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Historiken 1997 -2016

HyperMobilitets-
Syndromet HMS=
Joint Hypermobility
Syndrome JHS

EDS familjen

EDS av
hypermobilitetsty
EDS-ht EDS I Brighton kriterierna
Villefranche kriterierna
Overlappande syndrom
enligt consensus
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Nya Klassifikationen
New York 2017

—r

HSD Hypermobile Spectrum Disorder
hEDS Hypermobile Ehlers-Danlos Syndrome
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Name of EDS Subtype IP*  Genetic Basis Protein Involved

Major: COL5A1, COL5A2 Type V collagen

‘ Classical EDS (CEDS) AD | pare: COL1AT M s
€.934C>T, p.(Arg312Cys) il 2

Classical-like EDS (clEDS) AR TNXB Tenascin XB

COL1A2
(biallelic mutations
Cardiac-valvular EDS AR that lead to COL1A2 T I coll
(cvEDS) NMD and absence of T ECaaEm
pro o2(l) collagen
chains)

Major: COL3AT Type Il collagen

‘ Vascular EDS (VEDS) AD ml.?&\rgswoys)

¢.1720C>T, p.(Arg574Cys) Type | collagen
€.3227C>T, p.(Arg1093Cys)

‘ Hypermobile EDS (hEDS) AD  Unknown Unknown
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Arthrochalasia EDS
(aEDS)

Dermatosparaxis EDS (dEDS)

Kyphoscoliotic EDS
(kEDS)

Brittle comea syndrome (BCS)

Spondylodysplastic EDS (spEDS)

Musculocontractural EDS (mcEDS)

Myopathic EDS
(MEDS)

Periodontal EDS (pEDS)

AD

AR

AR

AR

AR

AR

AD or

AR

AD

COL1A1, COL1A2

ADAMTS2

PLOD1

FKBP14

ZNF469

PRDMS

B4GALT7

B3GALT6

SLC39A13

CHST14

DSE

COL12A1

CiR
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Type | collagen

ADAMTS-2

LH1

FKBP22
ZNF469
PRDM5

B4GalT7

B3GalT6

ZIP13

D4STH

DSE

Type XIlI collagen

Cir



HSD och Hela Hypermobila Spektrumet

Grupp Fenotyp Beighton | Muskulo-skeletal Kommentarer
paverkan
1 |asymptomatsk pos ne)
GJH
asymptomatisk |1 regel neg nej JH hiinder fotter
PJH
asymptomatisk neg nej JH enstaka led eller ledgrupp ev
LJH bilateralt (ex kikleder)

pos

1 regel neg JH hiinder o/e fotter

neg ¢ JH enstaka led eller ledgrupp ev
bilateralt (ex kikleder)

neg : Historisk GJH enl 5PQ

3 |hEDS pos jatroligen upp fyller knterierna for hEDS

JH= Joint Hypermobility
G=Generaliserad, P=perifer, L=lokaliserad, H=Historiskt
HSD Hypermobility Spectrum Disorder

5PQ 5 point questions
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Muskulo-skeletal paverkan
enl def dec 2017 (castori, Hakim)

Muskulo-skeletal smarta
— Intermittent eller kroniskt, fioromyalgi

Dislokationer
Muskulo-skeletala fysiska egenskaper
— Flexibel plattfot, skolios, genua valga, cubita valga

Degenerativa led och skelett sjukdomar
— Tidig utveckling av artros, osteopeni

Neurologiska utvecklingsavvikelser

— hypotoni, sen motorisk utv, koordinationsstorning
— ADD/ADHD

Exklusionstillstand enl hEDS kriteriena
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GJH Generalized Joint Hypermobility
JH Joint Hypermobility

/Asymptomatisk overrorlighet
HSD Hypermobile Spectrum Disorder
GJH/JH

Symptomatisk dverrorlighet +
/\(nuskulo-skeletala engagemang
HSD
hEDS Hypermobile Ehlers-

_ Danlos Syndrome

Syndrom-egenskaper
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Hypermobilitets spektrumet

Hypermobilitet
Fran syndrom till
normalvariant

Div ovanliga syndrom

Komorbiditet:

heps hypermobil EDS

Fatigue
POTS
. — IBS
Symptomat_'Sk Dysautonomi
|_HSD hypermobilitet/ Neuro/psykiatri
Hypermobile M m
Spectrum Disorder

_ Asymptomatisk Fenotypvariant
hypermobilitet utan morbiditet
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Tidiga tecken pa hEDS/HSD

® Sladdriga, hypotona, dverrorliga
e Sen gangdebut

e Dalig balans /motorik

e Svar vaxtvark

 Dalig muskular uthallighet
 Svar férstoppning

* Atproblem

e Omotiverade stora blaméarken
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Skolbarn

e Svart sitta still

e Svart att skriva, halla i pennan

e koncentrationsproblem, daligt narminne
e svart hanga med idrott

e vark - ofta efter skoldagen

e utmattad efter aktiviteter

e magont

e HV/migran
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Ungdomar

® Smartproblematik

e Subluxationer

e Svar trétthet /Fatigue
* Yrsel, hjartklappning
e Skolfranvaro
 Angestproblematik

e SOmMnproblem

e Utanforskap
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Fordomar

* Klena, bortskamda gnalliga barn

e Paverkan av foraldrar med liknande problem

» Overbeskyddande foraldrar

e Sjukdomsvinst (enbart)

 Utredningar pa sjukhus ua - alltsa friskt barn !
e EDS en modediagnos !

» Foraldrar last for mycket pa internet
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hEDS/ HSD barn och ungdomar
Diagnostik ?

* Basal utredning
eUteslut JIA, borrelia, malignitet, skelettinfektion
eUteslut andra genetiska tillstand med hypermobilitet

 EDS | familjen — tungt argument !
e HSD bor racka som diagnos
* Viktigast ar att bli betrodd
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Skolbarn med hEDS/ HSD
atgarder

* Informera berord personal

e Anpassa skolgangen
*Reducerat schema

* Anpassa fysisk traning
ealternativ

e Skapa gynnsam livsstil
*Regelbunden traning

e FOrtroendefullt samarbete foraldrar - larare
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komorbiditet

*Trotthet/orkesloshet "Fatigue”

* Neuropsykiatriska symptom ESSENCE, DCD
e Psykiatri angesttillstand

* IBS GERD svaljningsbesvar

e Div gyn besvar dysmenorré
* Bldsproblem enures Vu|nembi|i're1'ssyndr‘om
e Migran spanningshuvue
e Ortostatisk intolerans PoTS

e Dysautonomi avvikande temp reglering

* Neuropati Tietzes syndrom slipping hip, domningar
e Mast Cell Activation syndrom ospec 6verkanslighet
e resistent for lokalbedbdvningsmedel

* Blodningsbenagenhet
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ESSENCE enic Gillberg

*ESSENCE (early symptomatic syndromes eliciting neurodevelopmental clinical examinations)
ar en samlingsterm for alla de tillstand med tidigt debuterande beteendeproblem och/eller kognitiva
svarigheter som leder till konsultation hos en mangd olika specialister, som ofta inte har nagot nara
samarbete med varandra.

GRUND FOR ESSENCE-UTREDNING

Symtom fore skolstart som medfor tydlig funktionsnedsattning i manga manader och
som beskrivs som avvikelse/oro for barnets utveckling i fraga om

*allman utveckling

*motorik

*sprak/kommunikation

social interaktion

suppmarksamhet (»verkar inte lyssna«)

saktivitet (for hog eller for 13g)/impulsivitet (extrem)

*allmant beteende

*sinnesstamning

*somn/uppfodning

*A connective tissue disorder may underlie ESSENCE problems in childhood.
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27802895

Hjalpmedel
« Kedje/boll/tacke

e Ortoser ?

* Rullstol ?

Ar enligt min erfarenhet
befogat nar gangstrackan
ar begransad
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EDS foraldrar riskerar blianmalda p g a

® Munchhausen by Proxy misstankar p g a

emangfald svartolkade symptom
enormala fynd vid utredning

e Misstankar om misshandel p g a
e stora blaméarken
o frakturer pa spadbarn

OBS! benskorhet och frakturer hos spadbarn
har kunnat knytas till EDS och rakit
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DERMATO-ENDOCRINOLOGY
2017, VOL.9,NO. 1, e1279768
(15 pages)
http://dx.doi.org/10.1080/19381
980.2017.1279768

RESEARCH PAPER
Multiple fractures in infants who have Ehlers-Danlos /hypermobility

syndrome and or vitamin D deficiency: A case series of 72 infants
whose parents were accused of child abuse and neglect

M. F. Holick, A.Hossein-Nezhada and F. Tabatabaeia

aDepartment of Medicine, Section of Endocrinology, Nutrition, and Diabetes, Vitamin D, Skin, and Bone Research
Laboratory, Boston University Medical Campus, Boston, MA, USA; Osteoporosis Research Center, Endocrinology and
Metabolism Clinical Sciences Institute, Tehran University of Medical Sciences, Tehran, Iran

Conclusion: EDS, OI/EDS and vitamin D deficiency/infantile rickets are
associated with fragility fractures in infants that can be misinterpreted as
caused by non-accidental trauma due to child abuse.
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hEDS/HSD kan och
ska uppmarksammas
i unga ar for att ge

forutsattningar till ett
liv fullt av enerqi,
gladje och fantasi
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Art by Ann-Britt Strom
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http://hypermobilitet.se

Ehlers-Danlos Syndromer och Hypermobilitet

Medicinsk information fér vardpersonal och lekmén

_— |

e e

Hem Gamla startsidan HSD Overrorlighet Bindvédvssjukdomar Ehlers- Danlos Syndrom  Hypermobilitetssyndromet

Relaterade symptom Referat/lankar spekulationer Sjukvarden Behandling

Hem Foreldsningar och 2018 Vastervik
referenser
, Ansvarig for sidan
. nypublicerat

Valkommen!

Konferensreferat
Denna webbplats (sen HMSA ir att betrakta som en samlingsplats fér
olika typer av dokumet - egna synpunkter och erfarenhet
betraffande medicinski Bgcker ledéverrdrlighet / joint hypermobility =JH.
Ni hittar mig ocksa pa 1g I6pande kommer att skriva ner mina
funderingar bade allmz EDNF bpen och kriterierna.
aktuellt 2018 m m — Eric Ronge Regiondag i

Vastervik 2018-02-14
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