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Ehler-Danlos syndrom - Handlaggning
Region Norrbotten

Forslag till handlaggning

Primarvardens lakare, fysioterapeuter och arbetsterapeuter identifierar,
bedémer, behandlar och rehabiliterar patienter som soker vard pa
grund av varierande grad av
hypermobilitet/hudsymtom/blédningsbenégenhet.

Vanligaste sokorsaken &r smérta. | forekommande fall behandlas och
rehabiliteras patienter aven inom kommunal vard

Vid behov av beddmning/second opinion/differentialdiagnostik kan
remiss bli aktuell till reumatologi, gynekologi, neurologi, urologi etc.
Vid klinisk och/eller arftlighetsbaserad misstanke om den ytterst ovan-
liga EDS av kérltyp (drygt 10 st i Norrbotten) kan remiss skickas till
Kardiologen, Sunderby Sjukhus fér bedémning och stallningstagande
till ev. remiss Klinisk genetik, NUS.

Smarta och smartbehandling vid EDS

Icke-inflammatorisk smarta ar vanlig vid EDS, ofta orsakad av det
muskulara merarbete som kréavs pga instabila leder. Langvarig retning
av nervsystemet kan leda till ett etablerat smarttillstand, orsakat av en
kombination av nociceptiv, perifer och centralt stord smartmodule-
ring.

Behandlingen bor inriktas pa att lindra smarta, forebygga skador samt
forbattra ledstabilitet och ledkontroll. Detta kan besta av stabiliserande
traning, ortoser, korsetter m.m. Teambaserad multimodal behandling
ar vasentlig. Vid svara smarttillstand ar smartrehab Sunderbyn lamplig
remissinstans.

Bakgrund

Ehlers-Danlos syndrom (EDS) ar en medfodd bindvéavsdefekt som
paverkar leder, hud och blodkarl. Férandringen i bindvaven beror pa
defekt kollagen, ett av kroppens grundldggande byggnadsmaterial och
det vanligaste proteinet hos manniskan.

Ehlers-Danlos syndrom kan delas in i sex olika typer. Detta dokument
fokuserar framst pa de tva mest forekommande varianterna av EDS:
Klassisk typ och Overrorlighetstyp (hypermobilitetstyp), men beskri-
ver aven klassifikationen av den sallsynta Kérltypen. De dvriga tre ar
ytterst séllsynta och beskrivs inte.
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Klassificering

Sammanfattning Forekomst Genetik
Klassisk typ (I-11) 1:20 000 Ja
Overrorlighetstyp (111) | >1:5 000 Nej
Karltyp (1V) 1:50 — 100 000 Ja

Klassisk typ (EDS typ | och II)
Huvudsymtom:
« generellt 6verrorliga leder
e Overtdjbar hud

e breda och tunna arr

Andra symtom:

o ledkomplikationer, som vrickningar

o urledvridningar (luxationer)
e mjuk hud

o blamarken

e bindvavsknolar

o plattfothet

e muskelsvaghet

e del av &ndtarmsslemhinnan buktar ut utanfor &ndtarmsopp-

ningen (analprolaps) i barndomen

« kirurgiska komplikationer i form av brack som uppstar efter

operation
Overroérlighetstyp (EDS typ IlI)
Huvudsymtom:

o generellt overrorliga leder
o mjuk och/eller dvertdjbar hud

Andra symtom:

o aterkommande ledluxationer
¢ kronisk led- och muskelvark
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Kérltyp (EDS typ 1V)
Huvudsymtom:

« huden kan vara genomskinlig med synliga karl pa brost, armar,
ben och mage

e huden ar vanligtvis inte tojbar

« stora blamarken uppstar latt

« spontana bristningar (rupturer) i karl och halorgan, till exempel
tarm och livmoder

« aortavaggen delar sig (dissektion) eller pulsaderbrack (aneu-
rysmbildning) i stora och medelstora artérer i olika delar av
kroppen

o endel personer har ett speciellt utseende med tunn hud och lite
underhudsfett

Andra symtom:

« tidigt ldrande av huden pa hander, fétterna och ansiktet (acro-
geria)

o Overrorlighet i sma leder

e sen- och muskelbristningar

o felstéllda fotter

« tidiga aderbrack

« forbindelsegangar (fistelbildningar) mellan karl

e spontana bristningar av lungsécken

o tandkottsproblem

Diagnostik

Diagnosen faststalls utifran en kombination av olika symtom som
overrorlighet, hudmanifestationer och blédningsbenagenhet, dér bade
tidigare och aktuella symtom &r vasentliga for diagnostiken. Psykisk
uttrottbarhet, kronisk fatigue, ocksa mycket vanligt. Information om
slékthistoria med forekomst av liknande symtom i slakten &r en viktig
del av bedémningen.

Den vanligaste formen, EDS typ Ill, diagnosticeras med fordel, foru-
tom med Overrorlighet enligt nedan, med

o Positiv familjehistoria

e Upprepade subluxationer

o Kronisk vérk i leder, muskler, rygg
Overrorligheten uppskattas med hjalp av Beightonskalan (se nedan),
en skala som ursprungligen utvecklades for att mata generell 6verror-
lighet hos vuxna, men som &ven anvénds for barn. Den storre gene-
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rella rérligheten hos barn gor att samma normalvarden som for vuxna
inte kan anvéandas.

Det kan ibland vara svart att skilja mellan Ehlers-Danlos syndrom och
diagnoser som Marfans syndrom, Larsens syndrom, fiboromyalgi och
ospecifik reumatisk sjukdom. FOr Larsens syndrom och Marfans
syndrom finns separat information i Socialstyrelsens databas om ovan-
liga diagnoser.

Beightonskalan

Beighton Criteria utvecklades for diagnostisering av Hypermobilitets-
syndrom men anvands idag ocksa for diagnostisering av EDS av hy-
permobilitetstyp
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1) Lillfingret kan extenderas (b&jas bakat) 90 grader eller
mer, 1 poédng for var sida.

2) Tummen vidror underarmens insida, 1 poéng for var
sida.

3) Armbagsleden kan overstrackas mer an 180 grader, 1
podang for var sida.

4) Knaleden kan 6verstrackas mer &n 180 grader, 1 poang
for var sida.

5) Framatbdjning med raka knan och handflatorna i golvet

Poang i Beighton Score ges for bade hoger och vénster sida

(bild 1-4), samt 1 poang for framatbojning (bild 5)

Max 9 poédng. 5 poang eller mer anses vara uttryck for ge-
nerell overrorlighet
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Hypermobilitetssyndrom (HMS). De senaste aren har det vetenskap-
liga samhadllet allt oftare inkluderat Hypermobilitetssyndrom i EDS av
hypermobilitetstyp. Det finns inget som sarskiljer EDS av hypermobi-
litetstyp fran Hypermobilitetssyndrom.

En annan svarighet kan vara att diagnosticera EDS hypermobilitets-
subgrupp (EDS I111) eller hypermobilitets syndrom (HMS), da konsen-
sus inte finns om gransdragning mellan dessa eller alternativt att det &r
samma diagnos. Den kliniska bilden med hypermobilitet, luxat-
ion/subluxation, blédningsbenédgenhet, skdrhet i vavnaderna varierar
fran individ till individ. Detta skapar osdkerhet om vilken diagnos som
skall anvéndas. Historiskt har det varit reumatologer som anvant sig
av HMS och genetiker som anvént sig av EDS III.

Sammanfattningsvis: Likheten mellan HMS och EDS typ Ill, fram-
gar allt tydligare, och diagnoserna anses numera likvardiga! Kallas
ocksa i litteraturen for Joint Hypermobility Syndrom (JHS).

Arftlighet

OBS! Ingen arftlighet pavisad vid den vanligaste varianten, éverror-
lighetstypen, EDS typ IlI.

Arftlighetsgangen ar autosomalt dominant, d.v.s. risken for forsta-
gradsslaktingar att arva det skadade anlaget &r 50 %. Ungefar hélften
av de med syndromet har arvt anlaget fran endera foraldern medan det
hos de resterande har skett en nymutation. Symtomen varierar bade
intra- och interfamiljart varfor prognosen i det enskilda fallet inte ar
mojlig att saga.

Diagnosklassificering

EDS (Ehler-Danlos syndrom) och HMS (hypermobilitetssyndrom)

EDS HMS
ICD-10 Q79.6 M357
KSH97-P Q79.-P M35.9P
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Lankar
Socialstyrelsens skrivning (6versyn och revidering pa gang):

http://www.socialstyrelsen.se/ovanligadiagnoser/ehlers-
danlossyndrom

Beightonskalan:

http://hypermobilitet.se/overrorlighet/beighton

Villefranche nosologi for klassificering av EDS:

Villefranche nosologi for klassificering av Ehlers-Danlos Syndrom

(EDS)

NLL/LMK:s behandlingsrekommendation for icke-malign smérta,
nociceptiv smérta och neuropatisk smérta:

(under upparbetning)
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