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Bakgrund och syfte
Ehlers-Danlos syndrom (EDS) ar en bindvavssjukdom som paverkar
leder, hud och blodkarl. EDS beror pa bristfillig bildning av kollagen
som gor att héllfastheten i vivnaderna blir simre. Det medfor 6kad
ledrorlighet, overtojbar hud och ibland skora karlvaggar. Sjukdomen
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kan inte botas, behandling inriktas pa att lindra symtomen och

forebygga skador.

De allra flesta fall av EDS ar av “klassisk typ” och “0overrorlighetstyp”.
Prevalensen uppskattats till 1/10 000, troligtvis ar det vanligare. Ett
kliniskt kontinuum foreligger, fran “hypermobilitetssyndrom” till EDS
av hypermobilitetstyp vidare till EDS av klassisk typ. Diagnostik sker
pa basen av kliniska fynd.

Manga patienter med EDS har uttalade problem med vark, trotthet
och tydlig funktionsnedsattning i vardagen. Symtom: patagligt tojbar
eller mjuk hud, simre sarlakning med “fula” arr, sarruptur, uttalad
ledoverrorighet som i sin tur kan ge d&terkommande
subluxationer/luxationer och stukningar utan storre provokation,
plattfot och artros. Vidare noteras uttalad trotthet och nedsatt
uthallighet fysiskt och psykiskt, muskelhypotoni,
blodningsbenigenhet t ex blamarken eller hematom som uppstatt vid
lattare trauma, svarighet att blodstilla vid kirurgi och benagenhet till
brack. Det ar vanligt att flera personer i familjen adr drabbade. En del

patienter har lindriga besviar och en del har uttalad symtomatologi.

Organrupturer, svarare kirurgiska komplikationer och allvarlig
kardiovaskular paverkan ar sallsynta och forekommer endast vid

vaskular typ av EDS.

Gravida kvinnor med EDS loper viss okad risk for prematur
forlossning, avlossning av moderkakan och stora blodningar
och bristningar i underlivet. Det finns ocksa risker
forknippade med anestesi och bedéovning i samband med

forlossning som motiverar extra uppmarksamhet.

EDS-patienterna har ingen sjialvklar hemvist i virden idag och kan
darfor ha negativa erfarenheter da det varit svart att fa diagnos och
behandling. De har ofta sokt vard och varit aktuella pa vardcentral,

inom reumatologin, ortopedin eller neurologin.

Det finns ocksa nagra mycket ovanliga EDS-typer: karltyp,
kyfoskolios-typ, artrochalasi-typ samt dermatosparaxis-typ. Dessa

syndrom skiljer sig kliniskt fran EDS av 6verrorlighetstyp och klassisk
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typ, och darmed skiljer sig aven diagnostik och handlaggning. T ex har
kvinnor med EDS av karltyp risk for arteriell och uterin ruptur. Vid
nagon av dessa diagnoser ska snar kontakt tas med spec-MVC (som

kan kontakta Klinisk genetik) for individualiserad handlaggning.

Arftlighet — genetisk utredning

Vid EDS av klassisk typ och 6verrorlighetstyp har genetisk diagnostik
ingen sjalvklar plats och behovs inte for att stdlla denna kliniska
diagnos. EDS beror dock just pd mutationer i gener som kodar for
kollagen eller andra proteiner som bygger upp bindvaven. De flesta
fallen av EDS nedarvs autosomalt dominant (50 % sannolikhet att ett
barn arver tillstandet fran en sjuk foralder). Det ar ocksa vanligt att
sjukdomen orsakas av en nymutation hos individen — dvs. bada
foraldrarna ar friska. Inom en familj har man samma typ av EDS, men
graden av symtom kan variera patagligt mellan de familjemedlemmar
som har sjukdomen. I enstaka familjer med mycket uttalad
problematik och funktionsnedsittning kan det vara aktuellt med

genetisk diagnostik och i forlangningen fosterdiagnostik.

Vid EDS av karltyp, kyfoskolios-typ, artrochalasi-typ eller
dermatosparaxis-typ kan det bli aktuellt med genetisk utredning och
om man identifierar ett sjukdomsanlag dven konventionell
fosterdiagnostik eller IVF-PGD.

Utforande
Graviditet

Barnmorska pa BMM
1. Efterhor om kvinnan vet vilken typ av EDS det ror sig om.
2. Konstaterat var/nar? Var kan journalhandlingar

efterforskas?

Inhamta samtycke och bestall journal

Boka ldkarbesok pA BMM

Skriv patientnotering "Har Ehlers-Danlos syndrom”

Ta TPK, APTT och PK(INR)

AN A R
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7. OBS: 6kad risk for satesandlage i sen graviditet, frikostighet

med lagesbestimning ultraljud.

Lakarbesok BMM

1. Om overrorlighetstyp eller klassisk typ: handlaggs pa
ordinarie BMM. Ovriga typer: remiss spec-MVC

2. Blodningsanamnes: Om latt att fa blamarken, riklig mens,
tandkottsblodning eller blodningskomplikation efter
tidigare operation, tandextraktion eller i samband med
forlossning: Remiss Koagulationscentrum for utredning
(remiss skrivs for att utesluta annan diagnos, som t ex
trombocytfunktionsdefekt, mild von Willebrand etc.) EDS-
patienter har ofta 6kad blodningsbenagenhet utan att man
finner hemostasdefekter).

3. Generos sjukskrivningspolicy (generella smartor, trotthet,
prematura sammandragningar).

4. Remiss anestesi (pa alla).

Anestesiolog
1. Bedom remiss och kalla patient pa ratt vida indikationer.
2. EDS-typ styr omhandertagande och paverkar riskerna med

regional anestesi och generell anestesi.

Forlossning

1. Perinealskydd — 6kad risk for bristningar

2. Okad risk sublux/lux hoftled och axelled (beaktas vid
benstod/hyperflexion hofter m.m.)

3. Stygn tatare an normalt, suturer skall dras ihop med
forsiktighet, forstark garna med tejp/plastfilm. Vicryl Rapid
skall inte anvandas. (Vid icke resorberbar sutur skall
stygnen sitta dubbelt s linge som normalt)

4. Svarare att uppna effektiv lokalbedovning vid lokalanestesi

5. Undvik intramuskulira injektioner (ge istillet oxytocin

intravenost postpartum)
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6. Okad risk for blodningskomplikationer — &ven om
koagulationsutredning utfallit normalt.

7. Okad risk for sitesindlige (pga. hypotoni hos affekterat
barn)

8. Okad risk for hoftleds- och axellux hos affekterat barn

Operation och uppldaggning av patient

1. Okad risk axelluxation vid uppligg pa operationsbord samt
plexusskador

2. Okad risk for peroperativ/postoperativ
blodningskomplikation, 4ven vid normal
koagulationsutredning

3. Bastest ska finnas

4. Stygn téatare an normalt, suturer skall dras ihop med
forsiktighet, forstark garna med tejp/plastfilm och lat
stygnen sitta dubbelt sd lange som normalt om icke
resorberbar sutur anvénds. Vicryl Rapid skall inte

anvandas.

Anestesi
1. Forlossningsepidural/spinal
o Flera review-artiklar ifrdgasatter bruk av EDA,
dock finns flera publicerade serier med fa
eller inga komplikationer.
o Eventuellt kan det vara kontraindicerat med
EDA vid EDS av karltyp.
o EDS typ och status samt patients 6nskemal far
styra bruk av EDA eller e;j.
o Forlossningsspinal har mindre risker jamfort
med forlossningsepidural
2. Vid generell anestesi
o Okad risk for aspiration och svar intubation.
o Intubation: Okad risk for kdkledsluxation,
larynxskada och nackskada speciellt vid
atlantoocccipital instabilitet.
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o Eventuellt anvanda en tubstorlek mindre och

med forsiktigt kufftryck.

o Skydda nacken for olampliga rorelser.

o Overtrycksventilation: Okad risk for

pneumothorax, anvand minsta mojliga tryck.

o Skydda ogonen for tryck, risk finns for skador

pga. yttre tryck.

o Vid generell anestesi ge profylax mot PONV,

fallrapport finns med esophagusruptur pga.

PONV.
3. Okad risk blédningskomplikation vid artéirnal och CVK. Vid
CVK anviand ultraljud.
Aldre indelning av EDS I och IT
Benamning Klassisk typ
Symtom Overrorliga leder med risk for

vrickningar och luxationer, 6vertojbar
hud, breda och tunna arr, benidgenhet
att utveckla brack efter operation, latt
att fa blamarken trots normalt
koagulationsstatus

Forekomst, arftlighet

Vanligaste formen EDS*** (50%)
Autosomalt dominant i ca. 50%
Nymutation i ca. 50%

Aldre indelning av EDS 111
Benamning Overrorlighetstyp
Symtom Overrorliga leder, dterkommande

luxationer, mjuk och-/eller 6vertojbar
hud, kronisk led- och muskelvark.

Forekomst, arftlighet

Nast vanligaste formen EDS

Aldre indelning av EDS

vV

Benamning

Karl-typ

Symtom

Genomskinlig, icke tojbar hud med
synliga blodkarl pa brost, mage,
extremiteter. Latt att fa stora
blamarken. Aortadissektion,
aneurysmbildning i stora och
medelstora artarer. Fistelbildningar
mellan karl. Spontana rupturer i
halorgan (tarm och livmoder).
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Spontanpneumothorax. Kan uppvisa
tidigt aldrande av ansikte, hander och
fotter.

Forekomst, arftlighet

Mindre vanlig
Autosomalt dominant i ca. 50%
Nymutation i ca. 50%

Aldre indelning av EDS \%
Bendmning X-bunden nedarvd typ
Symtom Overrorliga fingerleder, mycket tojbar

hud med spricktendens, litt att fa
blamarken.

Forekomst, arftlighet

Mycket ovanlig, enstaka familjer.

Aldre indelning av EDS VI
Benamning Kyfoskolios-typ
Symtom Overrorliga leder, medfodd skolios

som tilltar med aren, skor 6gonglob
och hornhinna, uttalad muskelsvaghet
vid fodseln. Artarbristningar,
benskorhet, latt att fa blamarken.

Forekomst, arftlighet Mycket ovanlig.

Aldre indelning av EDS VII A och B

Bendmning Artrochalasi-typ

Symtom Overroérliga leder med dterkommande

luxationer. Medfodd dubbelsidig
hoftledsluxation. Tojbar, skor hud. Lati
att fa blamarken, muskelsvaghet,
skolios, viss benskorhet.

Forekomst, arftlighet Mycket ovanlig.

Aldre indelning av EDS VIIC

Benamning Dermatosparaxis-typ

Symtom Uttalad hud-skorhet, 16s och 6verflodig

hud, prematurfodsel, mjuk och "degig”
hud, bldmarken, stora brack (navel,
ljumske).

Forekomst, arftlighet

Mycket ovanlig.

Ansvar

Modrahilsovardsoverlakare ansvarar for innehallet i riktlinjen.
Omradeschefer och enhetschefer ansvarar for att riktlinjen

implementeras och efterlevs.
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Arbetsgrupp

Innehéllsansvarig

Karin Jerhamre Sund, Modrahialsovardsoverlakare, Centralt

modrahalsovardsteam, Regionhalsan
Lena Otterlind, tf. Verksamhetschef, Obstetrik SU/KK SU.
Anna Ofverholm, Enhetsoverlikare, Klinisk Genetik.

Fariba Baghaei, Medicinskt ledningsansvarig OL,

Koagulationscentrum SU.
Godkannare

Susanne Samuelsson, omradeschef, barnmorskemottagning och

gynekologi, Regionhilsan
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