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EHLERS-DANLOSI SUNDROOM, HUPERMOBIILNE ALATUUP

(111 TUUP, HEDS)
ORPHA: 285; OMIM: 130020

Ulevaade

hEDS on parilik sidekoehaigus, mida

iseloomustab

liigeste hupermobiilsus, liigeste

ebastabiilsus ja krooniline valu. Esinevad dislokatsioonid (liigese tadielik paigalt nihkumine)
ja/v6i subluksatsioonid (osaline dislokatsioon). Haigus mdjutab mitut organsisteemi ning
omab palju komorbiidseid (hEDS-st tulenevad kaasuvad haigused) haigusi. Haigus tekib
kollageeni kodeeriva geeni haigusseoselise muutuse tottu. Haigus on geneetiline, kuid hetkel
on teadmata haigust péhjustavad geenid. Diagnoos pdhineb kliinilisel pildil.

Esinemissagedus

hEDS on koige levinum alatliip, moodustades 90%
koigist Ehlers-Danlosi juhtudest. Hetkeseisuga on
levimuseks leitud 1/ 3,100 — 5,000, kuid arvatakse, et
haigus on veel sagedasem, kuna paljud juhud jaavad
diagnoosimata.

Tekkemehhanism

Haigust pohjustavad geenid on teadmata. Haigus
parandub autosoom-dominantselt, jarglastel on 50%
téendosus parida (joonis 1). Prenataalne diagnostika pole
vOimalik, sest geenid on teadmata.

Kliiniline pilt ja avaldumine
hEDS-i puhul on domineerivad liigeskaebused. Esineb
liigeste hipermobiilsus, ebastabiilsus ja krooniline valu.
Nahasimptomitest esinevad keskmisest venivam nahk
ning ebanormaalse armkoe teke. hEDS-i korral voib
esineda palju kaasnevaid haigusi, nende hulgas
kroonilise vasimuse stindroom, migreen, nuumrakkude
(MCAS),
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Joonis 1. Autosoomne dominantne
parandumisviis. Modifitseeritud.
Wikimedia Commons, 2023

sindroom ehk POTS), gastrodsofageaalne refluks, gastroparees (mao osaline véi taielik

halvatus), autoimmuunsed haigused ja vaskulaarsed kompressiooni siindroomid (MALS,

SMAS, NCS, MTS, TOS).



Artralgia (>80%)

Akrotsiianoos (>80%)

Dislokatsoonid (>80%)

Vasimus (>80%)

Keskmisest venivam nahk (>80%)
Liigeste hiipermobiilsus (>80%)
Miualgia (>80%)

Unehdired (>80%)

Vertiigo (>80%)

Kohukinnisus (30-80%)
Tahhiikardia (30-80%)

Depressioon (30-80%)

Migreen (30-80%)

liveldus ja oksendamine (30-80%)
Osteoartriit (30-80%)
Lampjalgsus (30-80%)

Pehme, 6huke nahk (30-80%)

Ebanormaalne suulae morfoloogia
(5-30%)

Ebanormaalse armkoe teke
(5-30%)

Gastrodsofageaalne refluks (5-30%)

Krooniline liigesvalu.

Jdsemete naha siniseks muutumine.

Liigeste paigast nihkumine.

Ule kogu keha esinev liigeste ililiikuvus.

Lihasvalu.

Pearinglus.

Siidame lbdgisagedus suurem kui 100 166ki
minutis.

Krooniline neuroloogiline haigus, mida
iseloomustavad korduvad peavalu atakid.
Lisaks véivad esineda muud simptomid:
iiveldus, oksendamine, valguskartlikkus.

Liigesekéhre kulumine.

Alumise séégitoru sfinkteri ndérgenemise
tottu lekib maosisu tagasi s66gitorru.



Seedeelundkonna spasmid véi paraliiiis (5-

30%)
Skolioos (5-30%) Vildakselgsus.
Song (5-30%) Elundi véi selle osa vdljasopistumine

nahaalustesse kudedesse.

Diagnoosimine ja ravi
Diagnoos pohineb kliinilisel pildil. Esimeses osas hinnatakse liigeste hiipermobiilsust Beightoni
kriteeriumite (joonis 2) jargi.
e Kas vaikesed sdrmed painduvad lle 90 kraadi hoides peopesa laua peal, 1 punkt
kummagi kde eest.
e Kas poidlad puudutavad kdevart, hoides katt sirgelt enda ees, 1 punkt kummagi kde

eest.

e Seistes sirgelt, kas pdlved painduvad taha (rohkem kui 10 kraadi), 1 punkt kummagi
jala eest.

e Kas kilnarnukid painduvad labi rohkem kui 10 kraadise nurga alt, 1 punkt kummagi
kde eest.

Kas saab panna labakded vastu maad seistes sirgete pdlvedega, 1 punkt.

5‘\%02-‘5% THE BEIGHTON SCORING SYSTEM
? &t Measuring joint hypermobility E. SPINE

Bend forward, can you place the palms
of your hands flat on the floor in front
of your feet without bending your
knees?

B. THUMBS

Test both sides: With the arm out

If yes, add one point.
A. 5th FINGER /

‘PINKIES’
Test both sides: Rest palm of the hand and
forearm a flat surface with palm side down
and fingers out straight.

D. KNEES

Test both sides: While standin:

t jer t 2¢]
extend more than 10 degrees
forward?

If yes, add one point for each
Can the fifth finger be ity L §

bent/lifted upwards st
the knuckle to go back

beyond 90 degrees? If yes, acid one point for

each side,

If yes, add one point
for each hand.

POINT
/ Y HAND
\A C.ELBOWS

o
A 90+ Test both sides: With arms outstretched
¥ and palms facing does the elbow

extend (bend tco wards more than
an extra 10 degrees beyond a normal

outstretched position?

If yes, acid one point for each side

Joonis 2. Beightoni skaala. https.//www.ehlers-danlos.com

Teises osas hinnatakse spetsiifilisi simptomeid. Naha pehmust, venivust, atroofilisi arme,
venitusarme ja kannal esinevaid paapuleid (tulenevad rasvkoe tungimisest ldabi dermise).
Songade esinemist, organite prolapsi (allavajet), korget suulage ja hammaste paiknemist, kdte
ja sormede pikkust, valu ja selle kestvust. Ehhokardiograafiaga maaratakse aordi laienemist ja




mitraalklapi prolapsi. Arvestatakse ka pereanamneesi. hEDS-i diagnoosimiseks peab valistama
teised sarnase kliinilise pildiga haigused.

2017. aasta kliiniline kriteeria:
https://www.ehlers-danlos.com/wp-content/uploads/2017/05/hEDS-Dx-Criteria-checklist-

1.pdf

Ravi on simptomaatiline ja toetav. Oluline valtida liigese kahjustusi. Ravitakse kaasnevaid
haigusi ja valu. Peaks kdima regulaarselt kontrollis. Olulisel kohal on flsioteraapia, et
tugevdada lihaseid liigeste imber.

Prognoos
Prognoos on varieeruv ja soltub haiguse raskusest. hEDS ise ei ole eluiga liihendav, kuid
komorbiidsed haigused voivad eluiga lihendada.

Kasutatud allikad:
https://rarediseases.org
https://www.orpha.net
https://www.ehlers-danlos.com
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