Sjeldne Diagnoser

Kort om
Ehlers-Danlos syndrom

Ehlers-Danlos syndrom (EDS) er en medfedt genetisk (arvelig) uhelbredelig og kronisk sygdom/
handicap.

© Arsag og symptomer

Ehlers-Danlos syndrom skyldes en defekt i bindevaevets sdkaldte kollagene fibriller, der giver vaevet
styrke.

Symptomerne er overbevaegelige/hypermobile led, skrgbelig hud med tendens til bld maerker,
blod-udtraedninger (flebektasier), tydeligt og svagt arvaev, misfarvninger, straeekmaerker (striae),
kroniske smerter ofte i led og muskler, let at udtreette, skaev ryg (skoliose), darlig tandstatus, platfod
og for-fodsnedfald, problemer med indre organer i form af blodkar, der brister, uteette hjerteklapper,
mave/tarmproblemer, gynaekologiske problemer og graviditets- og fadselskomplikationer i binde-
vaev. Hos mennesker med typen vaskulaer EDS kan symptomer fra karsystem og indre organer give
meget store og livstruende problemer.

Hos mennesker med EDS optraeder oftere end hos mennesker, der ikke har EDS, andre livsvarige
sygdomme fx sclerose, leddegigt, Sjggrens sygdom, astma, allergi, stofskiftelidelser m fl.

EDS diagnosen daekker over seks forskellige typer. De hyppigste er klassisk, hypermobil og vasku-
leer EDS.

Symptomerne er meget varierende fra person til person og fra familie til familie. Selv inden for
samme familie er der stor variation af sveerhedsgrad og problemstillinger. Prognosen er typisk frem-
adskridende. Uanset type fortidspensioneres mere end 80 % pga. symptomer.

@ Forekomst og arvegang

Diagnosticering foregar ved en klinisk undersagelse. Ofte har personen vaeret hos flere special-
laeger for diagnosen stilles. Enkelte typer — herunder vaskulzer type - kan bekraeftes via laboratorie-
test, mens dette ikke kan lade sig gere for den klassiske og hypermobile type. Diagnosen stilles af
en ekspert, og personen bar kontrolleres hos specialister alt efter symptomer.

Udbredelsen fordelt pa alle typer er 1: 5-10.000, hvilket betyder, at der fades ca. seks til otte bgrn
arligt, og der er 500-800 med diagnosen i Danmark. Sygdommen findes i alle dele af verden og
forekommer ligeligt fordelt pd kan.

De tre hyppigste typer er alle dominant arvelige, hvilket medfarer en risiko pa 50 % for, at barnet far
EDS, hvis en af foraeldrene har sygdommen. EDS kan ogsa optreede som mutation, hvilket betyder,



at ingen af foreeldrene har sygdommen.

@ Behandling og kontrol

EDS behandles forst og fremmest ved forebyggelse, kontrol og/eller symptombehandling. Fx kan
der vaere behov for fysioterapi, smertebehandling, hjeelpemidler, stettebandager, fodindlaeg, spe-
cialsko m.m. afhaengig af symptomer.

Kontrol kan forega pa et af landsdelscentrene: Klinik for Sjeeldne Handicap, Rigshospitalet el-

ler Center for Sjeeldne Sygdomme, Skejby. Evt. kan kontrollen forega pa specialafdeling eller hos
speciallege afhaengig af patientens @nsker og behov. Ved vaskuleer EDS bgr kontrol forega pa et af
landsdelcentrene, og al behandling ber planlaeegges i samrad mellem centrene og personen med
EDS, da blodkar og indre organer er ekstrem skrgbelige.

Hos mennesker med EDS skal alle kontrolundersagelser og behandlinger foregd med sa lille risiko
som muligt for led- og muskelskader og bristninger af indre organer. Derfor skal patienten flyttes
forsigtigt under bedgvelse og ved undersggelser i form af rentgen, scanninger osv. Ikke invasive
undersggelsesmetoder (CT, MR m.m.) bar foretraekkes. Ledkirurgi og lignende bar overvejes ngje,
da resultatet ofte er forvaerring.

@ Mere information - kontakt

Ehlers-Danlos foreningen Sjeeldne Diagnoser
i Danmark TIf. 3314 0010
www.ehlersdanlos.dk www.sjaeldnediagnoser.dk

mail: mail@sjaeldnediagnoser.dk
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