Ehlers-Danlostiv syndrom (Q79.6)
a syndrom hypermobility (M35.7)

Ehlers-Danlosovy syndromy jsou skupinou 13(+) vrozenych poruch pojivové tkané, které jsou
spojovany s mutacemi vice nez 20 riznych gena. Kazdy z typll EDS ma trochu jiné pfiznaky (a
kazdy pacient i v ramci jednoho typu a jedné rodiny muze mit trochu jinou kombinaci a intenzitu potizi),
ale obecné tyto poruchy charakterizuje kloubni hypermobilita a kiehkost tkani.

Syndrom hypermobility je porucha pojivové tkané vyznacujici se symptomatickou hypermobilitou
(napfiklad hypermobilitou v kombinaci s chronickou bolesti a dalSimi (nejen) muskuloskeletalnimi
obtizemi).

Podobnymi diagnézami je napfiklad Marfantiv syndrom, Loeys-Dietziiv syndrom, cutis laxa,
Sticklerav syndrom, Osteogenesis imperfecta (Ol) a Pseudoxanthoma elasticum (PXE).

Vzhledem k tomu, Ze se jednd o poruchy pojivové tkané, je potfeba nezapominat, Ze se zdravotni
problémy mohou tykat mnoha organovych systémi a symptomy se mohou pohybovat od
mirnych az po zivot ohrozujici. Pacienti s témito syndromy tedy &asto byvaji oznaCovani jako
“komplexni” a “komplikovani”.

EDS a syndrom hypermobility se muze tykat kohokoliv bez ohledu na pohlavi, barvu pleti, vysku,
vahu... a ac jsou Ehlers-Danlosovy syndromy vrozenymi onemocnénimi, lidé mohou dlouhou dobu
zUstat nediagnostikovani €i nespravné diagnostikovani, tudiz bychom neméli moznost této
diagnoézy vyluCovat na zakladé vySSiho véku pacienta. Mnoho pacientll si prochazi tzv.
“diagnostickou odyseou” a ¢ekaji na spravnou diagndzu roky ¢i dokonce desetileti. A Zeny Cekaiji na
svou diagn6zu v praméru déle nez muzi (napfiklad dle jedné studie se jednalo o rozdil 8,5 let).

Mezi mozné symptomy se radi napfiklad hypermobilita, svalova hypotonie, chronicka bolest,
chronicka Unava, subluxace a/nebo dislokace kloubt, poranéni Slach a vaz(, hernie (kyly) a prolapsy
(vyhfezy), deformity (pfedevSim patefe - napf. skoli6za), degenerativni onemocnéni kloubd,
gastrointestinalni potize, snadna tvorba modfin, pomalé hojeni, atrofické €i jinak abnormalni jizvy,
hyperextenzibilni a/nebo jemna, "téstovita" ¢i kfehka kGze, aneurysmata - a dalsi...

Pacienti s EDS a syndromem hypermobility také mohou mit rizné dalSi diagnézy, jedna se napfiklad o
dysautonomie (poruchy autonomniho nervového systému), poruchy aktivace zirnych bunék,
gastrointestinalni poruchy (napf. GERD, gastroparéza, IBS), neurovyvojové poruchy (napf. PAS,
ADHD, poruchy uceni) a psychiatrické diagnézy (napf. Uzkostné poruchy, deprese), syndromy
vaskularni komprese, autoimunitni onemocnéni - a dalsi... Vice informaci naleznete na strance
ehlers-danlosuv-syndrom.org/komorbidity.

S ¢im mohou byt EDS a syndrom hypermobility napfiklad zaménovany?

. Fibromyalgie . Konverzni poruchy

. ME/CFS . Anorexie

. Uzkostné a depresivni poruchy . Miinchausendv syndrom

. Somatizacni porucha . Simulace

. Hypochondricka porucha . Fyzické tyrani a sebeposkozovani

Pacienti s EDS a syndromem hypermobility ¢asto trpi chronickou bolesti a unavou, coz muize lékare
vést k diagnostice fibromyalgie ¢i ME/CFS. Z duvodu chronickych, mnohocetnych, proménlivych
symptomu0 a komplikované anamnézy muize byt pacientovi pfidélena nespravna diagndéza somatizaéni
poruchy €i konverzni poruchy a snaha své problémy Fesit s Iékafi mize byt nespravné diagnostikovana
jako hypochondricka ¢i Uzkostna porucha (v extrémnich pfipadech mohou byt pacienti vidéni také jako
trpici Minchausenovym syndromem ¢i jako simulanti). Néktefi pacienti s EDS mohou byt v pasmu
podvahy kvlli Gl komplikacim (napf. gastroparéza), coz muze byt nespravné interpretovano jako
mentalni anorexie. Symptomy jako zvySena tvorba modfin a jizev i €asté uUrazy kloubl mohou byt
nespravné vnimany jako fyzické tyrani v rodiné &i sebeposkozovani.



V nékterych pfipadech se samoziejmé nékteré z pfedesle zmifovanych poruch mohou vyskytovat v
kombinaci s EDS &i syndromem hypermobility (napfiklad ME/CFS ¢&i uzkostné a depresivni poruchy),
avSak tato komorbidita by neméla zamezit spravné diagnéze téchto syndroml a pristupu k
odpovidajici zdravotni péci. Je potieba si davat pozor na tzv. “diagnostic overshadowing”.

EDS se obecné diagnostikuje genetickym testovanim, avSak genové mutace nej¢astéjSiho typu
(hypermobilni EDS - hEDS) nejsou tak tpIné znamy (diagnostikuje se tedy dle klinickych znaku
a symptomu). Syndrom hypermobility muze diagnostikovat ortoped, revmatolog, neurolog di
rehabilitaéni lékaf. Ve svété se diskutuje o tom, jaky je opravdovy rozdil mezi syndromem
hypermobility a hypermobilnim typem EDS (hEDS).

Tyto poruchy nejsou léCitelné, proto je IéEba symptomaticka. Vzhledem k rozsahu symptom( a
komorbidit je vhodna interdisciplinarni péce - a to nejen lékarl raznych specializaci, ale také
nelékart zdravotniki jako je napf. fyzioterapeut, ergoterapeut, protetik-ortotik, logoped, nutri¢ni
terapeut a dalsi.

Pacienti mohou mit uzitek napfiklad z fyzioterapeutickych cvi¢eni pod vedenim odbornika, ktery rozumi
symptomatické hypermobilité, dochazeni do center IéCby bolesti, hydroterapii, ortéz, dlah a bandazi,
pomucek pro mobilitu (hdl, berle, choditko, vozik), adaptivnich pom(cek, “pacingu” a dalSich strategii.

Cemu by se pacienti méli vyhybat (a na co by si méli davat pozor)?
. Hyperextenze kloub(, kloubni subluxace a dislokace (poskozuje klouby)
. Nahlé pretézovani bez postupného budovani sily a vydrze (m(ze vést k do¢asnému zhorseni)
. PriliSné protahovani a strategie nadmérné uvolfujici svaly (mlze vést ke zvySené nestabilité)
. Kontaktni sporty, zvedani tézkych vah, adrenalinové sporty (mozné urazy, opotfebeni kloub)
. Gymnastika, balet, cheerleading (muze vést k Uraziim a opotiebeni kloubu)
. Fluorochinolonova antibiotika (riziko poSkozeni pojivovych tkani a kardiovaskularnich komplikaci)
. Invazivni vySetfeni a operace, které nejsou nezbytné (napf. estetické zakroky)
. Infekce (napf. potenicalné zvySené riziko neupiného zotaveni z infekce COVID-19)

Zhorseni symptomu muize nastat:
. V obdobi détstvi a pfedevsim dospivani (hormony mohou mit vliv na symptomy)
.V obdobi téhotenstvi, porodu a po porodu (hormony mohou mit vliv na symptomy)
.V zavislosti na menstruacnim cyklu (hormony mohou mit vliv na symptomy)
. Po uUrazu (uraz u takovych pacientd muze mit vice nasledkd z divodu zvySené krehkosti tkani)
. Po prodélané infekci (nékteré studie naznaduiji, ze se tito pacienti mohou huire zotavovat)
. Pfi a po zvySené fyzické namaze (mohou nastavat tzv. “flare-upy” neboli “vzplanuti” symptomu)
. V souvislosti se starnutim (nékteré z asociovanych potizi se mohou zhorSovat s vékem)

Prevalence téchto syndromu je ponékud nejasna. Celkova prevalence vSech typl EDS dohromady
byva nejcastéji uvadéna jako 1 : 5 000 €i 1 : 2 500 (to by tedy znamenalo 2 180 az 4 360 pacientd v
CR). Postupem &éasu se v8ak odhady prevalence zvysuji v disledku zvy$ovani povédomi, coz
vede k vyssi detekci pacientd s témito syndromy.

Hypermobilni typ EDS (ktery je nejCastéjSim typem EDS) ma dle nékterych zdroji sam o sobé
prevalenci 1 : 2 000 (to by znamenalo 5 450 pacientd v CR) a dle nékterych ani neni vzacnym
onemocnénim (a syndrom hypermobility rozhodné& neni vzacnym onemocnénim). Debatuje se o tom,
zda vubec existuje rozdil mezi hypermobilnim EDS (hEDS) a syndromem hypermobility: a néktefi
odbornici argumentuji, Ze by tyto diagndézy mély byt spojeny v jednu a mélo by k nim byt pfistupovano
stejné. Dle jedné studie je kombinovana prevalence EDS a syndromu hypermobility 1 : 500 (coz by

znamenalo pfitomnost 21 801 pacientd v CR). Tak ¢&i tak se neda fici, ze by tyto syndromy byly
natolik vzacné, ze se s nimi lékar ¢i terapeut ve své praxi zaru¢ené nesetka.

,’ If you can’t connect the issues, think connective tissues.

Snazite se spojit si problémy marné? Vzpomerite na poruchy pojivové tkané. ‘ ‘



