hEDS diagnosmall enligt nya klassifikationen 2016

Alla 3 kriterier skalla vara uppfyllda for diagnosen hEDS.

Kriterium 1 Forekomst av generell 6verrorlighet (GJH) enligt foljande
alternativ
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Alternativ 2:

Om det for vuxna “saknas” en Beightonpoéng for att uppfylla villkoret kan 1 stéllet foljande
fragemall* tillampas dar minst 2 ja-svar kvalificerar for GJH d v s kriteriet uppfylls.

O 1. Kan du nu eller har du kunnat std med raka knén och ldgga handflatorna mot golvet ?

O 2. Kan du nu eller har du kunnat bdja tummen sa att den vidror underarmen ?

O 3. Brukade du som barn underhélla dina kamrater genom att vrida armar, ben eller kroppen pa
ett onaturligt sdtt (typ “party tricks”), eller klarade du g ner i “split”? (jfr spagat dér &r
benen hos utdvaren pekar rakt fram och rakt bak. I ett split ar ett ben rakt at hoger, och ett
rakt at vénster. )

O 4. Hénde det i unga ar vid upprepade tillféllen att din axelled eller kndskal hoppade ur led (obs
dislokation - ej bara subluxation d v s skall hoppat ur leden helt.)

O 5. Betraktar du dig sjdlv som “dubbel-ledad” (double jointed, uttrycket anvands ej i vart land)

*/ Validerad frdgemall konstruerad av A Hakim och R Grahame publicerad i International Journal of
Clinical Practice - May 2003

O Kriterium 1 uppfyllt 7 d v s foreligger Gverrorlighet enligt ndgot av ovanstidende alternativ ?

Synpunkter:

Beightonskalan lever kvar har trots stora brister.

Fordelen ar att det ar enkelt att utféra detta test i samband med lakarundersékning. Mer
omfattande matmetoder finns men kraver da mer av undersoékaren och anvands darfor
frAmst av fysioterapeuter.

Nackdelen &r att den bara tar hansyn till ett begrénsat antal leder. Overrérlighet kan dven
foreligga i fotleder, knaskalar, hoftleder, ryggens alla smaleder jamte nackkotpelaren,
axelleder, kakleder och aven fingrarnas yttersta smaleder. Sattet att utféra och vardera
testet rymmer ocksa en hel del osdkerhet.

(:)verrérlighet ar en tamligen ospecifik egenskap, i regel utan symptom.
Overrorlighet som orsakar betydande instabilitet i leder ger daremot ofta upphov till
funktionsnedsiattande problem. /E Ronge
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Kriterium 2 Uttryck for genetiskt avvikande bindvivs-egenskaper med
manifestationer i bindvav, hud, leder och kroppskonstitution.

Dessa ting indelas i 3 grupper A,B och C dér 2 av dessa grupper méste foreligga siledes antingen
A+B eller A+C eller B+C

Grupp A omfattar 12 egenskaper dédr minst 5 maste foreligga for att A sk all anses positivt.
ovanligt mjuk och sammetslen hud

Latt tojbar hud

omotiverade striae (hudbristningar) pa ryggen, ljumskar, hofter, brost eller buken hos
ungdomar, méan eller icke konsmogna kvinnor utan kraftig viktokning.

Piezogena papler runt hélarna (mjuka utbuktningar i huden)

Bréck 1 bukviggen som aterkommer eller intrdftar pa fler stillen.

Atrofiska drr pd minst 2 stéllen utan de kéinnetecken som karaktériserar klassisk EDS d v s
“cigarettpapperstunna’ breda och ibland missfargade éarr.

Framfall/prolaps av dndtarmen, backenbotten hos barn, mén eller livmodern hos kvinnor
som ¢j fott barn, eller ej uppvisar uttalad 6vervikt eller annan uppenbar orsak.
Tandtringsel. Behov av extraktion av tander som ej far plats. Hogt eller smalt gomtak.

O 0O OO0 oOood

Foljande 4 fragor beskriver huruvida det foreligger fynd som éar typiska vid Marfans syndrom dvs
en annan bindvdvsdkomma som skiljer sig en hel del fran EDS. Men ibland ser man vissa
Marfanliknande drag dven vid hEDS och man pratar d& om marfanoida drag. Tandtrangseln och
hogt gomtak forekommer vid flera olika genetiska tillstand. Hjartavvikelserna enl nedan kan
forekomma vid hEDS men ér i regel ringa och utan betydelse.

O Arachnodactyli (langa smala spindelfingrar) med positivt utfall avseende Steinbergs tum-
test samt Walkers handleds test pa bagge sidor

O

Steinbergs tecken Walkers tecken
Hela yttre tumleden Tumme-lillfinger g& omlott
skall vara synligt minst lillfingernagelns ldngd

Armspan (“vingbredd”)-kroppslédngd kvot > 1,05
Mitralis klaff prolaps MVP enligt ultraljud av hjirtat (UCG)
Aortarot dilatation med Z-faktor> +2 enligt ultraljud (UCG)

O O0O0O

Villkoren for grupp A uppfyllda ? d v s foreligger minst 5 ja svar inom denna grupp A ?
Grupp B beror endast érftligheten, ndimligen om en eller flera forsta-grads medlemmar 1 familjen
uppfyller villkoren for hEDS ?, d v s fordldrar, syskon eller egna barn.

OO Villkoret for grupp B uppfyllt ?
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Grupp C rymmer 3 fragor ddr det ricker med att endast en fraga besvaras ja.

O 1. Vark i muskler/leder i 2 eller flera extremiteter dagligen i minst 3 manader
O 2. Kronisk vérk i hela kroppen i 6ver 3 méanader
O 3. Aterkommande dislokationer eller uppenbar icke traumatisk ledinstabilitet

O Villkoret for grupp C uppfyllt ?

O Villkoren for Kriterium 2 uppfyllt ? d vs A+B eller A+C eller B+ C

Kriterium 3  uteslutningsdiagnoser - foljande villkor méste uppfyllas

O 1. Frdnvaro av ovanligt skor hud, ndgot som mer skulle tala for klassisk EDS

O 2. Uteslutande av andra drftliga eller forvérvade bindvévssjukdomar inklusive autoimmuna
reumatologiska tillstdnd. Vid forvérvade bindvavsakommor (t ex SLE, RA) sé krédvs for att
ev hEDS skall komma ifraga att bdde grupp A och B under kriterium 2 uppfylls och grupp C
(smaértor) ej riknas med (géller t ex patienter som bade har RA och hEDS).

O 3. Uteslutande av alternativa diagnoser som ocksé innefattar Gverrorliga lederp g a
muskelsjukdom (myopati) och/eller tojbar bindvédv. Alternativa diagnoser och
diagnosgrupper inkluderar bl a neuromuskuldra rubbningar (ex Bethlem myopati) andra
arftliga bindvdvsrubbningar t ex andra EDS typer, Loeys-Dietz syndrom, Marfans syndrom
och skelett dysplasier (ex osteogenesis imperfekta). Uteslutande av dessa tillstdnd méste
grundas sig pé sjukhistoria, klinisk undersdkning och/eller molekylir genetisk analys.

O Villkoret for kriterium 3 uppfyllt ?

Diagnosen hEDS hypermobil Ehlers-Danlos syndrom foreligger om samtliga kriterier 1, 2 och 3 ar
uppfyllda.

DIaZNOS: oo

Kommentar:

Med denna komplicerade diagnosmall hoppas man kunna definiera en mer homogen
patientgrupp som gor att forskarna lattare kan kartldgga genetiken vid hEDS. Man
skalar darfor av flera symptom som forvisso ar mycket vanliga, valdokumenterade och
ofta svara, men som man nu betraktar som komorbiditet (samsjuklighet). Avvikande
bindvav torde géra kroppen mer mottaglig for atskilliga funktionsrubbningar typ
dysautonomi, fatigue, Ol, POTS m m. Ingen fornekar kopplingen till dessa yttringar men
sannolikt ar det inte samma genetiska molekylara ursprung det handlar om.

En hel del fragor &r inte alldeles enkla att svara pa.

Ett problem kan vara att familjemedlemmar sannolikt har hREDS men ej fatt diagnosen
bekraftad och darmed “ryker” kriterium 2B. Likasa ar skillnaden subluxation-dislokation
inte alltid sa tydlig, eller bekraftat av lakare. Hudférandringar ocksé ofta subtila. Alltsa
fortfarande utrymme for godtycklighet. Sannolikt revision 2018 /E Ronge

Kriteriemallen utgivits av Ehlers-Danlos society - kan hdmtas i sin ursprungliga form pa
https://www.ehlers-danlos.com/heds-diagnostic-checklist/
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