo de doentes com SED, e a existéncia de estenose subglotica deve ser
considerada uma possibilidade em todo o espectro da sindrome de Ehlers-Danlos.

Pensamos que a fragilidade dos tecidos, associada a alteragdo da sintese do colagénio que ¢

caracteristica desta sindrome, seja a causa subjacente a estenose laringea encontrada. No entanto, a maioria
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das manifestacdes otorrinolaringologicas subjacentes a esta sindrome nao estdo associadas a disturbios de
cicatrizacdo e como tal, ndo podemos descartar a coexisténcia de uma estenose subgldtica idiopatica
independentemente do SED.

Em conclusdo, embora os problemas de laringe ndo estejam descritos nos principais critérios clinicos
para o diagndstico de qualquer subtipo, os doentes podem apresentar clinica otorrinolaringologica,
incluindo sintomas de disfonia, disfagia, dispneia e parestesias faringeas.

Nao existe cura para esta sindrome, contudo, o tratamento pode ajudar a gerir os sintomas e evitar
complicagdes posteriores, sendo fundamental identificar os sintomas associados aos varios subtipos da

doencga, de modo a excluir quadros mais graves, como ¢ exemplo a estenose laringea descrita.

Declaracion de conflicto de intereses: Sem conflito de interesses a declarar.
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