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Fragor och remisser inkomna till CSD Vast géallande EDS under 2017-2020

Nastan en femtedel (19,25%) av inkommande fragor och remisser till Centrum for Séllsynta
diagnosers har handlat om Ehlers-Danlos syndrom. Utav 76 drenden var 34 fran
vardprofessionen och 42 fran patienter eller anhdriga. Lakarna efterfragar nastan uteslutande
om hjalp och stéd med utredning samt uppféljning och patienten soker hjalp med att fa en
utredning och faststalld diagnos samt béttre omhandertagande. Av ovanstaende forfragningar
géllde 11 st barn.

Majoriteten av patienterna som har en bindvavsproblematik har den vanligaste formen av
hypermobilitets (hEDS) alternativt hypermobilitetssyndrom (HSD). Prevalensen for hEDS
och HSD ar svardefinierad da flera anses vara feldiagnostiserad med hEDS nar det bor vara
HSD men samtidigt ar sakert morkertalet stort dd manga aldrig far en diagnos. Utover det
finns det aven ett flertal EDS former som &r mer definierat sallsynta. Det ar fa personer som
far mojlighet att fa sin diagnos mer klassificerad da professionen har svart att urskilja
definitionen mellan de olika formerna av EDS.

Tanken &r att CSD ska arbeta med sallsynta sjukdomar som det finns farre &n 5000 patienter
av i landet. Men da de det saknas kompetens i varden for att moéta denna patientgrupp ar det
manga som hor av sig till CSD som en sista utvag i desperat behov av hjalp. Det blir ofta
valdigt langa samtal da de har en lang sjukdomshistoria och behov av att ha ndgon som
lyssnar och forstar deras sjukdom och utmaningar. Tidigare fick flertal patienter diagnos via
reumatologen eller klinisk genetik men idag skall de vanda sig till primarvarden for utredning.
Manga inom primarvarden tycker den har gruppen har for komplexa vardbehov for att tas
omhand pa priméarvardsniva, och lakarna kanner sig mycket osdkra pa att stalla diagnos.
Patienterna kanner att ingen vill ta helhetsansvar for dem da de har paverkan fran manga delar
av kroppen och manga har svart att se sambanden mellan deras olika symtom. Det ar aven
mycket svart att hitta ndgon med kunskap och erfarenhet av EDS som vagar stélla diagnos,
trots nya riktlinjer.

I manga fall far vi hanvisa patienter fran Vastra Gotalandsregionen till Smart- och
rehabiliteringscentrum i Linkoping alternativt Smartenheten i Véastervik for att fa hjalp med
att satta diagnos och fa ett uppfoljningsprogram. Aven lakare har vi fatt ge samma rad da de
inte kanner sig trygga att sjalva stalla diagnosen trots att vi forser dem med
informationsmaterial och diagnoskriterier och for att det inte finns nagra experter att hanvisa
till i var egen region.

Till klinisk genetik inkommer det manga remisser fran distriktslakare och egenremisser fran
patienterna da de vill fa stod i diagnosen genom att fa den genetiskt bekraftat. Idag
rekommenderar man enbart genetisk analys vid misstankt vaskular EDS som har en mer
monogen orsak och eftersom VEDS &r ultraséllsynt &r det ofta inte befogat med genetisk
analys. Ovriga EDS former ar mer polygent orsakad och man kan ha diagnosen utan att man
finner ndgon mutation. Darav rekommenderas att diagnosen sétts utifran kliniska kriterier. Da
inflodet av dessa remisser &r stort har klinisk genetik skapat ett standardbrev till professionen
och ett till patienten med ovanstaende information som de kan ta med sig till sin vardcentral.
Pa CSD far vi aven in flertal forfragningar kring andra bindvavssjukdomar som t ex
Marfanssyndrom och Loeys-Dietz. Det efterfragas bade stod till diagnostik och uppféljningar.
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Dar upplever manga patienter att de omhandertas med kontroller pa hjartat men ingen
omhandertar resten av deras besvar.

Darav ser vi pa CSD ett stort behov av ett multidisciplinart specialistcenter for
bindvavssjukdomar dar enheten kan ha det utredande uppdraget och ge rad och stéd kring
uppfaljningsprogram som sedan f6ljs via vardcentralen som kan hjalpa patienten med
rehabiliterande fysioterapi, utskrivning av hjalpmedel, sjukskrivningar och psykologstod.
Genom att morbiditeten &r hog i denna patientgrupp soker patienten mycket sjukvard och det
blir en negativ spiral bade for patienten sjalv samt vardgivarna och halsoekonomiskt valdigt
dyrt. Det &r ocksa av stor vikt att patienten far en diagnos for att kunna omfattas av specifika
riktlinjer vid t ex operationer och graviditet/forlossning. Det &r viktigt att patienten far
utbildning och kunskap om att hypermobiliteten ibland kan bidra till vark och vissa
funktionsnedséttningar, samre resultat vid operativa ingrepp (behov av 6kad suturering och
duration samt samre effekt av lokalbeddvning) och att hdg skaderisk foreligger vid
kontaktsporter.

Genom att centrat far traffa alla med misstankt bindvéavssjukdom byggs kunskapen och
erfarenhet upp och man kan dven battre fa sékrare statistik/prevalens siffror. Det ger dven
mojlighet till samlad forskning inom omradet.
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