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Resumo 

Introdução: A síndrome de Ehlers-Danlos (SED) é um distúrbio genéti-

co do tecido conjuntivo e síntese do colagénio que apresenta vários 

padrões de transmissão genética e diferentes fenótipos, com uma gama 

bastante variável de apresentações clínicas.Apesar dos distúrbios do 

foro ORL não serem as manifestações clínicas mais comuns, os defei-

tos do colagénio podem afetar a laringe, provocando sintomas como 

disfonia, disfagia e parestesias faríngeas.Caso Clínico: doente do sexo 

feminino, 43 anos de idade, com antecedentes de SED, seguida no nos-

so serviço por disfonia associada a episódios de dispneia. Ao exame 

objetivo, nomeadamente à videolaringoscopia apresenta estenose sub-

glótica, tendo sido submetida a dilatações subsequentes e aplicação de 

mitomicina C. Mantém-se estável mas com vigilância e controlo regu-

lar.Conclusão: a SED é uma entidade cuja prevalência é muito variável 

e isto deve-se à maior ou menor suspeita diagnóstica, sendo fundamen-

tal identificar os sintomas associados aos vários subtipos da doença, de 

modo a excluir quadros mais graves, como é exemplo a estenose larín-

gea descrita. Após uma revisão da literatura sobre este tema, não pare-
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ce haver relatos de casos semelhantes ao descrito, o que vem reforçar a importância de discutir este tema, 

já que é uma situação clínica rara e grave. 

 

Palavras-Chave: Estenose subglótica, Síndrome 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. 
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Introducción 
A  síndrome de Ehlers Danlos (SED) é um grupo de doenças do tecido conjuntivo com produção de fibras 

de colagénio anormais na pele, ligamentos, vasos sanguíneos e  diversos órgãos1.  

Apresenta vários padrões de transmissão genética e uma gama bastante variável de apresentações 

clínicas que incluem habitualmente: hipermobilidade articular, hiperextensibilidade da pele e fragilidade 

do tecido conjuntivo.  

Pode ser subdividida nas variantes clássica, hipermobilidade articular, vascular, cifoescoliose, arto-

calásia, dermatosparaxia, tendo por base as diferentes alterações genéticas da síntese dos colágenos tipo I, 

III e/ou V 2. É fundamental o reconhecimento precoce da SED, já que algumas variantes apresentam risco 

de lesões físicas e, em variantes mais graves, há risco até de morte. 

Apesar dos distúrbios e sintomas da cabeça e pescoço não serem as manifestações clínicas mais 

comuns, os defeitos do colagénio podem afetar a laringe, provocando sintomas como disfonia, disfagia e 

parestesias faríngeas3. 
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Figura 1: Nasofibroscopia: Sinéquia anterior subglótica.  

Caso Clínico 
Doente do sexo feminino, 43 anos de idade, enfermeira, seguida no nosso serviço desde 1999 por quadro 

de disfonia persistente associada a episódios de dispneia para esforços. Trata-se de uma doente com 

antecedentes de SED diagnosticado aos 3 anos de idade, com clínica associada à síndrome: articulações 

instáveis e hiperextensão, pele fina e elástica, problemas de cicatrização, fraqueza muscular, mialgias e 

artralgias. Realçar antecedentes de cirurgia oftalmológica com entubação orotraqueal na infância, e desde 

então episódios esporádicos de disfonia. Antecedentes familiares: mãe com SED.  

Ao exame objectivo, apresentava à observação da orofaringe, palato alto e estreito e fragilidade da 

mucosa gengival/cavidade oral. À nasofaringolaringoscopia, evidenciava sinéquia anterior de aspecto 

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

Efectuou TC laríngea sem alterações e foi encaminhada para terapia da fala e controlo 

laringoscópio regular. 

Permaneceu estável, com disfonia, durante 13 anos. Em 2012 iniciou episódios de dispneia, com 

estenose subglótica marcada (figura 2).  

Nessa sequência, foi submetida a terapêutica com laser CO2 e aplicação de Mitomicina C, com 

resultados favoráveis (figura 3), sem efectuar ressecção e estudo histológico do tecido estenosado. 

Até ao momento (em 4 anos) foi necessário efectuar três dilatações laríngeas por recidiva da 

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

Figura 2: Nasofibroscopia: Estenose subglótica 

marcada.  

Figura 3: Nasofibroscopia: Após aplicação de 

laser CO2 +  Mitomicina C.  
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Discusión 
A estenose laríngea consiste num estreitamento congénito ou adquirido das vias aéreas, que pode afetar a 

região supraglótica, glótica e subglótica, sendo esta última a mais frequentemente envolvida 4,5. 

No caso apresentado, a estenose subglótica está associada a um distúrbio genético do tecido conjun-

tivo, cuja prevalência é bastante variável, de 1:5000 a 1:150000 habitantes e esta variabilidade deve-se à 

maior ou menor suspeita diagnóstica6.  

O diagnóstico nem sempre é óbvio, sendo feito normalmente na idade adulta. 

As manifestações clínicas variam de acordo com o subtipo da Síndrome de Ehlers-Danlos que o doente 

possui, e apesar das manifestações do foro ORL não serem muito frequentes, este distúrbio pode afetar a 

laringe.  

Frequentemente estes doentes apresentam alterações da cavidade oral, como fragilidade da  mucosa 

gengival e cavidade oral, com hemorragia excessiva, palato ogival, periodontite de início precoce, 

hipoplasia do esmalte, entre outros7. Apesar do envolvimento laríngeo ser raro, estão já descritos alguns 

distúrbios laríngeos associados à síndrome. Desuter et al decreve um caso de afonia associada a mobilidade 

laríngea normal, mas com rutura do epitélio da corda vocal (exposição do ligamento e hemorragia no 

espaço de Reinke) 8. Rimmer et al descreve 2 casos de disfonia, um associado a imobilidade da hemilaringe 

e outro associado a mobilidade reduzida da articulação cricoaritenoideia9. Goodhall et al descreve um caso 

de luxação recorrente da laringe devido à hipermobilidade e fragilidade dos tecidos, permitindo a rotação 

do complexo laríngeo em espiral, causando oclusão reversível da traqueia10. Eugenie Due et al descreve um 

caso de hemorragia recorrente da corda vocal, por microaneurisma, que cedeu ao tratamento com laser 

CO211. No nosso caso clínico, recorremos também ao tratamento com laser CO2, permitindo uma boa 

hemostasia e pouca lesão tecidual com menor reação cicatricial. A taxa de sucesso do laser varia entre 44% 

e 66% dependendo da metodologia aplicada e do tipo de estenose. 12,13 

Há ainda referência a casos com episódios recorrentes de obstrução da via aérea superior devido a 

hipermobilidade laríngea 14, no entanto não há relatos de casos de estenose laríngea descritos na PUBMED/

MEDLINE, o que vem reforçar a importância de discutir este tema.  

Este caso representa um marco importante na compreensão do aumento da incidência de disfonia e / ou 

disfagia dentro da população de doentes com SED, e a existência de estenose subglótica deve ser 

considerada uma possibilidade em todo o espectro da síndrome de Ehlers-Danlos. 

Pensamos que a fragilidade dos tecidos, associada a alteração da síntese do colagénio que é 

característica desta síndrome, seja a causa subjacente à estenose laríngea encontrada. No entanto, a maioria 

138 

Figura 4: Nasofibroscopia atual  
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das manifestações otorrinolaringológicas subjacentes a esta síndrome não estão associadas a distúrbios de 

cicatrização e como tal, não podemos descartar a coexistência de uma estenose subglótica idiopática 

independentemente do SED. 

Em conclusão, embora os problemas de laringe não estejam descritos nos principais critérios clínicos 

para o diagnóstico de qualquer subtipo, os doentes podem apresentar clínica otorrinolaringológica, 

incluindo sintomas de disfonia, disfagia, dispneia e parestesias faríngeas. 

Não existe cura para esta síndrome, contudo, o tratamento pode ajudar a gerir os sintomas e evitar 

complicações posteriores, sendo fundamental identificar os sintomas associados aos vários subtipos da 

doença, de modo a excluir quadros mais graves, como é exemplo a estenose laríngea descrita. 

 

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