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INTRODUCAO: A sindrome de Ehlers-Danlos vascular (SEDv) ¢ uma doenga rara, de
carater autossomico dominante, caracterizada por fragilidade dos vasos sanguineos e risco
elevado de dissec¢des e rupturas arteriais espontaneas. Estima-se uma prevaléncia entre
1:50.000 e 1:200.000 individuos, correspondendo a um dos subtipos mais graves da
sindrome. As manifestacdes cardiovasculares ocorrem precocemente, e cerca de 25% dos
pacientes apresentam uma complicagdo grave antes dos 20 anos de idade. A condigdo esta
relacionada, principalmente, a mutagdes no gene COL3AIl, que resulta em perda da
integridade vascular e em casos mais raros, mutagdes no TNXB também podem estar
implicadas. O impacto clinico ¢ expressivo e apresenta elevada morbimortalidade.
OBJETIVO: Analisar as principais alteracdes genéticas associadas a sindrome de
Ehlers-Danlos vascular e discutir suas repercussdes cardiovasculares. METODOLOGIA:
Revisdo sistematica da literatura, de artigos publicados nas bases de dados PubMed, Web of
Science e Scopus, a partir dos descritores, e seus equivalentes em inglés: “Sindrome de
Ehlers-Danlos”, “Cardiologia” e “Genética”, presentes no DeCS/MeSH, manejados a partir
do operador booleano AND. Foram incluidos artigos de acesso aberto, a partir de 2019, de
lingua inglesa ou portuguesa. Excluiram-se os textos duplicados e que ndo abordaram o
objetivo. PRINCIPAIS RESULTADOS: Conforme critérios, 90 trabalhos foram
encontrados e 5 selecionados. A SEDv estad fortemente associada a mutagdes no COL3A1,
gene responsavel pela sintese do colageno tipo 111, cuja alteragdo compromete a integridade
da matriz extracelular e explica a fragilidade vascular. As mutagdes do tipo missense, em
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especial aquelas que envolvem substituigdes de glicina na triplice hélice, estdo associadas a
fenotipos mais graves por interferirem no dobramento correto da molécula de colageno. Ja
mutacoes que resultam em haploinsuficiéncia tendem a gerar quadros menos severos. Além
disso, mutagdes no TNXB, ligadas a deficiéncia de tenascina-X, estdo relacionadas ao
subtipo  hipermdvel, repercutindo em instabilidade tecidual e manifestagdes
cardiovasculares como vasos hipotdnicos, hipotensdo ortostatica e taquicardia postural.
Estudos multicéntricos mostram que 61% a 77% dos pacientes apresentam aneurismas ou
disseccgdes arteriais, geralmente em idade precoce, acometendo com maior frequéncia as
artérias mesentéricas, cerebrovasculares, renais e iliacas. A fistula carotido-cavernosa
ocorre em até 10% dos casos e ¢ considerada quase patognomonica. Estudos com
ressonancia magnética demonstraram reducdo significativa da fragdo de ejecao do
ventriculo esquerdo e direito, além de associagdo entre maior volume diastélico final do VE
e risco aumentado de aneurismas e dissec¢des. A regurgitagdo tricispide foi a valvopatia
mais prevalente, em cerca de um terco dos pacientes avaliados. CONCLUSOES: A SEDv
¢ caracterizada por fragilidade arterial e alto risco cardiovascular precoce, principalmente
associada a mutacdes no COL3A1. Essas descobertas reforcam que a heterogeneidade
genética pode influenciar tanto a gravidade quanto a variedade de apresentagdes clinicas,
evidenciando a importancia do acompanhamento genético e clinico rigoroso para prevencao
e manejo adequados.
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