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RUPTURA VESICAL EM CRIANCA
COM FENOTIPO DE EHLERS-DANLOS
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Os autores apresentam um caso de ruptura vesical “espontinea” em crian¢a com estigmas de
Ehlers-Danlos tipo IV, cuja clinica dominante foi a dor abdominal, retengao urinéria e prolapso
rectal recidivante. A revisao da literatura n3o revelou nenhum caso semelhante, pelo que os
autores alertam para esta possibilidade.

Bladder rupture in a child with Ehlers-Danlos Syndrome Phenotype

We report a case of “‘spontaneous” bladder rupture in a child with type IV Ehlers-Danlos
Syndrome phenotype. The clinical presentation was unusual with abdominal pain, urinary reten-
tion and recurrent rectal prolapse. We could not find other similar cases in the literature. We to
the possibility of “spontaneous” rupture occurring in this type of patients.

INTRODUCAO

Mais de oitenta por cento dos casos de ruptura vesical
na crianga sdo provocados por traumatismo abdominal
fechado. Outros mecanismos etiopatogénicos estdo rara-
mente em causa, incluindo-se entre estes a ruptura
“espontinea” da bexigal.

Nas doencas do tecido conjuntivo, nomeadamente no
Sindrome de Ehlers-Danlos tipo IV, sdo bem conhecidas
as complica¢Bes resultantes da ruptura espontinea de
estruturas vérias, tais como vasos, intestino e ttero2. Nio
encontramos na literatura pesquisada nenhuma referén-
cia a ruptura vesical associada a este sindrome.

A raridade desta associa¢@io e uma clinica de apresen-
tacdo invulgar tornam este caso interessante.

CASO CLINICO

Crianga de 4 anos e 3 meses de idade, sexo feminino,
deu entrada no Hospital da drea da sua residéncia por
dores abdominais, anorexia e retengdo urindria, com
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evolucdo de 48 horas. Sem febre e sem histéria de trau-
matismo. Tratando-se de uma crianca habitualmente
obstipada, o quadro foi interpretado como um possivel
agravamento da obstipagdo, tendo sido feito clister de
limpeza, com melhoria transitéria. Cerca de 24 h depois
foi repetido o clister de limpeza, resultando rectorragia
volumosa ¢ prolapso rectal de redugdo impossivel, por
mucosa extremamente fridvel e sangrante. Foi entdo
transferida para o Hospital Pediétrico de Coimbra
(HPC).

Nos antecedentes hd a referir que nasceu de parto pre-
maturo as 32 semanas, com peso de 2100g. Trata-se da
primeira filha de um casal jovem e ndo consanguineo,
produto de uma gravidez com ameaga de abortamento ao
52 més. Notado desde o periodo neonatal um fendtipo
estranho, com orelhas de implantagio baixa, glaucoma
bilateral, microrretrognatismo, cabelos finos, pele laxa
“rasgando” com facilidade, hérnia umbilical de grandes
dimensdes e maos curtas. O estudo inicial permitiu
excluir mucopolissacaridosel mucolipidose. A sua
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evolugio, marcada por um atraso de crescimento e de
desenvolvimento psicomotor, tendéncia hemorrdgica
com frequentes miltiplas equimoses de grandes dimen-
sdes provocadas por traumatismos minimos (sendo o
estudo da coagulagdo plasmdtica e os testes da fungdo
plaquetar, normais), hiperlaxiddo cutinea com cicatriza-
¢do em mortalha de cigarro e hipermotilidade articular,
fez evocar o sindrome de Ehlers-Danlos tipo IV- forma
equimotica (Figura 1).

Fig. 1- Fotografia da crianga aos 4 anos de idade, mostra fendtipo
sugestivo de S. de Ehlers-Danlos

A entrada no HPC era evidente dor abdominal a pal-
pacdo em todos os quadrantes, com defesa. Apresentava
recto exteriorizado e edemaciado, com mucosa sangrante
mostrando fissuras profundas. Foi conseguida redugdo
manual. Uma anemia aguda por perdas (Hb - 7 gidl),
com rebate hemodiniimico, levou a transfusdo de sangue.
Teve uma micgdo sem hematuria macroscopica. A radio-
grafia do abdémen sem preparagdo, de pé, mostrou ansas
dilatadas nos quadrantes superiores, sem ar livre na cavi-
dade peritoneal. Nas 24 horas seguintes manteve rector-
ragia ocasional, dor abdominal com defesa generalizada
e distensdo.

Uma ecografia abdominal mostrou “derrame peri-
toneal livre, sem colecges liquidas localizadas”. Iniciou
terapéutica com gentamicina, ampicilina e metronidazol.
Nos dois dias seguintes manteve prolapso rectal recidi-
vante, com as mesmas caracteristicas, e teve vdrias
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mic¢des normais. Ecografias abdominais repetidas
mostraram colecgio liquida no espago prévesical, com
contetido heterogéneo e aparentemente septada. Na ulti-
ma destas ecografias era evidente que a colecgdo se
encontrava sob tensdo (figura 2). Foi feito um cintigrama

Fig. 2 - Ecografia abdomino-pélvica mostra colecg@o liquida no es-
pago pré-vesical

com tecnésio®®M que mostrou acumulagio do radio-is6-
topo na regido da bacia, independente da bexiga, sem
imagem sugestiva de diverticulo de Meckel (figura 3).
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Fig. 3 - Cintigrama com Tc99m mostra acumulag@o do rddio-isétopo
na regido da bacia, independente da bexiga

Ao 5° dia de internamento foi notado edema e eritema
da regido hipogastrica. Foi submetida a cirurgia,
tendo sido encontrada ruptura vesical com extravasa-
mento de urina para o espago de Retzius e reliquat do
tiraco. Foi feita drenagem de volumosa colecgdo
liquida, excisdo do referido reliquat, rafia da solugéo
de continuidade da parede vesical, com rebatimento
da cipula para cobrir a zona de sutura extremamente
fridvel.

O po6s-operatério decorreu sem complicagdes, encon-
trando-se a crianga bem um ano apés o episédio descrito,
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sem que se tenha refeito o prolapso rectal ou repetido
queixas de dor abdominal.

DISCUSSAO

O Sindrome de Ehlers-Danlos € um grupo heterogé-
neo de do~ngas do tecido conjuntivo, cujas principais
manifestacdes sdo fragilidade e hiperextensibilidade
cutidneas, hipermotilidade articular, alteracdes das
serosas pleural e peritoneal, e alteragdes cardiovascu-
lares2.3.

Recentemente, estudos genéticos e bioquimicos permi-
tiram identificar mais de dez tipos de sindromes de
Ehlers-Danlos, tendo sido identificadas as bases molecu-
lares de vdrios deles?.

O Sindrome de Ehlers-Danlos tipo IV é uma forma
rara (prevaléncia de 11100 (>00 a 1/1 000 000). A doenga
é o resultado de alteragbGes na estrutura, sintese ou
secre¢cdo de procolagénio tipo III, condicionadas por
mutagdes (de novo ou herdadas de forma autossémica
dominante) no gene COL3A12,

Clinicamente, os pacientes com Sindrome de Ehlers-
Danlos tipo IV sdo com frequéncia prematuros e com
baixo peso para a idade gestacional, por fragilidade ute-
rina materna. Apresentam um fenétipo facial caracteris-
tico, caracterizado por olhos grandes, olhar fixo, nariz
afilado e pele muito fina de aspecto repuxado?3. E tam-
bém caracterfstica uma grande fragilidade cutinea e dos
pequenos vasos, levando a equimoses aparatosas mesmo
com trauma minimo. E possivel distinguir duas formas
clinicas consoante haja predominio da retrac¢do cutanea
(forma acrogérica), em que € chamativo o aspecto enve-
lhecido das mdos, € a forma equimdtica. Na primeira, de
pior progndstico, pela maior frequéncia de ruptura arte-
rial, tem sido comprovada uma retengéio intracelular de
colagénio tipo III nos fibroblastos3. Na segunda, que
fenotipicamente se aproxima mais do Sindrome de
Ehlers-Danlos tipo 1, pela hiperlaxiddo cutanea, estd em
causa uma diminui¢do da sintese do colagénio tipo III3.

O diagnéstico do Sindrome de Ehlers-Danlos baseia-se
na clinica, e em meios complementares como a micros-
copia electrénica do tecido conjuntivo, electroforese do
colagénio e estudo da secrecdo de colagénio tipo Il em
culturas de fibroblastos2-3. Como estes estudos comple-
mentares ndo se realizam no nosso pafs, estdo em curso
contactos com instituigdes estrangeiras, para confir-
mag@o laboratorial do diagnéstico do caso que aqui apre-
sentamos.

As complicagdes major do Sindrome de Ehlers-Danlos
s80 rupturas arteriais espontdneas (principal causa de
morte), perfuragdes intestinais espontineas, sobretudo
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do coélon, e ruptura do dtero na grdvida. Menos fre-
quentemente referidas sdo outras manifestacdes como o
prolapso rectal, e diverticulos da bexiga que podem
atingir grandes dimensdes>-9, manifestando-se por massa
hipogéstrica, infec¢do urindria, distria e/ou hematuria.

No nosso caso, o diagnéstico de Sindrome de Ehlers-
Danlos tipo IV, forma equimdtica, apesar de carecer de
confirmacdo laboratorial, parece bem provdvel, dada a
clinica muito sugestiva desta forma da doenca. Excluida
a suspeita de perfuraco intestinal provocada pelo cli ster
de limpeza ou pela tentativa de reducdo do pro lapso rec-
tal, a recidiva deste dltimo ndo foi associada a possibili-
dade de ruptura vesical, por no haver qualquer histéria
de traumatismo. Explica-se assim a evolugéo de alguns
dias, que acabou por levar ao aparecimento de sinais
inflamatérios visiveis no hipogastro, condicionando a
cirurgia.

A grande fragilidade do tecido conjuntivo desta crian-
¢a, evidente desde sempre a nivel da pele, explica a rup-
tura espontanea (ou secunddria a trauma minor ndo valo-
rizado...) da bexiga. Por sua vez, ndo parece dificil de
admitir que a extravasio de urina para o espaco de
Retzius possa ter provocado toda a clinica posterior de
dor e defesa abdominal e, por um mecanismo de irritagdo
continuada, tenha levado ao aparecimento (ou pelo
menos manuten¢fo) de um prolapso rectal recidivante.

Nio ¢ de mais reforgar a grande fragilidade e friabili-
dade das estruturas manipuladas durante o acto oper-
atdrio, que levou a uma técnica de recurso para a rafia da
bexiga. Estes achados sdo mais um dado importante a
favor do diagnéstico de base desta crianga. Também rele-
vante nos parece o facto de a intervengio ter resolvido
ndo sé as queixas abdominais existentes mas também o
prolapso rectal, confirmando assim o papel etiol6gico da
ruptura em relacdo ao prolapso.

Nao encontramos na literatura pesquisada referéncia
a casos de ruptura vesical espontinea, ou com trauma
minimo da bexiga, em doentes com Sindrome de
Ehlers-Danlos, sendo necessédrio um alto indice de sus-
peigdo para o diagndstico precoce e terapéutica ade-
quada.
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