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Kollagen — en viktig del av var bindvav

Kollagen:

» Kroppens vanligaste byggnadsmaterial — ca 1/3 av allt protein

* Olika typer av kollagen ar drabbat vid de olika typerna av EDS

Var har vi kollagen?

* Hud och slemhinnor

* Senor och ledband

* Muskler

* Brosk och ben

 Stodjevavnad kring — muskler, nervsystem, blodkarl mm
 Stod kring inre organ — tjocktarm, livmoder mm

* Tander och tandkott

 Oga — hornhinna, glaskropp

°mm

AN

/

Sjukdomarna
drabbar hela
kroppen!

==
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hypermobilitet

overrorlighet



Overrorlighet i befolkningen

Gamla gubbar,
ostretchade
fotbollsspelare

Dansare,
gymnaster,
barn, vuxna

Hypermoblitet = dverrorlighet



Ar overrorlighet en sjukdom?

Utan symtom

Ca 10-15% ar dverrorliga utan att vara sjuka

Lokaliserad
Perifer

Tidigare

| en led eller nagra kroppsdelar
| hander och/eller fotter

Overrorlighet som yngre

Generaliserad

Overrorlig i de flesta av kroppens leder
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Sjukdomar med overrorlighet och besvar:

* Hypermobilitetsspektrumstorning (HSD)
e Ehlers-Danlos syndrom av hypermobilitetstyp (hEDS)

Ar man mer sjuk vid hEDS dn vid HSD?

 Det ar symtomen som avgor det — inte diagnosen
 Man kan vara mer sjuk pga HSD an hEDS
 Behandling och vard ar samma vid bada tillstanden!

HSD ar INTE en slaskdiagnos for de som inte far hEDS-diagnos!
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Ehlers-Danlos syndrom (EDS)

EDS ar ingen ny sjukdom:

400 f Kr — Hippokrates. Den forste som beskrev symtomen.

1892 — Chernogubov. Rysk ldakare. Beskrev ett fall (17-arig pojke).

1901 — Edvard Ehlers. Dansk |dkare. Beskrev ett fall (21-arig manlig student).

1908 — Henri-Alexandre Danlos. Fransk lakare.

1936 — Sjukdomen fick namnet Ehlers-Danlos syndrom.

Steinmann, B.U. et al, The Ehlers-Danlos syndrome. In: Connective tissue and its heritable disorders : molecular, genetic, and medical aspects. 2nd ed. 2002, New York: Wiley-Liss. xvii, 1201 p
Hakim, A.J. et al, Joint hypermobility and skin elasticity: the hereditary disorders of connective tissue. Clin Dermatol, 2006. 24(6): p. 521-33



Forekomst:

hEDS —ca 1/5 000 (2000 fall = sallsynt sjukdom)
HSD + hEDS —ca 2-3% (250 000 fall = folksjukdom)

Ungefar lika vanligt som demens!

Saledes bor HSD sta for ca 99% av overrorlighetssjukdomarna




Hypermobilitetsspektrumstorning (HSD)

Smarta/symtom
A

Generell

”Stel”
» hypermobilitet

< ”Normal” befolkning >




hEDS och HSD — skillnader och likheter

Hypermobilitet

Muskeloskeletala besvar

Smarta

Hudpaverkan
Vavnadsskorhet

Marfanoid kroppsbyggnad

Samsjuklighet

Generaliserad
Lokaliserad
Perifer
Historisk

Ledinstabilitet
Mjukdelsskador

| lederna med hypermobilitet!

+++

Generaliserad

Ledinstabilitet
Mjukdelsskador

Generaliserad
Fokal

Mild (mer vid 6vriga EDS-typer)
Tander, brack, prolapser mm

?

+++
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Hypermobilitetsspektrumstorning
(HSD)

M35.7

Ca 2-3% av befolkningen — ca 250 000 personer




Kriterier fﬁr HSD (Internationella kriterier fran 2017)

Kriterium 1 — overrorlighet: (minst 1)

* Generaliserad
Lokaliserad
Perifer
Historisk

Kriterium 2 — andra symtom: (minst 1)

* Rorelseapparaten

* Luxation/subluxation, bindvavsskador, ev tidig artros

* Langvarig smarta (pga vavnadsskador, hyperalgesi)

* Nedsatt proprioception

« Ovrigt — plattfot, skolios, kurvad ryggrad (lordos/kyfos), minskad benmassa
e Symtom fran 6vriga kroppen

* Angest

* POTS (snabb hjartrytm da man star upp), MCAS

* Magbesvar, backen- och urinblasebesvar

Kriterium 3 — diff.diagnoser ska vara uteslutna (hEDS, reumatism mm)

Ca 2-3% av befolkningen — ca 250 000 personer
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Ehlers-Danlos syndrom av
overrorlighetstyp (hEDS)

Q79.62
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Internationella kriterier for hEDS

Kriterium 1 — generell hypermobilitet:
U Beightonscore > 5 poang
U 5-PQ = 2 podng (om Beightonscore = 4 poang)

Kriterium 3 — diff.diagnoser uteslutna:
U Franvaro av ovanligt skor hud

U Uteslutit annan arftlig/férvarvad bindvavssjukdom eller
autoimmun reumatologisk sjukdom (RA, SLE mfl)

1 Uteslutit annan diagnos som kan ge hypermobilitet, t.ex.

muskuldr hypotoni, neuromuskulara sjukdomar, andra
bindvavssjukdomar och skelettdysplasier.

Krav for diagnos:

* Kriterium 1

* Kriterium 2
o delkriterium A
o delkriterium B
o delkriterium C

* Kriterium 3

Kriterium 2:

U Delkriterium A — symtom pa systemsjukdom:

O

O 0 O O O O O O 0 o0 O

Ovanligt mjuk o/e len hud

Mild hyperextensibilitet i hud
Oforklarliga striae

Bilaterala pietzogena noduli
Recidiverande/multipla bukbrack
Atrofiska arr pa = 2 lokaler
Bickenbotten-, rektal- o/e uterusprolaps
Tandtrangsel SAMT smal och hog gom
Arachnodaktyli

Arm-langdkvot > 1,05
Mitralisklaffsprolaps
Aortarotsdilatation

U Delkriterium B - hereditet:

O

Hereditet hos > 1 forstahandsslakting

U Delkriterium C:
o Muskeloskeletal sméartai > 2 kroppsdelar i 2 3 manader
o Kronisk generell smarta i > 3 manader
o Recidiverande luxationer eller ledinstabilitet utan kant

trauma:

= >3 |uxationerisamma led eller > 2 i olika leder vid

olika tillfallen

= Konfirmerad ledinstabilitet pa > 2 platser

Malfait, F., et al., The 2017 international classification of the Ehlers-Danlos syndromes. Am J Med Genet C Semin Med Genet, 2017. 175(1): p. 8-26.



UTREDNING

av HSD och hEDS



2y,
“Y>

Nar kan man misstanka HSD/hEDS?

Barn Vuxna
e Sen motorisk utveckling (ga, * Led/ryggsmarta

cykla mm) e Upprepade lux/subluxationer utan
* Mycket vaxtvark o/e smarta i trauma

kroppen » Upprepade mjukdelsinflammationer —
* Leder som gar ur led senor, runt senor, muskelfasten
 Stukar/vricka fotleder ofta * Smarta — 6kande/tilltagande

e Slaktingar med kdand hEDS/HSD * Dysautonomi — hypotoni, ortostatism,

e Orkar inte g — vill 3ka vagn yrsel, presyncope

* Mag- och tarmbesvar — reflux,

* Trotta — kan uppfattas som lata , ) ! , s
illamaende, forstoppning/diarré, IBS

e Brack, aderbrack, framfall mm

Ross, J. and R. Grahame, Joint hypermobility syndrome. BMJ, 2011. 342: p. c7167.



Diagnostisera HSD/hEDS

Steg 1: AR eller HAR patienten varit dverrérlig?
* Beightonskalan 2 5 poang — nuvarande hypermobilitet

* 5-point questionnaire for hypermobility (5-PQ) — tidigare
hypermobilitet

Overrdrlighet maste finnas/ha funnits!

Beighton, P. et al, Articular mobility in an African population. Ann Rheum Dis, 1973. 32(5): p. 413-8.
Smits-Engelsman, B et al, Beighton score: a valid measure for generalized hypermobility in children. ) Pediatr, 2011. 158(1): p. 119-23,123.e1-4.
Hakim, A.). et al, A simple questionnaire to detect hypermobility: an adjunct to the assessment of patients with diffuse musculoskeletal pain. Int J Clin Pract, 2003. 57(3): p. 163-6.



Hud
Overtinjbar hud

Testas pa underarm — positivt om > 1,5-2 cm, ej distinkt stopp. OBS — det gor
fortfarande ont!

Pietzogena noduli

Vita "bubblor” pga fetthernieringar runt hdlkudden. Ses i stdende. Ibland 6mmande.




Hud forts

Mjuk — “som en bulldeg”
Len — "som en bebisrumpa”

Skor - nagot mer an vanligt hud

Blamarken — utan kant trauma eller storre an vantat

Atrofiska arr — ibland aven hypertrofiska

Kanslig — urtikaria, eksem
Is the skin soft?

Oh my GOD, it’s so soft!




STATUS ANAMNES = ingdr i hEDS-kriteriema

Allmantillstand Ja | Nej| Ngt|Kommentar Hereditet (forstagradsslakting) Ja |Nej| 7 |Kommentar
Rér sig obehindrat EDS-diagnos i familjen
Avvikande kroppskonstitution Owerrrdrlighet i familjen
i:?gitrsjlitr;ﬁﬁ:ggfdc hander] Lockimusksibesulr | Smijon
Plator . - - Kand karlrupturitidig dod i familjen vEDS?
;i'j;igm””'"g fotleder Barndom/tonar Ja |Nej| ? |Kommentar
Tngd Fodd for tidigt
Ammspann Klumpfothéftledsluxation vid fodse annan EDS?
Ammspann/langdkvot Neonatala avvikelser
Blasljud pa hjrtat Sen motorick utveckling (ga. cykla)
MoS Ja |Nej| Ngt|Kommentar Overrbrighet som !::arﬂ -

— Frekventa fotledsdistorsioner
oo Smartor
Frenulum under tunga saknas Uttalad skolios
1;::2[:;325?"“ Svands ndsians Aktuellt halsotillstand Ja [Nej| ? |Kommentar

Crwvarrrlighet | leder

Hud Ja [Nej] Ngt) Kommentar Ledluxationer eller subluxationer
t’g'ﬂlk Frekventa fotledsdistorsioner
o Smartaanamnes

Overtgjbar hud
Breda, tunna arr
Ovanliga blamérken
Yilig kiriteckning
Aderbrack Muskelsvaghet
Arachnodactyli Tratthet
Uttalade iezogena papler pd halar bilat
Crwvanligh mycket striae

Fysisk aktivitet och sjukgymnastik
Spontana el stora (handflata) hematom

Frekventa nasbladningar

Hypermobilitet Ho | Va | Nej

Oparationer - komplikationer?

"Beightonskalan” :]
eightonskalan Breda & tunna arr

Overstrackning armbagar > 10 gr
Owverstrickning kndleder =10 gr

Kanslig hud - hur?

Tumme =atts bl underamm Problem med tinder ole tandkott
Lillfinger Gverstricks | MCP = 90 gr Haft tandstallning/dragit ur tAnder
Handflator i golv med raka knén Slemhinnebesyir

Total podng = [ Hjartsjukdom eller symtom
"5-PQ" (Kan du eller har du kunnat) | Ja | Nej Hypotoni eller oriostatism
Handflator i golv med raka kndn Karlkomplikation (ruptur)

Boja tummen mot handleden Tidiga Aderbrack (fére graviditet)
G4 ner i spagatisplit Pneumothorax, organruplur VEDS? Marfan?
Axel/patellaluxation som barn/ungdom Framfall {rektum, uterus mm)
IAnsur du dig sjélv vara Gverrodig?

Total poang = Bukbrack

Hypermaobilitet | andra leder? |Syn- eller horselskada

Tidig artros

Benskorhet ofe frakturer
IBS-iknande symtom

Uppfylls kriterier for hREDS? Ja |Nej| ? |Kommentar
- Kriterium 1 - GJH

- Kriterium 2 - sysiemisk pverkan Kronisk obstipation eller 19s avfaring

- delkriteriom & Intolerans gluten eller lakios
- delkriterium B Fododmneskinslighet/allergi
= delkriterium C Astma, luftrdrsproblem
- Kriterium 3  diff diagnoser uteslutna Normal effekt av lokalbeddvning
Kvinnor Ja |Nej| 7
Uppfylls kriterier for HSD? Ja |Nej| 7 |Kommentar Komplikationer vid gravidiletionossning
- Kriterium 1 - hypermobilitet Rikliga menstruationer

- Kriterium 2 - problem av hypermobilitet

Upprepade missfall

+ Kriterium 3 - diff. diagnoser uteslutna

& Pemilla Blom U

@ Pemilla Blom Uppsala 2023-05-03



hEDS:

1. Aktuell generell 6verrorlighet

2a. Systemiska besvar (minst 5 av 12 p)

2b. Forstagradsslakting med hEDS-diagnos

2c. Muskeloskeletala besvar (smartor,
luxationer mm)

3. Andra sjukdomar uteslutna

Internationella kriterier fér EDS av hypermobilitetstyp (hEDS) fran 2017

Kriterium 1: Generaliserad dverrérlighet ej hEDS!
Belghton 25 p (Om Gver 50 &r z 4 p. Hos barn 26 p. Vid skada 24 p+ 5-F0 22 p) HsD?

*JA

Kriterium 2 (minst 2 av A, B eller C)

A. Systematiska besvar: (25 av 12)
Owanligt mjuk sller skor hud
Mild overtanjbarhet av huden (2 1,5 cm)
Oforklarliga strize
Bilaterala piezogena papler pa halar
Recidiverande ofe multipla bukbrack

Atrofiska arr pa = 2 platser (&) papyrushiknande)

Backenbottenprodaps - rektum o/e utenus

Tandtrangsel OCH smal eller hog gom \ R
g ge NEJ <] hEDS!
Arachnodactyli - positivt wristsign eller tumtest ——l _
Armspann/langdkvot = 1,05 H=D?
Mitralisklaffsprolaps - pd ekokardiografi
Aortarotdilatation - pd ekokardiografi
|B. Hereditet for hEDS for hEDS hos forstagradsslakting
C. Muskeloskeletala besvar: (minst 1 av 3)
Smarta i 2 2 extremiteter - dagligen i 2 3 manader
Kronisk, utbredd smarta i & 3 manader
Recidiverande atraumatiska luxationer (&) subluxationer) eller ledinstabilitet
3 luxaioner | samma led eller = 2 luxationer | olika leder vid olika nilfallen
o Medicinskt verifierad ledinstabilitet | minst 2 leder
J JA
Har ovanlig hudskarhet uteslutits? NE ei hEDS!
(del av kriterium 3) — cEDS? Annan EDS? Annan sjukdom?
J JA
Har annan bindvavssjukdom uteslutits? MNEJ ej hEDS!
{ded av kriterium 3) o Annan diagnos?

‘ JA

ej hEDS!

Annan diagnos?

Har annan annan sjukdom som ger hypermobilitet ofe ledlaxitet utslutits? MNEJ
(del av kriterium 3)

1A

EDS av hypermobilitetstyp (hEDS)

Farklaring av begrepp
DS =
Beighton - Genere
S-part guestionnaire |5-PO) -
Ohanlig hudskarhet -
Millt Svertdngbar hud - |

Ofarklariga striaze
Fitzogena papler -
Atrofiska Srr - 3
Tandtringwel OCH hog el
Arachnadaktyli - P

ram by

¢ smal gom - pat

Prolaps av mitralisklaffen - iniskt sig;
Dilatation av aortarcten -
Firstagradssiskting - o
Arftlig eller fore3rvad bindvivesjukdom -
rewmatologiska tillstdnd (SLE, re

Andra dizgnaser med hypermabilictet pga hypotoni/vivradshaitet - he

syskon e

Marfans




HSD:

1. Hypermobilitet

2. Besvar FRAN dverrorligheten

3. Ingen annan sjukdom som
forklarar besvaren

Internationella kriterier Hypermobilitetsspektrumstérning (HSD) fran 2017

Kriterium 1 - Hypermobilitet {minst 1):

Generaliserad - Beighton = 5 poang MEJ .
1

Lokal d - Bedghton <5 poang =] HSD!

Perifer - fingrar oc ) Ej hypermobilitetsrelaterade besva

1A

Kriterium 2 - hypermobilitetsrelaterade besvar
[minst 1 med tydlig korrelation till hypermobilitet)

Subluxationer och/eller luxatoner

Ledsmarta och forlust av ledfunktion MNEJ

ej HSD!

Ej hypermaobilitetsrelaterade besvar

Ledskador - tex broskskador

Tidig degeneration | leder - som kan ge tidig artresutveckling

g
Mjukdelsskador - senor ach Mgament
Aterkommande, persisterande eller kronicka smartor

Nedsatt proprioception

JA

Kriterium 3 - differentialdiagnoser uteslutna:

Ehlers-Danbos syndrom (REDS ml) NEJ

ej HSD!

annian bindvavssjukdom - arfthg eller férvirvad
annan diagnos?

annan hudpdverkan - vid ovanlig hudskorhet

JA

Hypermobilitetsspektrumstdrning (HSD)

Forklaring av begrepp
EDS = Ehlers-Danlos syndrom. hEDS = Ehlers-Danbos syndrom av hypermobilitet

y0. HSD = Hypermobilitetsspektrumstaming.
Belghton - Generell hyprmobilitet om z 5 p (Barn 2 6 p och =4 p hos aver 50 &r)
5-part questionnaire (5-PQ) - positivvid = 2 p. Testas om Beighton ef kan utforas helt pga skada/operation [dvs Belghton = 4 p).

Ovanlig hudskbrhet - stanre sdrskador utan (eller med minimalt) trauma. Uteslut cEDS.

Mt dwertdnjbar hud - H

v underarmen kan lyf 5

m (Overvag cEDS eller annan gjukdom o

tala kvinnor. Utan signifikant viktforandring.

t fatt p& halen | stiende. Kani m sma och mjuka "bubblor® | mjukdelarna.

Atrofiska &rr - 3rr efter linjara traumatiska sdr, Ovanligt tunt och insjunket [utifrin sdrets ursprungliga utseende). Pga dermal hypotrofi.

Tandtringsel OCH hig eller smal gom - patienten har ha
Arachnodaktyll - Positvt w an bil ar hilifingret, vid grepp runt handleden) eller pos
sticker utanfor handen ulnart d3 man knyter handen runt tummen).

Inng eller drag tander pga tandtrangsel.

t thumnbtest bilater.

{spetsen pd tummen

mimen Gverla;

Prolaps av mitralisklaffen - Vid ev blisljud gors hjartekokardiografi, gors ) rutinmassigt. Ofta ) kliniskt signifikant.
Dilatatlon av aortaroten - 52 avan.

Forstagradsslakting - Foradldrar, helsyshon eller egna barn. Hit raknas inte far- eller morforalderar oo,

firftlig eller forvirvad bindvivssjukdom -
autodmmuna reumatologiska tllstand {5
Andra diagnoser som kan ge hypermobilietet pga hypotoni ofe wavnadslaxitet - Newromuskulara sjukdom
AL

Amdra HCTD (Heritable Connective Tissue Disorder, tex. andra EDS-typer, Loeys- 2 syndrom, Marfanc syndrom),

eumatoid artrit) mm.

uropatier, myotonier, meDS, Bethler

yopat

mm), och skelettdyslasier [tex. osteogenesis imperfekta)
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Symtom fran andra kroppsdelar

Besvar behandlas utifran symtom, ingen botande eller specifik
behandling. | princip samma behandling som andra med liknande besvar.

e Slemhinnor och mun —torra slemhinnor, tandskador, tandtrangsel,
kakproblem. Ta hand om ténderna, salivstimulerande medel, en bra tandlékare

* Symtom fran nervsystemet— trotthet (75%), huvudvark, dysautonomi,
myrkrypningar i benen.

* Rorelseapparaten — luxationer, subluxationer, mjukdelsinflammationer
(tendinit, tenosynoviter), fotproblem, benskoérhet.

* Gl-symtom — illamaende, diarré/forstoppning, IBS-liknande besvar, inkontinens.

* Gynekologi — rikliga menstruationer, torra slemhinnor, handikappande
foglossning.

» Psykiska symtom — angest, depressioner, neuropyskiatriska sjukdomar (autism,
ADHD, dyslexi etc).
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Samsjuklighet vid HSD/hEDS?

Tillstand som kan vara vanligare vid hEDS/HSD

e POTS — snabb puls da man star upp
* |[BS
* Fibromyalgi

* Dysautonomi — nervsystemet kan ej anpassa sig efter tex varme och
kroppslage

* Psykiatri och neuropsykiatri
* Trotthet 75%
* Mastcellsbesvar






Ehlers Danlos
syndrom

En diagnosguide

Pernilla Blom
ST-ldkare Allmdnmedicin

Senast uppdaterad 2019-06-07

Lékaren: Anser du att du ar 6verrérlig?
Patienten: Nej, jag &r stel! Men sjukgymnaster séger att jag ar éverrorlig!

Lékaren: Var du duktig p& skolgymnastiken?
Patienten: Nej, jag fick bara godként, for att jag kunde ga ner i spagat! Fast jag inte trénat pa det!

Hjalp for lakare i primarvarden att identifiera och diagnostisera patienter med EDS

© Pernilla Blom, Uppsala 2019-04-12

Nar bor vi misstanka hEDS eller HSD? 1

Barn: Vuxna:

o Sen grovmotorisk utveckling —1ar sig e Smarta — 6kande/progressiv, svarar daligt
t.ex. att ga och cykla sent pa analgetika
o Mycket vaxtvark, generell smarta o Lagt bindvavsstdd — brack, varicer, prolaps
o Ledluxationer o Upprepade inflammationer i t.ex. senor
» Upprepade fotledsdistorsioner o Vark i leder, rygg, nacke mm
o Slakting med hEDS o Autonom dysfunktion — ortostatism, POTS
o Muskeltrotthet — orkar inte ga mm o Upprepade luxationer
o Aliman trétthet och nedsatt ork — bar- e Gl-besvar — reflux, illamaende, férstopp-
net kan anses vara "lat” ning/diarré, IBS-liknande besvar
o Okad uttrdttbarhet

Overrorlighetssjukdomar: 2

Hypermobilitetsspektrumstorning (HSD) — Overrérlighet i en eller flera leder,
med associerade symtom, som smartor, muskeloskeletala besvar mm. Andra or-
saker till besvaren ska ha uteslutits, t.ex. hREDS. En uteslutningsdiagnosKan ha
lika mycket eller mer besvar an hEDS-patienter! Prevalensen ca 340/10 000.

Hypermobilitetstyp (hEDS) — autosomalt dominant. Generaliserad hypermobili-
tet, luxationer samt smarta. Endast moderat dvertanjbar hud och liten sarlak-
ningspaverkan. Vanligaste EDS-ormen, ca 90 %. Prevalense ca 2/10 000.

Klassisk typ (cEDS) — autosomalt dominant. Milda till svara symtom som hyper-
mobilitet, dverténjbar hud, vavnadsskérhet, atrofiska arr och blamarken. Nast van-
ligaste formen av EDS, med en prevalens pa ca 0,3/10 000.

Vaskular typ (VEDS) — autosomalt dominant. Kan ge 6verrorlighet i sma leder. Ej
overtanjbar hud eller avvikande arr. Har ofta stora blaméarken samt kérl- och organ-
rupturer. Kan ge forkortad livslangd pga. livshotande komplikationer. Graviditet in-
nebar risk for bade mor och barn [3, 4]. Ovanlig, ca 3-5% av alla EDS-fall. De
flesta hittas pga att man utreder familjer med kand vEDS.

Ovriga typer — Samtliga tio évriga former &r mycket ovanliga, som exempel kan
namnas: Kyfoskoliotisk typ med generell ledéverrérlighet, medfédd progressiv
skolios, skorhet i 6ga, uttalad muskelhypotoni vid fédseln, lang och smal kropps-
blyggnad, hornhinnedefekter samt osteoporos. Artrochalasis typ ger markerad
ledlaxitet med multipla luxationer, kortvuxna med mandibular mikrognati och ka-
rakteristiskt utseende. Dermatosparaxis typ ger uttalad hudskorhet, 16s och dver-
flodig hud, prematur fédsel och stora brack. Dessutom finns flera &nnu mer ovan-
liga EDS-former.

© Pernilla Blom, Uppsala 2019-04-12
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STEG 1 — Ar patienten dverrérlig?

Beightonskalan - aktuell 6verrérlighet: [5, 6]

Krav: = 5 p (vuxna), 2 4 p (aldre) eller 2 6 p (upp till puberteten)

Handflator pa golvet med strackta knéan =1 p
Overstrackning i armbagen = 10 grader = 1 p/sida
Overstrackning i knan 2 10 grader = 1 p/sida

Satta tummen mot volara delen av underarmen = 1 p/sida
Passiv dorsalflexion i MCP-led V = 90 grader = 1 p/sida

”5-part questionnaire for hypermobility” (5-PQ) - tidigare 6verrorlighet? [7]

Har du nagonsin kunnat satta handflatorna i golvet med raka knan?

Har du nagonsin kunnat béja din tumme mot underarmen?

Kunde du som barn roa dina vanner genom att boja din kropp i konstiga
positioner ELLER ga ner i spagat (utan att ha trénat pa det)?

Som barn/tonaring, gick dina axlar eller knaskalar ur led mer an en gang?
Anser du dig sjalv vara dverrorlig?

Krav: = 2 ja-svar

Hypermobilitet:
o Beightonskalan = 5 poang (vuxna) ELLER
* Beightonskalan = 4 poang (vuxna) SAMT 5-PQ 2 2 poéng

Har patienten en generaliserad hypermobilitet?
» Ja — Ga till steg 2!
» Nei — EJ hEDS! HSD kan ej uteslutas. Ga direkt till steg 3!
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STEG 2. Uppfyller patienten kriterierna for hEDS? 7

2017 ars internationella kriterier for hEDS

Kriterium 1 — generell hypermobilitet:

« Beighton score 25 p ELLER
e Beighton score 24 p + 5-PQ22p

Kriterium 3 — uteslutit:

e Ovanlig hudskérhet — annan EDS-typ?

e Andra arftliga/férvarvade bindvavssjukdomar
och autoimmuna rematologiska sjukdomar

e Annan diagnos som kan ge hypermobilitet tex
hypotoni o/e bindvavslaxitet.

Kriterium 2 — systemisk paverkan:

Delkriterium A:
e Ovanligt mjuk eller len hud
* Mild évertanjbarhet av hudet (= 1,5 cm)
e Tandtrangsel OCH hdg eller smal gom
 Bilaterala piezogena papler pa hélarna
« Aterkommande eller multipla bukbrack
o Atrofiska arr pa minst 2 platser
¢ Prolaps av backenbotten, rectum o/e utreus —
hos barn, mén och kvinnor (fére graviditet)
o Oférklarliga striae — unga, man eller prepuber-
tala kvinnor utan signifikant viktférandring
» Arachnodaktyli:
o Positivt wrist (Walker sign) bilateralt
o Positivt tumtest (Steinberg) bilateralt
e Armspann-langdkvot = 1,05
¢ Prolaps av mitralisklaffen
 Dilatation av aortaroten

Delkriterium B:

« Minst en forstagradsslakting uppfyller kriterierna
for hEDS

Delkriterium C:

o Muskeloskeletal smarta i minst tva extremiteter
dagligen i minst 3 manader

e Kronisk utspridd smérta i minst 3 manader

o Aterkommande ledluxationer eller ledinstabilitet
utan tidigare trauma

o Kriterium 1

o delkriterium A — minst 5

o delkriterium B — minst 1

o delkriterium C — minst 1
o Kriterium 3 — alla 3 kravs

Krav for hEDS-diagnos (kriterium 1, 2 och 3 SKA vara uppfyllda):

o Kriterium 2 — minst 2 av 3 delkriterier:

Har patienten EDS av hypermobilitetstyp (hEDS)?
» Kriterierna uppfylls — hEDS-diagnos &r klar! (klinisk diagnos)

» Kriterierna uppfylls ej — ej hEDS. Har patienten HSD? Ga till steg 3!
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Flodesschema for diagnostisering av hEDS

(enligt 2017 ars internationella kriterier)

Generaliserad 6verrorlighet
- enligt Beighton skalan eller 5-PQ? (kriterium 1)

ej hEDS!
Ej generaliserad hypermobilitet

; JA

Har ovanlig hudskorhet uteslutits?
(del av kriterium 3)

ej hEDS!
Annan typ av EDS?

‘

Minst 2 av A, B eller C: (kriterium 2)

A.Sy

o Ovanligt mjuk eller skor hud

o Mild évertanjparhet av huden (2 1,5 cm)

o Oférklarliga striae

o Bilaterala piezogena papler pa halar

o Recidiverande o/e multipla bukbrack

0 Atrofiska arr pa 2 2 platser (ej papyrusliknande)

o Béackenbottenprolaps - rektum o/e uterus
Tandtrangsel OCH smal eller hog gom

o Arachnodactyli - positivt wristsign eller tumtest

o Armspann/langdkvot 2 1,05

1 Mitralisklaffsprolaps - pa hjartekokardiografi
Aortarotdilatation - pa hjartekokardiografi

il 3
iska manif

1 (25av12)

NEJ

ej hEDS - uppfyller ej kriterier
HSD?
(hypermobilitetsspektrumstorning)

B. Hereditet for hEDS eller symtom som uppfyller kritierna for
hEDS hos forstagradsslakting

C. Muskeloskeletala komplikationer (2 1 av 3)

o Smarta i 2 2 extremiteter - dagligen i 2 3 manader

o Kronisk, utbredd smérta i 2 3 manader

o Recidiverande atraumatiska luxationer eller ledinstabilitet
23 i samma led eller 2 2 olika leder
Medicinskt verifierad ledinstabilitet i 2 2 leder

‘ JA

Uteslutit annan arftlig eller forvarvad bindvavssjukdom? (del
av kriterium 3)

NEJ

ej hEDS!
Annan diagnos?

v

Uteslutit annan sjukdom som ger hypermobilitet
ole ledlaxitet? (del av kriterium 3)

NEJ

ej hEDS!
Annan diagnos?

[

EDS av hypermobilitetstyp (hEDS)
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Forklaring till diagnoskriterierna

Hypermobilitet — Generaliserad 6verrérlighet enligt Beightonskalan och 5-PQ.
Ovanlig hudskoérhet — stora lacerationer utan eller efter endast milt trauma.
Mijuk, tunn och len hud — ovantat fynd for alder och kén. "Bebislen” hud.

Hyperextensibel hud — Overténjbar hud. Testas mitt pa volarsidan av underarmen. Lyft ku-
tana och subkutana delen av huden. Kan lyftas = 1,5 cm, ej distinkt stopp. Ofta tvekar man
inte dver om huden ar uttanjbar, utan man reagerar med "oj, vad den ar uttanjbar”.

Oférklarliga striae — hos man, barn och prepubertala kvinnor. Utan signifikant viktandring.

Bilaterala piezogena papler — Brack av subkutant fett pa hélranden i stdende position. Vita,
0,5—1 cm stora och ibland 6mmande sma "bubblor” under huden.

Brack — ljumskar, bukvéggsbrack mm. Hiatusbrack ar vanligt, men réknas ej med.

Atrofiska arr — vida och tunna &rr. Det kdnns "tomt” under hudytan (defekt dermis). Huden
pa arret skrynklar ihop sig, da man trycker ihop arret fran sidorna.

Prolaps — uterus, backenbotten, rektum. Man, barn eller kvinnor (ej varit gravida). Utan
fetma.

Tandtréngsel — har dragit ut tander eller haft tandstéllning pga. tandtréngsel. Ska &ven finnas
hég och smal gom. Nar man tittar in, s& far man titta langt uppat for att se gomtaket.

Arachnodaktyli — Positivt thumb-test bilateralt (tummen sticker ut pa palmarsidan av handen
nar man sluter handen kring tummen). ELLER positivt wrist-sign bilateralt (tummen och lill-
fingret Gverlappar da man sluter handen runt handleden).

Armspann/langdkvot — Iangden mellan fingertopp till fingertopp med armarna abducerade 90
grader. Dividera med kroppslangden. Ska vara = 1,05.

Mitralisklaffsprolaps och aortarotsdilatation — enligt hjartekokardiografi. Utreds inte, forutom
om misstanke (t.ex. blasljud) finns. Ofta utan klinisk signifikans.

Smarta — muskeloskeletal smérta, neuropatisk smarta och central smartsensitisering.

Subluxationer/luxationer — ofta recidiverande och mycket lattutiésta. Ev. ses kroniskt sublux-
erat lage. En eller flera leder. Axlar, patella, kdkar och fingrar ar vanligast.

Arftlig eller férvarvad bindvévssjukdom - inkl. autoimmuna reumatologiska tillstand (SLE,
reumatoid artrit). Dessa har speciella diagnoskrav for hEDS.

Andra diagnoser som kan ge hypermobilietet pga. hypotoni o/e vavnadslaxitet - t.ex.
neuromuskulara sjukdomar (myopatisk EDS, Bethlem myopati), andra HCTD (andra typer
av EDS, Loeys-Dietz syndrom, Marfans syndrom) och skelettdysplasier (t.ex. osteogenesis
imperfekta). Misstanke véacks genom anamnes och status och bér féranleda utredning.
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STEG 3. Uppfyller patienten kriterierna féor HSD?

2017 ars internationella kriterier for HSD (s

Kriterium 1 — hypermobilitet (minst 1):
o Generaliserad — uppfyller kraven for Beightsonskalan
o Lokaliserad — mindre &n 5 leder
o Perifer — hénder och fotter
o Historisk — uppfyller 5-PQ (men inte langre Beightsonskalan)

Kriterium 2 — muskeloskeletala besvar (minst 1):
e Skador:
o Makroskador — luxationer, subluxationer, mjukdelsskador (ligament, senor,
muskler)
o Mikroskador — marks ej nar det sker, pga ytterlagen, felbelastning mm. Ger

aterkommande o/e kronisk smarta och méjligen tidig degeneration i le-
der/artros.

e Kronisk smarta — nociceptiv, neuropatisk, central smartsensitisering med hyperalgesi
o Nedsatt proprioception
e Andra muskeloskeletala besvar — pes planus, hallux valgus, mild-mattlig skolios, tho-

rakal kyfos, lumbal lordos, ev latt nedsatt bentéthet (pga nedsatt proprioception,
muskelsvaghet, inaktivitet mm)

e Associerade problem fran andra delar av kroppen — angest, ortostatisk takykardi
(POTS), funktionella Gl-besvar, backen- och blasdysfunktion mm

Kriterium 3 — differentialdiagnoser ska vara uteslutna:
e hEDS
e andra orsaker till hypermobilitet och smartproblematik

Har patienten hypermobilitetsspektrumstérning (HSD)?
» Kriterierna uppfylls — HSD-diagnos ér klar! (klinisk diagnos)
» Kriterierna uppfylls ej — annan diagnos?
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Vanliga besvir vid hEDS och HSD

Rorelseapparaten och hud:

e Muskler — svaghet, trétthet, nedsatt uthallighet, smarta efter anstrangning

o Andrat gangménster — pga. nedsatt koordination och reaktionshastighet

e Fotter — smarta, utplattade fotvalv, breddékad framfot, pronation i fotleden

o Benskorhet — Osteopeni, nedsatt benkvalitet, 6kad risk for kotfraktur

e Hematom — frekventa och stora. Ofta utan kant eller minimalt trauma

e Mjukdelsinflammationer — bursiter, tendiniter, synoviter, tenosynoviter och fasciiter.
T.ex. karpaltunnelsyndrom, Mb de Quervain och trochanterit.

Neurologiska symtom:

o Funktionsnedséttande rétthet — hos éver 75 %.

e Huvudvark — migran ar tre ganger vanligare vid EDS.

o Dalig effekt av lokalanestesi — kortare duration och samre effekt

o Nedsatt proprioception — svart att veta ledposition, hamnar i ytterlagen
o Dysautonomi — ortostatism, yrsel, svimning, POTS

o Restless legs

Gl-symtom:

e Funktionella — illamaende, krakning, reflux, diarré/férstoppning, IBS-besvar.
o Foédoamneskanslighet — allergier, mastcellsaktivering

e Dysfagi

e Urin- och faecesinkontinens

Gynekologi/obstetrik:

e Menstruationer — oregelbundna och rikliga. Dysmenorré.

e Sexuellt — dyspareuni, vaginala lacerationer, torra slemhinnor

o Graviditetet — kraftig foglossning och ryggsmérta, aderbrack mm
e Forlossning — prematur férlossning, postpartumblédning

Psykiska symtom:
o Depressioner, angest och oro.
e Ev okad frekvens — ADHD, neuropsykiatrisk sjukdom, &tstorning, tvangssyndrom

Slemhinnor samt mun- och kaksymtom:

e Torra och skéra slemhinnor — 6gon, nasa, mun och genitalt

e Tander — missfargning emalj, dentinskador, tandtréangsel, mobila tdnder
e Tandkoétt — lattblodande, tillbakadraget tandkétt, peridontit, tandlossning
e Avsaknad av frenulum (underlépp respektive under tunga)

o Kakproblem — instabilitet, smarta, svart att gapa, lasningar, knéppningar

Kardiovaskuldra och respiratoriska symtom:

o Astmatiska besvar — kollagendefekten kan ge mjukare Iuftvagar

o Sémnapnésymtom — 6kning av apnéer, hypopnéer och begransat luftfldde.

e POTS — (Posterior Tachycardia syndrome). Pulsékning med = 30/min inom 10 min i
staende utan samtidigt blodtrycksfall. Symtom som vid ortostatism.
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Differentialdiagnoser — cEDS och VEDS

Internationella kriterier for EDS av klassisk typ (cEDS): 2

Huvudkriterier: Bikriterier:
o Overténibar hud + atrofiska &rr o Latt att f& blamarken
e Generaliserad hypermobilitet e Mijuk och degig hud

o Hudskérhet eller traumatisk hudavskrapning

¢ Molluscoida pseudotumérer

e Subkutana sfaroider

e Brack

e Epicantusveck

* Komplikationer— distorsioner, luxationer, sublux-
ationer, smérta, flexibel plattfot

o Forstagradsslakting med cEDS

e Vavnadsskérhet
Molluskeloida pseudotumérer — stor, kottig forandring vid arr och tryckutsatta omraden
Forkalkade sfaroida noduli — sma, forskjutbara "riskorn” under hudytan, ofta pa underarmar och smalben.
Epicantusveck — "sneda 6gon”. Inre 6gonvrar har veckbildning och 6gonspringan lutar nedat.

EDS av klassisk typ (cEDS):

» Huvudkriterium 1

» Huvudkriteriuem 2 eller 2 3 av 8 bikriterier

» Remiss till klinisk genetik for vidare utredning/bedémning

Huvudkriterier: Bikriterier:
e Hereditet for vEDS e Tunn genomskinlig hud med synliga vener
e Artarruptur i ung alder o Karakteristiska ansiktsdrag
e Spontana sigmoideumruptur utan o Blamarken utan kant trauma eller pa avvikande
kanda divertiklar eller tarmsjukdom platser
e Uterusruptur under tredje trimestern o Tidiga varicer — fére 30 ars alder och utan tidi-

gare graviditet

Akrogeri — aldrat utseende

Klumpfot

Kongenital héftledsluxation
Hypermobilitet i sma leder (fingrar, tar)
Sen- och muskelrupturer

Keratokonus

Tandkéttsskorhet

Spontan pneumothorax

utan tidigare sectio
e AV-fistel (carotis/sinus cavernosus)

Keratokonus — tunn och toppig hornhinna

EDS av vaskular typ (VEDS):
» ETT huvudkriterium — misstanke récker!
» SKYNDSAM remiss till klinisk genetik for utredning!
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EDS i bilder

Overténjbar hud

Piezogena papler pa halar

Atrofiska arr
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Behandling och omhédndertagande vid hEDS och HSD

Icke-farmakologisk:
e Utbildning:
o Information till patient och anhériga
o Informera om patientgrupper (t.ex. Ehlers-Danlos syndrom Riksférbundet for EDS)
o Information om faktabaserade kunskapskallor (t.ex. Ehlers Danlos society).
o Multidisciplinart omhandertagande — malet:
o Fysioterapi — kroppskannedom, proprioception, anpassad behandling/traning
o Arbetsterapi, ortopedteknik — ergonomi, handfunktion, ortos, ADL, aterhamtning,
hjalpmedel
Hjalpmedel — arbetsterapeut, ortopedtekniker
Psylolog, kurator — komorbiditet med psykisk ohalsa, samhéllets stéd och service
Tandvard — tandlakare, bettfysiolog, kakkirurg
Sjukskoterska — koordinera vardinsatser, utvardering och uppfdljning

O O O O

Farmakologisk behandling — sedvanlig symtomatisk behandling:
e Gastrointestinala besvar
e Psykiska besvar
e Migran och huvudvark

Analgetika:
o Icke-farmakologisk — TENS, akupunktur mm
e Farmakologisk
o 1:a hand — paracetamol, NSAID
o Langvarig smarta — apitryptilin, duloxetin, gabapentin m.fl.
o Langvarig opioidbehandling bér undvikas!

Ortostatism, POTS:
o |cke-farmakologisk — stodstrumpor, god salt- och vatskebalans
o Farmakologisk — betablockerare

Att tanka pa:
o Lokalanestesi — kan ha bristfallig effekt och kan behéva upprepas flera ganger
o Kirurgi:
o Sarskilt stallningstagande infér narkos och kirurg — helst konservativ behandling
o Suturering — tatare stygn och langre tid. Sar bor tejpas under lang tid efter att
suturerna har tagits bort
o Risk foér 6kad blédningsbenégenhet — beredskap bér finnas for det

Behandlingen bestams av patientens besvar, inte av diagnosen!
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Diagnoskoder:
e Q79.6 Ehlers-Danlos syndrom inkl hEDS
e  M35.7 Hypermobilitetsspektrumstérning (HSD)
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Aktuellt i Sverige

Nationella specialistnatverket for Ehlers Danlos Syndrom
* Nationellt Vardprogram Hypermobilitetsspektrumstorning (HSD) och
Ehlers-Danlos syndrom av hypermobilitetstyp (hEDS)

SKL i samrad med nationella specialistnatverket
* Nationellt kunskapsstod for Ehlers Danlos Syndrom (hEDS)
* Nationellt kunskapsstod for hypermobilitetsspektrumstorning (HSD)

nationelltklinisktkunskapsstod.se/dokument/Hypermobilitetsspektrumstorning
nationelltklinisktkunskapsstod.se/Dokument/Ehlers-Danlos_syndrom



Att hitta balansen — kanske det svaraste
vid ohalsa?

www.pernillablomeds.se
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Losenord for ahorarkopior av dagens forelasning: 20maj2024

Armband (storlek XS-XL):

o med berlock 60 kr
o utan berlock 50 kr

Zebraband: 40 kr
Pins: 40 kr

Bestallning:

* Facebook (Pernilla Blom — EDS)
* Frakt 25 kr

Nu aven for POTS och MCAS!

Pengarna gar till forskning om HSD/EDS via The Ehlers-Danlos Society.
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