EDS i bilder

Piezogenapapler pa halar

Atrofiska arr

Overtinjbar hud

Diagnoskoder:

e Q79.6 Ehlers-Danlos syndrom inkl hEDS
e M35.7 Hypermobilitetsspektrumstérning (HSD)
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Nar bor vi misstanka hEDS eller HSD?

Barn: Vuxna:

e Sen grovmotorisk utveckling — lar sig e Smarta — 6kande/progressiv, svarar daligt
t.ex. att ga och cykla sent pa analgetika

e Mycket vaxtvark, generell smarta o Lagt bindvavsstod — brack, varicer, prolaps

e Ledluxationer o Upprepade mjukdelsskador

e Upprepade fotledsdistorsioner o Led/ryggsmarta

e Slakting med hEDS o Autonom dysfunktion — ortostatism, POTS

o Muskeltrotthet — orkar inte gad mm o Upprepade luxationer

e Allman trétthet och nedsatt ork — bar- e Gl-besvar — reflux, illamaende, forstopp-
net kan anses vara "lat” ning/diarré, IBS-liknande besvar
o Okad uttréttbarhet

Overrorlighetssjukdomar:

Hypermobilitetsspektrumstérning (HSD) — Overrorlighet i en eller flera leder, med asso-
cierade symtom, som smartor, muskeloskeletala besvar mm. Andra orsaker till besvaren
ska ha uteslutits, t.ex. hEDS. En uteslutningsdiagnos. Kan ha lika mycket eller mer besvar
an hEDS-patienter! Prevalensen ca 340/10 000.

Hypermobilitetstyp (hEDS) — autosomalt dominant. Generaliserad hypermobilitet, luxat-
ioner samt smarta. Endast moderat éverténjbar hud och liten sarlakningspaverkan. Vanlig-
aste EDS-formen, ca 90 %. Prevalense ca 2/10 000.

Klassisk typ (cEDS) — autosomalt dominant. Milda till svara symtom som hypermobilitet,
Overtanjbar hud, vavnadsskorhet, atrofiska arr och blamarken. Nast vanligaste formen av
EDS, med en prevalens pa ca 0,3/10 000.

Vaskular typ (VEDS) — autosomalt dominant. Kan ge overrorlighet i sma leder. Ej 6vertanj-
bar hud eller avvikande arr. Har ofta stora blamarken samt karl- och organrupturer. Kan ge
forkortad livslangd pga. livshotande komplikationer. Graviditet innebar risk fér bade mor och
barn [3, 4]. Ovanlig, ca 3-5% av alla EDS-fall. De flesta hitta genom utredning av familjer
med kand vEDS.

Ovriga typer — Samtliga tio évriga former &r mycket ovanliga. T.ex: Kyfoskoliotisk typ
med generell leddverrdrlighet, medfédd progressiv skolios, skorhet i 6ga, uttalad muskelhy-
potoni vid fédseln, lang och smal kroppsbyggnad, hornhinnedefekter samt osteoporos.
Artrochalasis typ ger markerad ledlaxitet med multipla luxationer, kortvuxna med mandi-
bular mikrognati och karakteristiskt utseende. Dermatosparaxis typ ger uttalad hudskor-
het, 16s och 6verflodig hud, prematur fédsel och stora brack. Dessutom finns flera &nnu mer
ovanliga EDS-former.
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Behandling och omhandertagande vid hEDS och HSD

Icke-farmakologisk:
o Utbildning:
o Information till patient och anhdériga
o Informera om patientgrupper (t.ex. Ehlers-Danlos syndrom Riksférbund)
o Information om faktabaserade kunskapskallor (t.ex. Ehlers Danlos society).
o Multidisciplinart omhandertagande ar énskvart:
o Fysioterapi — kroppskdnnedom, proprioception, anpassad traning
o Arbetsterapi, ortopedteknik — ergonomi, handfunktion, ortos, ADL, aterhamtning,
hjalpmedel
Hjalpmedel — arbetsterapeut, ortopedtekniker
Psylolog, kurator — komorbiditet med psykisk ohalsa, samhallsstod, service
Tandvard — tandlakare, bettfysiolog, kakkirurg
Sjukskoterska — koordinera vardinsatser, utvardering och uppféljning

O O O O

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

Smarta:
o Icke-farmakologisk — TENS, akupunktur, KBT, coping, acceptans mm
e Farmakologisk — utifran smartmekanism:
o Nociceptiv smarta — paracetamol, NSAID
o Neurogen/nociplastisk smarta
= 1:a hand — amitriptyllin, gabapentin
= 2:a hand — pregabalin, duloxetin, mirtazapin
o Langvarig opioidbehandling bér undvikas!

Ortostatism, POTS:
¢ |cke-farmakologisk — stédstrumpor, god salt- och vatskebalans
e Farmakologisk — betablockerare

Att tinka pa:
e Lokalanestesi — kan ha bristfallig effekt och kan behdva upprepas flera ganger
o Kirurgi:
o Stallningstagande infér narkos och kirurg — helst konservativ behandling
o Suturering — tatare stygn och langre tid (dubbelt s& manga stygn, dubbelt sa lang
tid). Sar bor tejpas under lang tid efter att suturerna har tagits bort
o Risk for 6kad blédningsbenagenhet — beredskap bor finnas for det

Behandlingen bestams av patientens besvar, inte av diagnosen
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Differentialdiagnoser — céEDS och VEDS

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

Huvudkriterier:
o Overtanjbar hud + atrofiska arr
e Generaliserad hypermobilitet

Bikriterier:

Latt att fa blamarken

Mjuk och degig hud

Hudskorhet eller traumatisk hudavskrapning
Molluscoida pseudotumdrer

Subkutana sfaroider

Brack

Epicantusveck

Komplikationer— distorsioner, luxationer, sublux-
ationer, smarta, flexibel plattfot

e Forstagradsslakting med cEDS

e Vavnadsskorhet

Molluskeloida pseudotumérer — stor, kéttig 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 = 3 av 8 bikriterier

» Remiss till klinisk genetik for vidare utredning/bedémning

Internationella kriterier for EDS av vaskular typ (VEDS): 2]

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 e Blamarken utan kant trauma eller pa avvikande
kanda divertiklar eller tarmsjukdom platser
o Uterusruptur under tredje trimestern e Tidiga varicer — fore 30 ars alder och utan tidi-

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

gare graviditet

Akrogeri — aldrat utseende

Klumpfot

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

Keratokonus

Tandkottsskorhet

Spontan pneumothorax

Keratokonus — tunn och toppig hornhinna

EDS av vaskular typ (VEDS):
» ETT huvudkriterium — misstanke racker!
» SKYNDSAM remiss till klinisk genetik for utredning!
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STEG 1 — Ar patienten 6éverrorlig?

Beightonskalan - aktuell dverrorlighet: [5, 6]

Krav

Handflator pa golvet med strackta knédn =1 p
Overstréckning i armbagen = 10 grader = 1 p/sida
Overstréckning i knan = 10 grader = 1 p/sida

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

:25p (vuxna), =4 p (aldre) eller 2 6 p (upp till puberteten)

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

Krav

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

Har du nagonsin kunnat bdja din tumme mot underarmen?

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

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

1> 2ja-svar

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

Har patienten en generaliserad hypermobilitet?
» Ja - Gatill steg 2!

» Nej— EJ hEDS! HSD kan ej uteslutas. Ga direkt till steg 3!
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STEG 2. Uppfyller patienten kriterierna for hEDS? |y

2017 ars internationella kriterier for hEDS

Kriterium 1 — generell hypermobilitet:

Kriterium 2 — systemisk paverkan:

e Beighton score 2 5 p ELLER
e Beightonscore24p + 5-PQ=2p

Kriterium 3 — uteslutit:

e Ovanlig hudskoérhet — annan EDS-typ?

e Andra arftliga/férvarvade bindvavssjukdoma
och autoimmuna rematologiska sjukdomar

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

Delkriterium A:

o Ovanligt mjuk eller len hud

o Mild dvertanjbarhet av hudet (= 1,5 cm)

e Tandtrangsel OCH hog eller smal gom

» Bilaterala pietzogena papler pa halarna

o Aterkommande eller multipla bukbrack

o Atrofiska arr pa minst 2 platser

e Prolaps av backenbotten, rectum o/e utreus —
hos barn, man och kvinnor (fore graviditet)

o Oforklarliga striae — unga, mén eller prepuber-
tala kvinnor utan signifikant viktférandring
o Arachnodaktyli:
o Positivt wrist (Walker sign) bilateralt
o Positivt tumtest (Steinberg) bilateralt
e Armspann-langdkvot = 1,05
e 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

o Kronisk utspridd smarta i minst 3 manader

o Aterkommande ledluxationer eller ledinstabilitet
utan tidigare trauma

e Kriterium 1

o delkriterium A — minst 5

o delkriterium B — minst 1

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

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

e Kriterium 2 — minst 2 av 3 delkriterier:

Har patienten EDS av hypermobilitetstyp (hEDS)?

» Kriterierna uppfylls — hEDS-diagnos ar klar! (klinisk diagnos)
» Kriterierna uppfylls ej — ej hEDS. Har patienten HSD? Ga till steg 3!
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Vanliga besvar vid hEDS och HSD

Rorelseapparaten och hud:

Muskler — svaghet, trotthet, nedsatt uthallighet, smarta efter anstrangning

Andrat gangménster — pga. nedsatt koordination och reaktionshastighet

Fotter — smarta, utplattade fotvalv, breddokad framfot, pronation i fotleden
Benskorhet — Osteopeni, nedsatt benkvalitet, 6kad risk for kotfraktur

Hematom — frekventa och stora. Ofta utan kant eller minimalt trauma
Mjukdelsinflammationer — bursiter, tendiniter, synoviter, tenosynoviter och fasciiter.
T.ex. karpaltunnelsyndrom, Mb de Quervain och trochanterit.

Neurologiska symtom:

Troétthet — hos 6ver 75 %.

Huvudvark — migran ar tre ganger vanligare vid EDS.

Dalig effekt av lokalanestesi — kortare duration och samre effekt
Nedsatt proprioception — svart att veta ledposition, hamnar i ytterlagen
Dysautonomi — ortostatism, yrsel, svimning, POTS

Restless legs

Gl-symtom:

Funktionella — illamaende, krakning, reflux, diarré/férstoppning, IBS-besvar.
Fodoamneskanslighet — allergier, mastcellsaktivering

Dysfagi

Urin- och faecesinkontinens

Gynekologi/obstetrik:

Menstruationer — oregelbundna och rikliga. Dysmenorré.
Sexuellt — dyspareuni, vaginala lacerationer, torra slemhinnor
Graviditetet — kraftig foglossning och ryggsmarta, aderbrack mm
Forlossning — prematur férlossning, postpartumblédning

Psykiska symtom:

Depressioner, angest och oro.
Ev okad frekvens — ADHD, neuropsykiatrisk sjukdom, atstérning, tvangssyndrom

Slemhinnor samt mun- och kdksymtom:

Torra och skéra slemhinnor — 6égon, ndsa, mun och genitalt

Tander — missfargning emalj, dentinskador, tandtrangsel, mobila tdnder
Tandkétt — Iattblédande, tillbakadraget tandkétt, peridontit, tandlossning
Avsaknad av frenulum (underlapp respektive under tunga)

Kékproblem — instabilitet, smarta, svart att gapa, lasningar, kndppningar

Kardiovaskulara och respiratoriska symtom:

Astmatiska besvar — kollagendefekten kan ge mjukare luftvagar

Somnapnésymtom — 6kning av apnéer, hypopnéer och begransat luftflode.

POTS — (Posterior Tachycardia syndrome). Pulsékning med = 30/min inom 10 min i
staende utan samtidigt blodtrycksfall. Symtom som vid ortostatism.
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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.
Mjuk, tunn och len hud — ovantat fynd for alder och kon. "Bebislen” hud.

Hyperextensibel hud — Overtanjbar 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 "0j, vad den ar uttanjbar”.

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

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

Brack — ljumskar, bukvaggsbrack mm. Hiatusbrack ar vanligt, men raknas ej med.

Atrofiska arr — vida och tunna arr. Det kanns "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.

Tandtrangsel — har dragit ut tdnder eller haft tandstallning pga. tandtrangsel. Ska aven finnas
hdg och smal gom. Nar man tittar in, sa far man titta langt uppat fér att se gomtaket.

Arachnodaktyli — Positivt thumb-test bilateralt (ftummen sticker ut pa palmarsidan av handen
nar man sluter handen kring tummen). ELLER positivt wrist-sign bilateralt (tummen och lill-
fingret 6verlappar da man sluter handen runt handleden).

Armspann/langdkvot — ldngden 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 smarta, neuropatisk smarta och central smartsensitisering.

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

Arftlig eller férvarvad bindvavssjukdom - 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.
neuromuskuldra sjukdomar (myopatisk EDS, Bethlem myopati), andra HCTD (andra typer
av EDS, Loeys-Dietz syndrom, Marfans syndrom) och skelettdysplasier (t.ex. osteogenesis
imperfekta). Misstanke vacks genom anamnes och status och bor foranleda utredning.
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Flodesschema for diagnostisering av hEDS
(enligt 2017 ars internationella kriterier)

Kriterium 1: Generaliserad dverrérlighet sy N ej hEDS!
Beighton =5 p (Om Gver 50 ar = 4 p. Hos barn 26 p. Vid skada 24 p + 5-PQ 22 p) HSD?

‘JA

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

A. Systematiska besvar: (25 av12)
o Ovanligt mjuk eller skér hud
o Mild overtanjbarhet av huden (= 1,5 cm)
o Ofdrklarliga striae
o Bilaterala piezogena papler pa halar
o Recidiverande o/e multipla bukbrack
o Atrofiska arr pa = 2 platser (ef papyrusliknande)
o Bickenbottenprolaps - rektum o/e uterus
f;and(rangse\ qCH sn.'u.alellefhn.ggom MNEJ ej hEDS!
o Arachnodactyli - positivt wristsign eller tumtest _’
o Armspann/ldngdkvot = 1,05
o Mitralisklaffsprolaps - p ekokardiografi
o Aortarotdilatation - pa ekokardiografi

HSD?

B. Hereditet {kind hEDS-diagnos hos forstagradsslakting)

C. Muskeloskeletala besvar: (minst 1 av 3)

o Smaérta 12 2 extremiteter - dagligen i = 3 manader

o Kronisk, utbredd smarta i = 3 manader

o Recidiverande atraumatiska luxationer (e subluxationer) eller ledinstabilitet
© 23 luxationer i samma led eller 2 2 luxationer i clika leder vid olika tilifdllen
o Medicinskt verifierad ledinstabilitet i minst 2 leder

,‘ IA

Har ovanlig hudskérhet uteslutits?
(del av kriterium 3)

* JA

Har annan bindvivssjukdom uteslutits? NEJ ej hEDS!
(del av kriterium 3) e — Annan diagnos?

L

Har annan annan sjukdom som ger hypermobilitet o/e ledlaxitet utsfutits? NEJ ej hEDS!
(del av kriterium 3) ——' Annan diagnos?

|| EDS av hypermobilitetstyp (hEDS) ||

ej hEDS!

cEDS? Annan EDS? Annan diagnos?

lZ
m

Férklaring av begrepp

EDS = Ehlers-Danlos syndrom. hEDS = Ehlers-Danios syndrom av hyp il HSD = i umstaming
Beighton - Generall hyprmobilitet om 2 5 p (8am 2 6 p och 24 p hos Gver 50 3r)

-part questionnaire (5-P0] - Screeningformulir om Beighton & kan bedémas pga tex skada dus Beighton =4 p+5-PQ 22 p).
Ovanlig hudskérhet - stBme sirskador utan (eller med minimalt) trauma. Utesiut cEDS

Milt Gvertanjbar hud - Huden mitt p& 2 kan fyftas 2 15 cm {Gvervig cEDS eller annan siukdom om 2 2 cm).
Ofrklarliga striae - hos bam, mén och prepubertala kvinnor. Usan signifikant vikefdrdndring.

Pitzogena papler - Herniering 2v fere pd halen i stdende. Kanns som sméd och mjuka "bubblor” | mjukdelama,

Atrofiska arr - 3rr efter linjara traumatiska sar. Gvanligt tunt och insjunket {utifran sirets ursprungliga utseende). Pga dermal hypotrofi.

Tandtringsel OCH hog eller smal gom - patienten har hafr tandstalinng efler dragit ut tinder pga tandursngsel.

Arachnodaktyli - Positivt wristsign bilateralt (tummen Gverlappar lifingret, vid grepp runt handleden) eller positivt thumbtest bitateraft (spetsen pd tummen sticker utanfér handen ulnart da
man knyter handen runt tummen).

Prolaps av mitraliskiaffen - Vid ev bidsljud gérs hjs liografi, gérs ] rutinmissigr. Ofta = Kiniske signi

Dilatation av 07Taroten - 58 ovan.

Forstagradssiakting - Faraldrar, helsyskon eller egna bam. Hit raknas mte far- eller morforaiderar osv.
Arfitlig eller forvarvad bindvavssjukdom - Andra HCTD [Heritable Connective Tissue Disorder, tex. andra EDS-typer, Loeys-Dietz syndrom, Marfans syndrom) elier autoimmuna reumatologiska
tillstand (SLE, reumatoid artrit) mm.
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STEG 3. Uppfyller patienten kriterierna for HSD?

2017 ars internationella kriterier for HSD (g

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

Kriterium 2 — muskeloskeletala besvar (minst 1):
e Subluxationer och/eller luxationer

e Ledsmarta och forlust av ledfunktion
e |Ledskador — tex broskskador
o Tidig degeneration i leder — som kan ge tidig artrosutveckling

o Mjukdelsskador — senor och ligament
o Aterkommande, persisterande eller kroniska smértor
o Nedsatt proprioception

Kriterium 3 — differentialdiagnoser ska vara uteslutna:

e Ehlers Danlos syndrom — tex hEDS
e Annan bindvavssjukdom — arftlig eller forvarvad
e Annan hudpaverkan — vid ovanlig hudskérhet

Har patienten hypermobilitetsspektrumstéorning (HSD)?

» Kriterierna uppfylls — HSD-diagnos ar klar! (klinisk diagnos)
» Kriterierna uppfylls ej — annan diagnos?
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Flodesschema for diagnostisering av HSD
(enligt 2017 ars internationella kriterier)

Kriterium 1 - Hypermobilitet (minst1): |
O Generaliserad - Beighton 2 5 poang MNEJ ej HSD!
O Lokaliserad - Beighton <5 podng i ] .
o Perifer - fingrar och tar Ej hypermobilitetsrelaterade besvar

v

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

o Subluxationer och/eller luxationer
O Ledsmadrta och foriust av ledfunktion

o Ledskador - tex broskskador & ej HsD!

o Tidig degeneration i leder - som kan ge tidig artrosutveckling 1
O Mjukdelsskador - senor och ligament

o Aterkomman de, persisterande eller kroniska smartor

o Nedsatt proprioception

Kriterium 3 - differentialdiagnoser uteslutna:

ej HSD!

o annan bindvavssjukdom - arftlig elter forvarvad

o Ehlers-Danlos syndrom (hEDS mfi) || NEJ

% annan diagnos?

o annan hudpaverkan - vid ovanlig hudskérhet

Hypermaobilitetsspektrumstdrning (HSD)

Forklaring av begrepp

EDS = Ehlers-Danlos syndrom. hEDS = Ehlers-Danios syndrom av hypermobilitetstyp. HSD = Hypermobilitetsspektrumstdrning

Beighton - Generell hyprmobilitet om = 5 p (Bam 2 6 p och = 4 p hos Gver 50 &r)

5-part questionnaire [5-PQ) - positiv vid 2 2 p. Testas om Beighton ej kan utforas helt pga skada/operation (dvs Beighton = 4 p).

Ovanlig hudskdrhet - stérre sarskador utan (eller med minimait) trauma. Uteslut cEDS.

Milt Gverténjbar hud - Huden mitt pa volarsidan av underarmen kan lyftas = 1,5 em {Gvervag cEDS eller annan sjukdom om = 2 cm)

Ofrklarliga striae - hos bam, man och prepubertala kvinnor. Utan signifikant viktférandring.

Pitzogena papler - Herniering av subkutant fett pa halen i stende. Kdnns som sma och mjuka "bubblor” i mjukdelzrna

Atrofiska &rr - 3rr efter linjira traumatiska sar. Ovanligt tunt och insjunket (utifrdn sdrets ursprungliga utseende). Pga dermal hypotrofi.

Tandtwrangsel OCH hig eller smal gom - patienten har haft tandstalinng eller dragit ut ténder pga tandtrangsel.

Arachnodakeyli - Positiv wristsign bilateralt (tummen Gverlappar lilifingret, vid grepp runt handleden) eller positive thumbtest bilateralt {spetsen pd tummen sticker
utanfar handen ulnart da man knyter handen runt tummen).

Prolaps av mitralisklaffen - Vid ev bidsljud gors hjdrekokardiografi, gors e rutinmassigr. Ofta e] kliniskt signifikant.

Dilatation av aortaroten - se ovan

For dkting - Foraldrar, Y eller egna barn. Hit raknas inte far- eller morforalderar osv.

Arftlig eller torvarvad bindvavssjukdom - Andra HCTD (Heritable Connective Tissue Disorder, t.ex. andra EDS-typer, Loeys-Dietz syndrom, Marfans syndrom),

autoimmuna reumatologiska tillstind (SLE, reumatoid artrit) mm.
Andra diagnoser som kan ge hypermobilietet pga hypotoni o/e vavnadslaxitet - Neuromuskuldra sjukdomar (neuropatier, myotonier, mEDS, Bethlem myopati mm),

och skelettdyslasier (t.ex. osteogenesis imperfekta) m fl

© Pernilla Blom, Uppsala 2025-06-18



