Ehlers-Danlosuv syndrom

a syndrom hypermobility

Q79.6 - Ehlers-Danlosuv syndrom
M35.7 - syndrom hypermobility

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

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

Mezi podobné diagnézy se radi Marfanlv syndrom, Loeys-Dietziv syndrom, cutis laxa, Sticklertv
syndrom, Osteogenesis imperfecta - a dalSi vrozené poruchy pojivové tkané.

Nékteré z moznych symptomu:

Hypermobilita, subluxace a/nebo dislokace kloubl, chronicka bolest, chronicka unava,
gastrointestinalni potize, skoliéza a kyféza, svalova hypotonie, hyperextenzibilni a/nebo jemna,
"téstovita" Ci kfehka kuze, pomalé hojeni, snadna tvorba modfin, atrofické &i jinak abnormalni jizvy,
aneurysma, hernie, prolapsy, degenerativni onemocnéni patere a kloubu, poranéni Slach a vazu - a
dalsi.

Dalsi diagnozy, které se ¢asto vyskytuji u pacienti s EDS a HSD jsou: dysautonomie (napf.
POTS), poruchy aktivace zirnych bunék (napf. MCAS), autoimunitni onemocnéni, syndromy
vaskularni komprese, gastroparéza a dalSi gastrointestinalni potize, PAS, ADHD a jiné neurovyvojové
poruchy - a dalsi.

Diagnostika a management EDS a syndromu hypermobility

EDS se obecné diagnostikuje genetickym testovanim, avSak genové mutace nejCastéjSiho typu
(hypermobilni EDS - hEDS) nejsou tak uplné znamy (diagnostikuje se tedy dle klinickych znakl a
symptomu). Syndrom hypermobility muaze diagnostikovat ortoped, revmatolog, neurolog Ci
rehabilitaCni lékaf. Ve svété se diskutuje o tom, jaky je opravdovy rozdil mezi syndromem
hypermobility a hypermobilnim typem EDS (hEDS).

Tyto poruchy nejsou |éCitelné, proto je léEba symptomaticka. Vzhledem k rozsahu symptom( a
komorbidit je vhodna interdisciplinarni péce - a to nejen Iékafu rliznych specializaci, ale také
nelékafu zdravotnik(l jako je napf. fyzioterapeut, ergoterapeut, protetik-ortotik, logoped, nutri¢ni
terapeut a dalsi.

Mnoho pacientt je ale pravdépodobné nediagnostikovanych ¢€i
nespravné diagnostikovanych...

Pacienti nékdy nebyvaji diagnostikovani, protoze systém zdravotnictvi na né €asto nezvlada nahlizet
komplexné a mnohdy si |ékafi jejich potize nespoji dohromady, coZz je k diagnostice takto
komplexnich syndrom( potfeba. Na nékteré pacienty je tedy nahlizeno jako na “neSikovné” (Casté
urazy, problémy s propriocepci) €i “smolafe” (trochu absurdni Urazy a problémy, problémy s nékolika
organovymi systémy) anebo dokonce “hypochondry” ¢i “simulanty” (nékterym zdravotnikim je totiz
podezielé, kdyz maiji pacienti tolik problém( a jednotlivych “menSich” diagnéz, ackoliv pfesné to je
pro mnoho pacientd s EDS/HSD typické). Lékafri také nékdy nespravné povazuji potize pacientl za
psychické/psychosomatické pravé kvuli jejich komplexnosti a proto, ze si s nimi nevédi rady.
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Mezi Casté nespravné diagndzy patfi psychické poruchy (napf. uUzkosti, deprese) a somatické
poruchy, fiboromyalgie, CFS/ME ¢€i FND. Pacienti ale mohou mit nékteré z téchto diagnéz v kombinaci
s EDS/HSD. Mohou sekundarné vykazovat i pfiznaky psychickych obtiZi jako je uzkost nebo deprese.
Mezi Casté dlvody nespravnych diagndz patfi pfedevsim nedostatek povédomi mezi zdravotniky, coz
je u vzacnych onemocnéni (Ci také poddiagnostikovanych onemocnéni) bohuzel asté.

Proc je dulezité, aby ergoterapeuti znali EDS/HSD?

Ergoterapeuti se ve své praxi mohou setkat jak s diagnostikovanymi, tak s nediagnostikovanymi
pacienty s EDS/HSD. Pacienti s t€émito syndromy maji totiz v disledku symptomatické hypermobility
senzomotorické deficity (Spatny svalovy tonus, obtize v propriocepci, motorice atd.), coz ma za
nasledek mnoho funkénich obtizi napfiklad v mobilité a vSednich dennich ¢&innostech, které
ergoterapeuti velmi dobfe znaji pod zkratkou ADL. VSechny tyto potize mohou (méné Ci vice
zavazné) ovliviiovat rizné oblasti jejich zivota a kazdodenni aktivity. Konkrétnimi deficity v  ADL
mohou byt napfiklad aktivity, které vyzaduji delSi stani a/nebo chuzi i pouziti prstl jako je psani,
krajeni a dalSi bézné cCinnosti (napfiklad v disledku chronické bolesti, chronické Unavy a/nebo
subluxaci a dislokaci kloubu).

Nejen ve vysSe popsanych problematickych oblastech mohou byt ergoterapeuti napomocni. Mezi dalSi
oblasti ergoterapeutické intervence, které mohou byt pfinosné pro pacienty s EDS/HSD, patfi:

. cilena terapie ruky,

« vybér vhodnych kompenzaénich pomucek (ortézy, pomucky pro ADL v€. mobility apod.),

. navrh uprav domaciho prostredi,

. poradenstvi €i nacvik strategii chranicich klouby pfi €¢innostech

. a Vv neposledni radé reseni vhodné nastaveného rezimu dne a dézovani aktivit.

Pacienti mohou také hledat pomoc v disledku komorbidnich diagn6z. Mezi lidmi s EDS/HSD je
napfiklad zvySeny vyskyt neurovyvojovych diagn6éz (napf. poruchy autistického spektra (PAS),
ADHD) ¢i zvySeny vyskyt dysautonomie (poruch autonomniho nervového systému).

Ergoterapeuti, ktefi jsou obeznameni s problematikou EDS/HSD, maji tedy napf. moznost
nediagnostikovanému pacientovi doporucit dalSi postup (napf. konzultovat s praktickym
Iékafem moznost konzultace s genetikem) a u diagnostikovanych pacientii mohou lépe védét
(a rychleji prijit na to), jak s danym pacientem (ne)pracovat a jaké postupy (ne)zvolit.

Mohou také pacientim doporucit nas spolek Ehlers-Danlostiv syndrom a syndrom hypermobility.
Snazime se informovat pacienty o zaleZitostech, které souvisi s t€émito syndromy, pokousime se
hledat |ékare a terapeuty, ktefi by se o tyto pacienty zajimali anebo tfeba usilujeme o spojovani
pacientl (napf. skrze pravidelna online setkani a ob&asna prezencni setkani).

Budeme také moc radi, pokud byste se chtéli s nasim spolkem spoijit a vice se zajimat o pacienty s
EDS/HSD. Na uvodni strance nasich webovych stranek v soucasné dobé naleznete kontaktni
formular, skrze ktery se s nami mizete spojit.

Mimo spolek Ehlers-Danlosiv syndrom a syndrom hypermobility vedeme také pacientsky spolek
Tarlovova cysta (tarlovovacysta.org). Jedna se o onemocnéni, které se tyka nervl v patefi. Dle
studii je o néco CastéjSi u pacientd s Ehlers-Danlosovymi syndromy (a podobnymi diagnézami), které
zvySuji kfehkost tkani.
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