DIJAGNOZE

EHLERS-DANLOSOVI SINDROMI

Ehlers-Danlosovi sindromi (EDS)

su skupina nasljednih poremeéaja
vezivnog tkiva uzrokovanih
abnormalnostima u strukturi,
proizvodnii i/ili preradi kolagena.
Nova klasifikacija iz 2017. ukljuéuje 13
podvrsta EDS-a. lako mogu postojati
i drugi oblici stanja, oni su iznimno
rijetki i nisu dobro okarakterizirani.
Znakovi i simptomi EDS-a razlikuju se
po vrsti i kre¢u se od blago labavih
zglobova do komplikacija opasnih po
Zivot. Znaéajke koje dijele mnogi tipovi
ukljuéuju hipermobilnost zglobova i
meku, bar§unastu kozu koja je vrlo
elastiéna (rastezljiva) i podlozna je
modricama. Mutacije u razlicitim
genima mogu dovesti do EDS-q;
medutim, temeljni genetski uzrok u
nekim obiteljima nije poznat. Ovisno
o podtipu, EDS se moze naslijediti
autosomno dominantno ili autosomno
recesivno. Ne postoji specifi¢an

lijek za EDS. Lijegenje i upravljanje
usmiereni su na prevenciju ozbiljnih
komplikacija i ublazavanje povezanih
znakova i simptoma.

Postoji 13 vrsta Ehlers-Danlosovih
sindroma (EDS), sa znacajnim
preklapanjem u zna&ajkama:

* Hipermobilni EDS - karakterizira
prvenstveno hipermobilnost zglobova
koja zahvada i velike i male zglobove,
§to moze dovesti do ponavljaju¢ih
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i$¢adenja i subluksacija zglobova
(djelomi¢na dislokacija). Opéenito,
osobe s ovim tipom imaju meku, glatku
i barSunastu kozu koja je podlozna
stvaranju modrica i kroni&nim

* Klasiéni EDS - povezan s iznimno
elastiénom (rastezljivom), glatkom
kozom koja je lomljiva i podlozna
stvaranju modrica; Siroki, atrofiéni
ozilici (plosnati ili reljefni oziljci); i
hipermobilnost zglobova. Moluskoidni
pseudotumori (kalcificirani hematomi
iznad toéaka pritiska kao 3to je

lakat) i sferoidi (ciste pune masti

na podlakticama i potkoljenicama)
takoder su Zesti. MozZe doéi do
hipotonije i zakasnjelog motorikog
razvoja.

* Vaskularni EDS - karakterizira tanka,
prozirna koZa koja je iznimno lomljiva
i podlozna modricama. Arterije i
odredeni organi kao $to su crijeva

i maternica takoder su krhki i skloni
pucaniju. Ljudi s ovim tipom obiéno su
niskog rasta, imaju tanku kosu vlasista
i karakteristicne crte lica ukljuéujuéi
velike o¢i, tanak nos i usi bez resice.
Prisutna je hipermobilnost zglobova,
ali opéenito ograni¢ena na male
zglobove (prsti na rukama, nogama).
Ostale vobic¢ajene znaéajke ukljuéuju
stopalo okrenuto prema unutra,
rupturu tetiva i/ili misi¢a, akrogeriju
(prerano starenje koze ruku i stopala),

Ewopska wnga
Zajedno do londova EU

rani poletak prosirenih vena,
pneumotoraks (kolaps pluéa), recesiju
zubnog mesa i smanjenu koli¢inu
masti ispod koze.

* Kifoskoliozni EDS — povezan je

s te§kom hipotonijom pri rodeniju,
zakasnjelim motori¢kim razvojem,
progresivnom skoliozom (prisutnom od
rodenja) i krhko$éu sklere. Oboljele
osobe takoder mogu biti podlozne
modricama, imati krhke arterije koje
su sklone pucaniju, neobiéno male
roznice, kao i osteopeniju (niska
gustoéa kostiju). Ostale uobi¢ajene
znaéajke ukljuéuju ,marfanoidni
habitus” koji je karakteriziran dugim,
vitkim prstima (arahnodaktilija),
neobiéno dugim udovima te
udubljenim (pectus excavatum) ili
izbo&enim prsima (pectus carinatum).
* Artrohalazija EDS - karakterizira ga
teska hipermobilnost zgloba i urodena
dislokacija kuka. Ostale vobicajene
znaajke ukljuéuju krhku, elastiénu
kozu podloznu stvaranju modrica,
hipotoniju, kifoskoliozu (kifoza i
skolioza) i blagu osteopeniju.

* Dermatosparaxis EDS - povezan je s
izrazito krhkom koZom $to dovodi do
teskih modrica i oZiljaka, opustenom
suvisnom koZom, osobito na licy, i
kilama.

* Sindrom krhke roznice (BCS)
karakteriziran je tankom roZnicom,
ranim podetkom progresivnog
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keratoglobusa i plavim
bjeloo&nicama.

* EDS poput klasi¢nog (clEDS)
karakterizira hiperekstenzibilnost
koZe s bar§unastom teksturom koze

i odsutno3éu atrofi¢nih oziljaka,
generalizirana hipermobilnost
zglobova (GJH) s ili bez ponavljajuéih
is¢adenja (najéesée ramena i
gleznjevi) i kozom koja je podlozna
modricama ili spontanim ekhimozama
(promijene boje koza koja je rezultat
krvarenja ispod).

* Spondilodisplasti¢ni EDS (spEDS)
karakteriziran je niskim rastom
(progresivan u djetinjstvu), misiénom
hipotonijom (u rasponu od teske
urodene, do blage koja se javlja
kasnije) i savijanjem udova.
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* Misiéno-kontrakturni EDS (mcEDS)
karakteriziraju urodene visestruke
kontrakture, karakteristi¢ne
kontrakture adukcije-fleksije i/ili
talipes equinovarus (stopalo okrenuto
prema unutra), karakteristi¢ne crte
lica koje su vidljive pri rodenju ili u
ranoj dojena&koj dobi, te znacajke
koZe kao 3to su prenategnutost koze,
lako stvaranje modrica, krhkost koze
s atrofi¢nim ozilicima, poveéana
naboranost dlanova.

* Miopatski EDS (mEDS)
karakteriziran je urodenom migiénom
hipotonijom, i/ili atrofijom misi¢a
koja se pobolj3ava s godinama,
kontrakturama proksimalnih zglobova
(zglobovi koliena, kuka i lakta) i
hipermobilno$éu distalnih zglobova

-
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(zglobovi gleznjeva, zapeséa, stopala
i $aka).

* Parodontalni EDS (pEDS)
karakteriziran je teskim i neizljedivim
parodontitisom ranog poéetka
(djetinjstvo ili adolescencija),
nedostatkom priévri¢ene gingive,
pretibijalnim plakovima i obiteljskom
anamnezom srodnika u prvom koljenu
koji zadovoljava klinicke kriterije.

* Sréano-valvularni EDS (cvEDS)
karakteriziran je teskim progresivnim
sréano-valvularnim problemima (aortni
zalistak, mitralni zalistak), problemima
s koZzom (hiperekstenzibilnost, atrofi¢ni
ozilci, tanka koza, lako stvaranije
modrica) i hipermobilno$éu zglobova
(generalizirana ili ograni¢ena na male
zglobove).
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