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0 Sou nutricionista clinica, palestrante e professora,

[ com atuagao em Sindromes de Ehlers-Danlos,
Sindrome de Ativagéo Mastocitaria, disautonomia
e condigoes gastrointestinais associadas.

Sou pés-graduada em Nutricéo Clinica em
ﬁ Gastroenterologia, com formagao em Nutrigao
Funcional e Modulagéo Intestinal.

Sou graduada em Nutricéo e em Relagdes
Publicas, e possuo MBA em Marketing.
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Minha trajetoria profissional € profundamente
conectada a minha historia pessoal. Apds anos
convivendo com sintomas, diagnésticos
incompletos e uma longa busca por respostas,
recebi meu diagnéstico de Sindrome de
Ehlers-Danlos. Essa experiéncia transformou
minha forma de enxergar a satde, o cuidado
e a importancia do conhecimento.
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@ Hoje, meu proposito é contribuir para que
pacientes e profissionais tenham acesso a
informac6es confiaveis, atualizadas e baseadas
em evidéncias, ajudando a reduzir o tempo até
o diagnéstico e promovendo mais qualidade
de vida para quem convive com essas condigdes.

@julianacarneiro.nutri ‘ P4 julianacarneiro.nutri@gmail.com
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O que sao as

Sindromes de

Ehlers-Dnlos?

As Sindromes de
Ehlers-Danlos (SEDs)
séo um grupo de
condi¢Bes genéticas
que afetam o tecido
conjuntivo,
responsavel por
fornecer sustentacao,
resisténcia e elasticidade
aos tecidos e érgaos
do corpo.
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?@ As SEDs tém

| origem genética e

/ apresentam
— diferentes subtipos.

COLAGENO
Confere resisténcia
e estrutura.

ELASTINA
Proporciona elasticidade
e flexibilidade.

PROTEOGLICANOS
Ajudam na hidratagao,
nutrigdo e organizacdo
da matriz extracelular.

CELULAS DO TECIDO
CONJUNTIVO
Produzem e mantém

a matriz extracelular.

TECIDO CONJUNTIVO:
a estrulura de sustenlacio de erganisme
e S o T e = P N
/C /(% C)\ A expressao genética pode variar entre os individuos,
_ ﬁ_l()|] contribuindo para diferentes manifestacdes clinicas
/ e niveis de comprometimento.
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Existem diferentes

"+ subtipos de SED «

Atualmente, a classificagao internacional reconhece
13 subtipos de Sindromes de Ehlers-Danlos (SEDs).

Embora compartilhem alteragées do tecido conjuntivo,
cada subtipo apresenta caracteristicas clinicas préprias.
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Classica Hlpermovel Comea fragil
(SEDh)
. ° _ °
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A CLASSIFICAGAO

CONTINUA EVOLUINDO

E Apbs a classificacio
de 2017, novas

entidades
continuaram sendo
descritas, incluindo
a forma associada
ao gene AEBP1
(clEDS2).

@ Revisdo internacional
da classificagéo e dos

critérios diagnosticos
prevista para
dezembro de 2026.



Hipermobilidade,
EH e SEDh

sao a mesma coisa?
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TEH

HIPERMOBILIDADE

(TRANSTORNO DO ESPECTRO SER HIPERMOVEL
ARTICULAR DA HIPERMOBILIDADE) (SEDh)
HIP s.g ‘ ﬂ o % 5
i/#\. /
N/ S

S
Sjgrtciicbes apecsortan] Além da hipermobilidade, o individuo
amplitude de movimento acima apresenta manifestagdes associadas, como: Além da hipermobilidade, existem
do esperado para idade, sexo caracterfsticas sistémicas e critérios
e etnia. e Dor e Fadiga diagnésticos especificos.
o Instabilidade articular e Limitacdes
¢ Lesdes recorrentes e R
A hipermobilidade isolada
080 pode eonenemipessgas ©Q@p Masndo preenche os A SEDh é um subtipo
amn» sauddvels e néo significa C&D critérios diagnésticos § especifico dentro das
necessarlamente doenga. para SEDh. sindromes de Ehlers-Danlos.

Muitas pessoas sdo hipermoéveis. Nem toda pessoa

p hipermével tem TEH.
Uma parte apresenta sintomas (TEH).

Nem toda pessoa
Uma parcela menor preenche critérios para SEDh. com TEH tem SEDh.

4t Nem toda *
hlpermobllldade é 1gual

A hipermobilidade pode se apresentar de diferentes formas.
Nem todas as pessoas hiperméveis apresentam o mesmo padrio articular.
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/ Hipermobilidade - ‘ (( ) Hipermobilidade 9

Articular ) | ‘ /.] Articular RiA

Generalizada e \\ Periférica o V.4

GJH A § = i N\ \/

( ) o o 4 /f. .\“‘ (PJH) \ \/

P 98 e | i
Envolve miltiplas . | \
articulagdes do corpo. \ : I J | | \ Predomina
Qo e ) .. | ‘ \“ ‘ principalmente

E a forma avaliada \ / e /“ A \ em mios e pés. 3 {
| pelo escore \{ L/ [ \\ \ - y/
| de Beighton. 2% | @ @ o & 7

It Hipermobilidade

Articular

Localizada
(LJH)

\ | —

\ / ‘.Hipﬁmobilidade =
Histérica ;

(HJH) (@
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\ ‘ ~ i /
! | O individuo apresentava . L
Restrita a uma ou . | | i » i

poucas articulagdes. hipermobilidade

@/ \ Il anteriormente, mas ! -
{ / !

W perdeu parte da i

Pode ocorrer apés o= s @ mobilidade com o {

lesdes, treinamento W 4 b envelhecimento, lesdes, \

especifico ou / ( | cirurgias ou rigidez / ‘f
s ( |

caracteristicas Log ful

individuais.

Ly progressiva.
k D | @D
4 . E‘ggg Os diferentes tipos de hipermobilidade Eﬁ% <4

podem coexistir em um mesmo individuo.



Como avaliamos
a hipermobilidade?

O escore de Beighton é uma ferramenta utilizada para
avaliar a hipermobilidade articular generalizada.

e BEIGHTON SCORE (0-9 pontos) ===

DR
e o o s e e

— ( PONTOS DE CORTE \

‘-
..‘&-\ The
?@ tnes  THE BEIGHTON SCORING SYSTEM 3
47~ Sy Measuring joint hypermobility || M@ Prepibesse
adolescentes
A. 5th FINGER / B. THUMBS D. KNEES E. SPINE
PINKIES’ Test both sides. With the arm out Test both sides. While standing, > 6 /9
Test both sides. Rest palm of the hand and sirsight; the patm facing down, P i ey Bend forward, can you place the =
forearma fla surface with palm side doWN | and the wrist then fully bent Pl e pals of your hands flat on the
and fingers out straight. A, can th B bé ke :‘,;: ; g fior in front of your feet without
pushed back to touch the estond move than 10 degress bending your knees?
E::;:;rh -;‘:-1: o forvan. f yes, add one point.
fyes, add one point for each f yes, add one point for
L thumb. cachside ® @ Adultos
até 50 anos
If yes, add one point
for each hand.
poT
oSt 2 5/9
7 ) C. ELBOWS |
Test both sides. With arms outstretched
‘and palms facing upwards, does the elbow é @ Adultos
90°  extend (bend too far) upwards more than acima de
an extra 10 degrees beyond a normal
' outstretched position? 50 anos
e S I yes, add one point for each side. > 4/9
— |
Os pontos de corte variam ‘
| de acordo com a idade.
A J
5
& Um escore elevado sugere hipermobilidade articular generalizada,
mas ndo estabelece sozinho o diagnéstico de SEDh.
=

Adaptado de: The Ehlers—Danlos Society. Beighton Scoring System.
Malfait F, et al. The 2017 international classification of the Ehlers—Danlos syndromes. Am J Med Genet C Semin Med Genet. 2017.
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++ Como é feito o
diagnostico da SEDh?

O diagnéstico da Sindrome de Ehlers-Danlos Hipermével (SEDh)
é clinico e baseado em 3 critérios principais.

.......... 3 CRITERIOS

A\

HIPERMOBILIDADE
ARTICULAR
GENERALIZADA
Beighton Score e avaliago clinica

Escore de Beighton compativel
«com hipermobilidade
articular generalizada.

Considerar hipermobilidade
histérica quando aplicavel.

Avaliagdo clinica
complementar.

CARACTERISTICAS
SISTEMICAS DO
TECIDO CONJUNTIVO

Caracteristicas sistémicas
e historia familiar

EXCLUSAO DE
OUTRAS CONDICGES
Diagnéstico diferencial

Manifestacdes associadas
em diferentes sistemas
do corpo.

Histéria familiar
compativel.
Avaliagéo baseada nos

critérios diagnésticos de 2017
(Feature A, Be C).

Exclusdo de outros
subtipos de SED.

Exclusio de outros doencas |
hereditarias do tecido
conjuntivo. ‘
Avaliaggo clinica
individualizada.

O diagndstico
da SEDh é clinico.

Atualmente, ndo existe um
exame genético confirmatério
para a SEDh.

<
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Caracteristicas sistémicas,

+ ° r e 5w +
+ . hlS!:OI‘la familiar e & +
complicacoes musculoesqueléticas
@

Duas ou mais das trés caracteristicas devem estar presentes.

) Caracteristica A — Manifestacdes do tecido conjuntivo ({2 5 dos seguintes))

o &8 W &%

PELE ESTRUTURAL | CRANIOFACIAL MORFOLOGIA CARDIOVASCULAR
+ Pele macia ou + Hérnia recorrente |« Dentes apinhados | ¢ Dedos longos e finos * Prolapso da
aveludada ou multipla | elou palato estreito (aracnodactilia) valvula mitral
« Hiperextensibilidade @« Prolapso de érgdos e arqueado « Envergadura dos « Dilatagio da
leve da pele pélvicos, retal ou i bragos maior que a o alitica
g uterino i altura (razao >1,05)
« Estrias sem causa
aparente * Nédulos fibrosos em * Papulas piezogénicas
proeminéncias 6sseas calcaneas bilaterais
N
o o . R
Caracteristica B — Caracteristica C —
Histéria familiar positiva Complicagdes musculoesqueléticas
%%ﬁ Dor em =2 membros,
Um ou mais familiares de of diaria, por 23 meses.

!)rlmelro gratigie presnchany %’? Dor crénica generalizada
independentemente os SHHE por =3 meses.
critérios diagnésticos para

l ' SEDh. ‘@g Luxagdes ou instabilidade articular

i recorrentes, sem trauma.

Para preencher o Critério 2, i
L & é necessario apresentar = 4

pelo menos duas das trés

caracteristicas (A, B e C). 4

SEDh vai muito /-
além das ; )

O tecido conjuntivo esta presente i
em praticamente todo o organismo.

Por isso, diferentes sistemas

podem ser afetados.
CARDIOVASCULAR
A e
NEUROLOGICO @.&
——® 2o - =
A %
AUTONOMICO ff’ ‘\ _—+ <@> orTaMoLOGICO
= i ! ~ L
v/

/4
s
\ g GW r3 UROGENITAL

GASTROINTESTINAL | {li +
2R 4
g &
ORALE ,4/‘/ % : T \7\," 0\
TEMPOROMANDIBULAR ¥ U W MUSCULOESQUELETICO
° . o

Nao é apenas hipermobilidade.
E uma condicao sistémica do tecido conjuntivo.

@julianacarneiro.nutri



MANIFESTACOES
MULTISSISTEMICAS ~a SEDh

Devido a fragilidade tecidual generalizada,
o tecido conjuntivo esta presente em praticamente todo o organismo.
Por isso, diferentes sistemas podem ser afetados.

OFTALMOLOGICO

Alteragdes estruturais
e funcionais

MUSCULOESQUELETICO

Maior fragilidade
mecénica

e fungdo

AUTONOMICO ;

Desregulacao do sistema
nervoso auténomo

GASTROINTESTINAL 0—\
Alteragdes de motilidade i 1

e
e

o

MASTOCITARIO
Alterages da resposta
imune ¢ inflamatéria

1

o
@

UROGENITAL
Alteragoes funcionais
e estruturais

NEUROLOGICO

Alteragdes neurossensoriais
e funcicnais

NEURODESENVOLVIMENTO
Caracteristicas
neurodesenvolvimentais
associadas

SONO

AlteragGes na qualidade
e na arquitetura do sono

OROFACIAL
Envolvimento de estruturas
e fungdes orofaciais

CARDIOVASCULAR
Envolvimento estrutural
e funcional
4 ™\
o0 Nem todas as pessoas apresentam as mesmas manifestagées.

A
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Manifestacoes
Gastrointestinais
na SEDh

O envolvimento
gastrointestinal é
frequente e pode afetar
todo o trato digestivo.

Os sintomas podem
ocorrer mesmo na
auséncia de alteragdes
estruturais evidentes.

R 9 Intestino delgado .

{ | Dismotilidade intestinal

— e

LN '+ Supercrescimento bacteriano
S’ do intestino delgado (SIBO)
* Ma absorgao de nutrientes sl
e
( As manifestagdes gastrointestinais na SEDh s&o variadas, o
-# inespecificas e frequentemente subdiagnosticadas, e

impactando significativamente a qualidade de vida.

@julianacarneiro.nutri

arp Cada paciente pode ter uma combinagdo Unica de sintomas e sistemas afetados.

. {J Boca e faringe

«+ Dentes apinhados e
palato estreito/arqueado

« Disfunggio temporomandibular (ATM)

8b Esofago

* Refluxo gastroesofagico (DRGE)
» Dismotilidade esofagica

» Disfagia

F Estémago e duodeno

+ Gastroparesia (esvaziamento
gastrico lento)

» Nauseas e vomitos

* Saciedade precoce

 Dispepsia funcional

* Dor e desconforto epigastrico

5 Intestino grosso e célon

« Sindrome do intestino irritavel (SII)
+ Constipagéo crénica

* Diarreia

+ Distensdo e dor abdominal

V Reto e dnus

+ Prolapso retal

+ Disfuncéo do assoalho pélvico
» Hiposensibilidade retal

+ Evacuacdo incompleta



DISAUTONOMIA,
DOR E FADIGA

Manifestacdes frequentes e frequentemente
subdiagnosticadas na Sindrome de Ehlers-Danlos Hipermaével (SEDh).

DISAUTONOMIA

Dor musculoesquelética
difusa e persistente

Tontura e sensagdo i
de cabeca leve

Taquicardia e N \\f ‘> Instabilidade
e palpitagdes ‘ Y/ articular
&

Sobrecarga muscular
e dor miofascial

Intolerancia ortostatica
(incluindo POTS)

Sincope ou A Cefaleias e

pré-sincope / | \ enxaquecas frequentes  /
(3 _4
o ’

FADIGA
: : /2
@ | ® W
Exaustio  : Recuperagio @ Intolerancia i  Impacto
\ persistente  : prolongada :  ao exercicio funcional

A DOR, A FADIGA E A DISAUTONOMIA PODEM IMPACTAR \u‘

A QUALIDADE DE VIDA TANTO QUANTO AS MANIFESTACOES ARTICULARES. /°

(
%

SEDh e SAM:

HIPOTESES PARA UMA ASSOCIACAO
FREQUENTEMENTE OBSERVADA

A associagdo entre SEDh e Sindrome de Ativagdo Mastocitéaria (SAM)
ainda esta sendo estudada.

Embora os mecanismos nao estejam completamente esclarecidos,
algumas hipéteses t&m sido propostas.

ALTERACOES DA p
MATRIZ -
EXTRACELULAR -

MICROINFLAMAGAO
CRONICA

Processos inflamatarios
persistentes podem

O tecido conjuntivo
participa da sustentagao ‘ @ ¢

e comunicagao celular. @ % favorecer ativagao
Alterages estruturais 3 mastocitaria em
podem influenciar o i ? 6}\ individuos suscetiveis.
microambiente onde os
mastocitos estdo inseridos. ‘ j ‘
< CJ
<
BARREIRA i
DISAUTONOMIA NEUROIMUNOMODULACAO
INTESTINAL

Ainteragdo entre Existe comunicagdo

Maior permeabilidade
| intestinal e alteragSes

sistema nervoso bidirecional entre

auténomo e mastocitos, sistema

J da microbiota podem mastécitos pode nervoso e mediadores

aumentar a exposigdo contribuir para . inflamatorios.
a estimulos amplificagéo de G ?@: Isso pode influenciar
imunolégicos. s sintomas. s respostas e percepcio

dos sintomas.

@julianacarneiro.nutri
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05 SINTOMAS

NAO ESTAO SEPARADOS.

O DIAGNOSTICO PRECOCE -
MUDA A VIDA E EVITA SEQUELAS! }
Y
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