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EDS wurde erstmalig von den beiden Hautdrzten Tschernogobov (1891 in Moskau) und Ehlers (1900 in
Kopenhagen) beschrieben. Es handelt sich dabei um eine besondere Reaktionsweise des gesamten Binde-
gewebes (Kollagen) und betrifft folglich alle Organe, auBer das Gehirn und das Nervensystem.

Die Erkrankung ist erblich und wird an alle Kinder {ibertragen, auch wenn nur ein Elternteil betroffen ist.
Dies ist vermutlich einer der Griinde, warum diese Erkrankung so haufig auftritt. Die Erkrankung betrifft
beide Geschlechter, ihre Erscheinungsformen sind jedoch bei Frauen ausgepragter. Die Diagnose wird
klinisch aufgrund mehrerer charakteristischer Merkmale gestellt. Sie kann durch eine sehr spezielle Tech-
nik bestatigt werden: die Elektronenmikroskopie, sie wurde erstmals in Belgien zur EDS-Diagnostik einge-
setzt. Genetische Tests (die Suche nach Mutationen) sind nicht notwendig, da sie ohnehin in den meisten
Fallen negativ ausfallen.

Aufgrund der Vielfalt der krankhaften Veranderungen gibt es zahlreiche Symptome, die den Arzt zu Fehl-

diagnosen verleiten kénnen. Die aussagekraftigsten Symptome sind:

1- Chronische, haufig hartnackig behandlungsresistente Schmerzen am ganzen Kérper, die sehr variabel
sind. Dabei kommt es zu krisenhaften Zuspitzungen, beeinflusst durch Bewegung, hormonelle Faktoren
und klimatische Gegebenheiten. Die Schmerzen kdnnen auch am Zahnfleisch, in der Speiserdhre, in der

Vagina und in den Hoden auftreten.

2-Starke Erschopfungserscheinungen, die oft schon morgens auftreten und sich zu jeder Tageszeit verstar-

ken kénnen.

3-Storungen der Motorik mit Ungeschicklichkeiten, Kollisionen mit Hindernissen, Fallenlassen von Gegen-

standen, Stiirzen.

4-Gelenkinstabilitat mit Verstauchungen, Luxationen oder Subluxationen (,Knackgerdusche” in den Ge-

lenken).

5-Eine diinne Haut, die sich weich anfihlt, transparent ist (wodurch die Venen am Ricken und tber den
Bristen sichtbar werden), die zerbrechlich ist (Verletzungen und hadufige Schirfwunden) und schlecht heilt
(mit Verzogerung, wobei sehr sichtbare Narben zuriickbleiben, verantwortlich fiir die Freisetzung von
chirurgischem Nahtmaterial). Stromschlage bei Kontakt mit Metallgegenstdanden sind die Folge dieser
geringen Dicke und des Verlustes der Schutzfunktion gegen statische Elektrizitdt. Schwangerschaftsstrei-
fen entstehen oft frih, sind diffus und betrachtlich. Die Haut ist dehnbar (die Wangen, die oberen Augen-
lider, der Nacken, der Ellbogen, der Unterarm, der Handrlicken, der Bauch, der Ful3riicken), aber variabler
in der Dicke (eine Lange, die der Halfte derjenigen entspricht, die der Daumen kneifen kann, Ehlers) und in
der Breite, auf dem Handriicken in Verlangerung vom Handgelenk zu den Mittelhandknochen (Grahame).
Dieser Test ist haufig durch Uberempfindlichkeit und / oder Gewebeddeme begrenzt. Wir sehen sehr oft,
dass das Fehlen der Hautdehnbarkeit aufgrund einer schlecht durchgefiihrten Untersuchung fehlerhaft
interpretiert wird, dies eliminiert nicht die Diagnose. Viele Arzte sind davon liberzeugt, dass die Hautdeh-

nung
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sehr wichtig sein muss, nach Danlos' Irrtum bei der Beschreibung (Paris, 1905) einer Krankheit (,elasti-
sches Pseudoxanthoma®“), bei der die Haut sehr dehnbar ist (,,cutis laxa“), anstelle derjenigen, die trotz
dieser Verwirrung seinen Namen tragt. Die Knorpel der Ohren (manchmal ,,abstehend”), der Nase, sind

besonders flexibel.

6-Eine Gelenkhypermobilitdt durch Banderschlaffheit ist das bekannteste Zeichen. Es kann fehlen. Einige
Gelenke (Ellbogen, Knie, Knéchel, FuRsohlen) sind haufig durch Muskelkontraktionen eingeschrankt, die
besonders bei kleinen Kindern gefunden werden. Die Schultern und Hiiften sind die beweglichsten Gelen-
ke, werden jedoch bei den am haufigsten eingesetzten Testverfahren nicht Gberpriift. Diese Hypermobili-
tat kann mit zunehmendem Alter abnehmen und ist bei Gelenkschmerzen schwer nachzuweisen. Sie zeigt
sich auch durch eine auffallige Luxation im Bereich des unteren Endes der Elle (das Vorhandensein dieses
Zeichens der Hyperlaxitdt erleichtert den familiaren Nachweis). Skoliose tritt ziemlich haufig auf, sie ist
moderat (10 bis 15 Grad), meistens nicht progressiv, ohne schmerzhafte Auswirkungen. Sie ist von einer
rotatorischen Abweichung bedingt durch die Hypermobilitat bei Ehlers-Danlos zu unterscheiden durch eine
Rontgenaufnahme in Liegendposition. Ab einen Cobb-Winkel von 30 Grad ist eine Behandlung mit einem

Korsett sowie Physiotherapie erforderlich.

7-Diffuse Blutungen. Sie sind kutan (Ekchymosen) und treten bei minimalen Traumata auf, hdufig unbe-
merkt, genital, am Zahnfleisch beim Zahneputzen, nasal, urinal, rektal (haufig begiinstigt durch das Vor-

handensein von Himorrhoiden).

8-Uberempfindlichkeiten der Hérorgane (Hyperakusis), des Gleichgewichts (Schwindel), des Geruchs (Hy-

perosmie) und der Haut (Unvertraglichkeit gegeniiber Kleidungsetiketten).

9-Schlafstorungen sind sehr haufig, besonders Einschlaf- und Durchschlafstérungen, seltener Hypersom-
nien. Sie werden durch manchmal sehr heftige Schmerzen in der Nacht und Muskelentladungen (,unruhi-
ge Beine”) und / oder Kontrakturen schmerzhaften Ausdrucks von Dystonie verschlimmert. Alptrdume

sind weit verbreitet. Insbesondere bei Kindern kann Schlafwandeln beobachtet werden.

10-Dystonie (Stérung der unbewussten ,automatischen” motorischen Steuerung) ist sehr hdufig und wird
oft falschlicherweise als Epilepsie, Spasmophilie oder sogar Hysterie diagnostiziert. Es manifestiert sich in
unwillkiirlichen Muskelkontraktionen, die fiir Bewegungen in Form von Zucken verantwortlich sind,
manchmal verursacht durch Schmerzen oder einfachen Kontakt, Faszikulationen (sichtbare spontane Mus-
kelkontraktionen, wahrnehmbar in Form von Zittern, aber ohne Verschiebung der Extremitat) des Gesichts
(vor allem um die Augen), der Muskeln der Oberschenkel oder Unterarme. Es kommt auch zu Zittern im
Ruhezustand oder bei Bewegungen, abwechselnden sich wiederholenden Bewegungen und pl6tzlichen

Entspannung von Bereichen.

11-Die Dysautonomie stellt eine propriozeptive Stérung dar, die bei dieser Krankheit sehr relevant ist. Es
beinhaltet eine Reihe von Symptomen, die eine Regulationsstérung durch das sympathische (oder ,,auto-

nome*“) Nervensystem zum Ausdruck bringen. Die
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Temperaturregulation: vasomotorische Storungen der Extremitdaten und FiiBe, was fdlschlicherweise auf
das Raynaud-Syndrom hindeutet, Kélte (aber auch Nase, Ohren, Hiande), Schwitzen, Schiittelfrost, uner-
klarliches Fieber bei oft niedriger Grundtemperatur (35°C oder 36°C), Hitzewallungen, Vasodilatation im
Bereich von Extremitdten oder des Gesichts mit Schmerzen und lokaler Schwellung sind haufig. Es gibt
eine Sekretionsbildung im Bereich von Nase, Wange, Rachen, Kehlkopf und der Bronchien, entweder im
Sinne von , Trockenheit” oder in Form von ,Hypersekretion”. Die Regulation der ,inneren Organe” (Arte-
rien, Venen, Lymphgefdalle, Magen-Darm-Trakt, Ureterovesico-sphincteriales System, Pharyngo-laryngo-
tracheo-bronchiale Motorik) steht ebenfalls unter der Kontrolle des neurovegetativen Systems, auch hier
liegen Dysfunktionen propriozeptiven Ursprungs vor. Auf kardiovaskuldrer Ebene sind es die Tachykardi-
en, die zu oft schmerzhaften und belastendem Herzrasen und zusatzlichen Systolen fiihren, die fiir kurze
prakordiale Schmerzen verantwortlich sind. Auch die Kontrolle des Blutdrucks ist stark betroffen. Er ist
instabil, eher niedrig mit Hypotonie, die oft schlecht vertragen wird, es gibt aber auch Blutdruckspitzen,
die nicht mit Bluthochdruck verwechselt werden sollten. Wahrscheinlich sind es diese Blutdruckschwan-
kungen, gepaart mit einem Anstieg der Herzfrequenz, die fiir ,,POTS” (Postural Orthostatic Syndrome) mit
einem Gefihl von Unbehagen und sehr weichen Beinen im Stehen oder Aufstehen verantwortlich sind und

das Patienten oft fallen und kurzzeitig das Bewusstsein verlieren.

12-Kardiovaskulare Symptome. Arterielle Aneurysmen kdnnen in allen Fallen dieser Krankheit auftreten
und sollten systematisch untersucht werden: bei Erwachsenen durch zerebrale AngioMRTs und An-
gioscanner der Aorta und ihrer Zweige und bei Kindern unter 15 Jahren durch arteriellen Ultraschall. Ve-
neninsuffizienz ist haufig, die Venenentziindung ist oft schwer zu diagnostizieren, da Wadenschmerzen
und verzerrte Bilder bei Angiodopplern auftreten. Leckagen der Klappen, die durch einen Herzultraschall
entdeckt werden, sind relativ haufig ohne Konsequenz fiir das kardio-vaskuldre System. Eine Herzinsuffizi-

enz tritt ganz selten auf.

13-Es gibt zahlreiche Beschwerden bei der Verdauung: Verschlucken, Dysphagie, AufstofRen, retrosterna-
les Brennen (hinter dem Brustbein in der Mitte des Brustkorbs) beim Schlucken, Blahungen, Verstopfung
oder Durchfall oder beides, Schwierigkeiten beim Stuhlgang oder umgekehrt, Analinkontinenz, all dies
kann auch unter entsprechenden Schmerzen auftreten. Gastroésophagealer Reflux, der besonders hadufig
tagsiiber oder nachts auftritt, kann zu bronchialem Ubertritt fithren, die insbesondere bei Sauglingen zu
Atemwegsproblemen fiihren kdnnen. Die erhéhte Verletzlichkeit der Schleimhaut im Bereich des Verdau-
ungstraktes verbietet eine endoskopische Untersuchung aufgrund des erhéhten Risikos schwerer Unfalle
(Blutung und / oder Perforation). Eine Untersuchung auf das Vorliegen von Gallenblasensteine sollte von
Kindheit an systematisch erfolgen. Aufgrund der vermehrten Dehnung und geringen Kontraktilitat der Gal-
lenblase ist ein Steinleiden haufiger. Durch die Steine ist die Gefahr einer Ruptur erhéht, was eine schwere
Bauchfellentziindung nach sich ziehen kénnte. Sie missen daher systematisch untersucht und eher friiher
als spater entfernt werden. Blinddarmentziindungen und auch die der Gallenblase, kdnnen maoglicher-
weise wenig symptomatisch sein und somit schwer zu diagnostizieren sowie mit einem Risiko von Wund-
brand einhergehen. In beiden Fallen sollte das Vorliegen einer Leukozytose, auch bei Fehlen von Fieber

(hier haufig nicht vorhanden), zu einer
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vorsichtigen Operation fiihren. Das Problem der Verdauungsstérungen ist komplex. Lebensmittelintole-
ranz (Laktose, Gluten...) und Medikamentenunvertraglichkeit, Appetitstérungen und Nahrungsaufnahme
zu unterscheiden von Magersucht, treten sehr haufig auf und sind oftmals schwer zu behandeln. Die
Darmflora, die hier wegen des bei der Krankheit iblichen Megakolons besonders wichtig ist, kann eine
Rolle spielen und therapeutische Perspektiven eréffnen. Das Ubergewicht, das recht hiufig vorkommt und
mit Ublichen Didten nur schwer zu reduzieren ist, ist hochstwahrscheinlich eher auf Wassereinlagerung als

auf eine Fettzunahme zurtckzufihren.

14-Atemwegssymptome spielen eine wichtige Rolle. Kurzatmigkeit durch Anstrengung (Treppensteigen)
ist in mehr als 80% der Falle vorhanden, da die Informationen aus den Atemzentren durch Mechanorezep-
toren verfdlscht sind. Es kdnnte ein Hyperventilationssyndrom sein, welches mit einem verminderten C02-
Gehalt im Blut einhergeht, das haufig von Pulmonologen diagnostiziert wird. Die Blockaden, die oft mit
Asthmaanfillen verwechselt werden, sind auf die eingeschrankte Inspiration des Zwerchfellmuskels
schmerzbedingt zuriickzufihren, hervorgerufen durch Rippenbewegungen, die wegen des schwachen
Bindegewebes ihre Funktion suboptimal ausfiihren. Das Xiphoid am unteren Ende des Brustbeins, wo sich
die beiden Bogen des unteren Rippenrandes treffen, ist auch oft sehr schmerzhaft (,,Ehlers Punkt”). Die
Gewebelaxitat erleichtert das Zusammenspiel von Emphysemblasen in der Lunge, die einen Pneumothorax
verursachen kénnen, der manchmal wiederkehrend ist und eine Notfallbehandlung erfordert. Das Atemvo-
lumen kann durch eine Erhéhung der Luftreserve verdndert werden, was ein Hindernis fir die Vermi-
schung mit Atemluft und Sauerstoffversorgung darstellen kann. Bronchiale Reizungen sind vor allem im
Kindesalter haufig, ebenso wie Infektionen der Bronchien und der oberen Atemwege, was neben lokalen
mechanischen Faktoren ein Argument flr eine verminderte Abwehr von Infektionen ist. Der Sauerstoff-
gehalt im Blut verdandert sich selbst bei 6-miniitigen Tests selten. Andererseits ist die Diffusion von Sauer-
stoff in das Gehirn, welches einen hohen Bedarf hat, zu den Muskeln erschwert, in mit Odem infiltrierten,
verdiinnten Geweben und in GefdaRen, die sich schlecht zusammenziehen. Durch die Korrektur der zereb-
ralen und muskuldaren Hypoxie durch eine entsprechende Sauerstofftherapie werden bei den meisten
dieser Patienten Beschwerden wie Migrane, Midigkeit, Schlaf- und kognitive Stérungen, Dystonie redu-
ziert. Atempausen sind haufig, wiederum aufgrund fehlender propriozeptiver Informationen an die Atem-
wegszentren, insbesondere wahrend des Schlafes, was Schlafapnoe zu einer wesentlichen Bedeutung bei

dieser Erkrankung macht.

15-Orale Veranderungen sind nahezu konstant. Es handelt sich um Zdhne, deren Entwicklung manchmal
anarchisch ist mit Einschliissen, Uberlappungen, Fragilitit, Hypermobilitit, Schwierigkeiten, einen guten
Zahnersatz zu haben, was hauptsachlich auf einen spitzbogigen Gaumen zuriickzufiihren ist, sehr empfind-
liches und schmerzhaftes Zahnfleisch, Blutungen, hyperlaxe Zunge, die sich selbst ,verdrehen” kann und
manchmal die Nasenspitze (Gorlin-Zeichen) beriihrt, temporare Kiefergelenkschmerzen, Subluxationen

oder Luxationen des Kiefers, Bruxismus mit Zahnabnutzung.

16-Storungen der Blase und des SchlieBmuskels sind sehr haufig. Das ,,Sauberwerden” in der Kindheit in
Bezug auf die Harnwege wird oft verspatet erreicht, da besonders im Schlaf Stérungen der Propriozeption

bei verminderter Vigilanz auftreten kdnnen. Im Erwachsenenalter treten
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folgende zwei Probleme auf, die sich manchmal auch abwechseln: die Abnahme des Bediirfnisgefiihls, das
es lhnen ermoglicht, einen Tag nicht zu urinieren, manchmal die Katheterisierung erforderlich macht und
auf der anderen Seite der haufige Harndrang mit teilweiser Inkontinenz (Leckage). Das Gefiihl des Bren-
nens tritt haufig auf und wird oftmals mit Infektionen verwechselt. Damminsuffizienzen mit Prolaps sind

haufig, besonders nach der Schwangerschaft.

17-Das Sexualleben kann durch eine Dyspareunie gestért werden, die bei der Halfte der Frauen mit einem
Ehlers-Danlos auftritt. Sie reagieren positiv auf die lokale Anwendung von Xylocain-Gel. Die Menstruation
ist reichlich und sehr schmerzhaft, die Arbeit wahrend der Geburt ist schwierig, haufig kommt es zu Ge-
barmutterkontraktionen, aber der Gebarmutterhals 6ffnet sich nicht spontan, die PDAs sind manchmal
wirkungslos, wenn nicht die richtige Dosis injiziert wird. Blutungen sind haufig, Kaiserschnitte sind entge-
gen einer noch zu weit verbreiteten Meinung zu vermeiden. Bei Mannern kénnen Schmerzen wahrend der

Erektion oder Ejakulation sowie eine Hodenektopie beobachtet werden.

18-Sehstorungen sind sehr haufig. Einige, seltene, kdnnen auf Lasionen der Netzhaut oder der Hornhaut
zurlickzufiihren sein (Keratokonus, Ulzerationen durch das Tragen von Kontaktlinsen, aber auch Photopho-
bie und Blendung durch Autoscheinwerfer). Andererseits sind binokulare Sehstérungen sehr haufig, da es
schwierig ist, die synchrone motorische Steuerung von Augen und Augen mit Kopfbewegungen zu liber-
nehmen. Dies wirkt sich auf das binokulare Sehen und die Bildung eines korrekten Bildes in den Sehzen-
tren des Gehirns aus. Orthoptische Untersuchungen sind notwendig, um die Art der Korrekturprismen zu

wahlen, da die Rehabilitation keine dauerhafte Wirkung hat.

19-Zysten, Knotchen kénnen an verschiedene Stellen auftreten (Gelenke, Briiste, Schilddriise, Leber,
Bauchspeicheldrise, intrakraniell, Mastoid usw.), sie verschwinden oft spontan und degenerieren nicht. Es

sind Volumenvermehrungen im Bereich der Ganglien ohne direkt Konsequenzen zu beobachten.

20-Endokrine Symptome (Schilddriise, Nebennieren), aber auch Speichel- und Tranendriisen gehéren zum

klinischen Krankheitsbild.

21-Kognitive Stérungen. Sie sind die am meisten in Vergessenheit geratenen Stérungen dieser Pathologie
und oft der Grund fiir eine Abweichung von der Diagnose zur psychischen Pathologie. Sie betreffen das
Arbeitsgedachtnis (oder , Kurzzeitgedachtnis®), das die Verwaltung des taglichen Lebens und die Abfolge
der Aktionen sowie deren Programmierung betrifft. Der Ereignisspeicher bleibt erhalten oder wird leicht
verandert. Aufmerksamkeitsstorungen sind gekennzeichnet durch eine Fiille von Ideen, die zu einem
plotzlichen Themenwechsel fiihren und den Gesprachspartner stéren, indem er vom ,Hoélzchen aufs
Stockchen” kommt. Dieser ldeenfluss hat sehr positive Aspekte: die Moglichkeit, mehrere Aufgaben
gleichzeitig auszufiihren, Kreativitat einschliefllich kiinstlerischer Kreativitdt. So ist es auch moglich,
schnelle Losungen fiir schwierige Probleme zu finden, was die Gesprachspartner tiberrascht. Die Ergebnis-
se in Schulen und Universitdten werden trotz der Einschrankungen durch Midigkeit, Schmerzen und wie-
derholte Traumata positiv beeinflusst. Die Konzentration wird oft gestort, mit Schwierigkeiten, eine dauer-
hafte Konzentration an der gleichen Stelle aufrechtzuerhalten. Schwierigkeiten in der raumlichen Orientie-

rung liegen oft vor. Trotz dieser Einschrankungen oder zum Teil wegen ihnen, ist das intellektuelle Niveau
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hoch, als Ergebnis einer Konfrontation eines normalen Gehirns mit einem Korper, der schwer zu interpre-
tierende Botschaften liefert. Die daflir entwickelten Strategien erleichtern die Suche nach Lésungen fiir
Probleme in Ausbildung und Beruf. Auf der anderen Seite etablieren sie eine besondere Art der Argumen-
tation, die nicht die von Menschen ist, die dieses Syndrom nicht haben, und dies kann zu Schwierigkeiten
in sozialen Kontakten fiihren, die dazu gefiihrt haben kénnten, dass dieser Riickzug in sich selbst als Symp-
tome von Autismus oder Asperger-Krankheit interpretiert wird. Der Zusammenhang zwischen diesen
Krankheiten ist derzeit Gegenstand einer gerade erst begonnenen interdisziplindren Arbeit, die wichtige
Perspektiven auf eine neue Sichtweise auf die Verbindungen zwischen Kérper und Geist eréffnet. In die-
sem Rahmen ist es auch notwendig, den Zusammenhang zwischen ,Dys” (Dysorthographien, Dyspraxie
und Legasthenie) zu erwahnen, die manchmal bei Ehlers-Danlos vorkommen. Eine unbegriindete Angst
der Patienten bei diesen Erscheinungen ist die Angst vor der Alzheimer-Krankheit, die in der klinischen
Erfahrung dieser Patienten mit der von Ehlers-Danlos unvereinbar erscheint. Depressionstests (Beck-Test)
sind in der iberwiegenden Mehrheit der Fille negativ oder zeigen entmutigende Reaktionen, die vor al-
lem durch das Missverstiandnis um diese Krankheit ausgeldst werden. Tatsachlich ist die Anwesenheit von
Angst fast konstant, gut beschrieben von Professor Bulbena aus Barcelona, manchmal signifikant und ver-
antwortlich fiir Phobien. Es spielt eine wichtige Rolle im Verhalten einiger Patienten, die sich um neue
oder neuartige Symptome in ihren Expressionsmustern sorgen, die sie an eine zusatzliche Krankheit den-
ken lassen, was sehr selten der Fall ist. Die Emotionalitat ist stark ausgepragt vor allem im Verstehen an-

derer und in der Empathie fiir das Leiden anderer.

22-Haufig werden Ereignisse beobachtet, die auf ein Mastzellaktivierungssyndrom hindeuten (oberflachli-

che und tiefe Urtikaria, Flush, unspezifisches Exanthem, insbesondere nach einer Dusche, Pruritus).

-Die Entwicklung der Symptome, die in ihrer Intensitdt und ihren Assoziationen stark variieren, ist schwer
vorherzusagen. Folgende Faktoren flihren zu erhhtem Stress: Trauma, einschlieRlich chirurgischem Trau-
ma (hauptsachlich orthopadische Chirurgie), klimatische Faktoren (nasse Kalte), hormonelle Faktoren

(Schwangerschaft, Geburt), Einschrankung der kérperlichen Aktivitdt und Immobilisierung eines Gelenkes.

-Der Nachweis der Erblichkeit wird in Ermangelung formaler biologischer Gentests durch die Entdeckung
anderer Familienfille bei Vorfahren, Nachkommen und anderen Verwandten erbracht, manchmal mit

wenigen Symptomen (Rohformen), insbesondere beim mannlichen Geschlecht.

-Biologische Untersuchungen sind nicht sehr hilfreich, auBer bei Vorliegen eines Vitamin D Mangels. Das
Messen der Knochendichte zielt auf Osteopenie und manchmal Osteoporose ab. Diskrete Anzeichen einer
Entziindung sind haufig, Andmie und Eisenmangel treten bei den meisten hdmorrhagischen Formen auf.

Die Thrombozyten kdnnen reduziert sein.

-Die Bildgebeung der Wirbelsaule kann Bandscheiben zeigen, die aufgrund ihrer Laxheit in der H6he redu-
ziert sind, oft verwechselt mit Bandscheibenvorfillen. Die Gelenk-MRTs stehen in ihrer Negativitat oft sehr
intensiven klinischen Symptomen gegentiber. Der klinische Verdacht auf eine Chiari sollte zu einer Suche

nach einer cranio-
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cervikalen Instabilitdt fihren. Die Knorpelverdiinnung und die bei der Erkrankung lbliche Gelenkquet-
schung sind nicht zu verwechseln mit Arthrose, die hier fast nicht auftritt. Das zerebrale MRT kann einige
Anzeichen (VergroBerung der interhemisphédrischen Rdume), Folgen von vendser Stauung (,Leukoarraio-
se”“) oder Hyperlaxitat der Hirnhdute objektivieren, die nicht mit zerebraler Atrophie zu verwechseln sind.
Andere aufschluRreiche Bilder werden durch spezielle Techniken (Diffusionssensoren) sichtbar, sie sind die

Folge der Nichtaufnahme von StoBwellen durch zu weiches Gewebe (Pr. Daniel Fredy).
-Die Elektromyogramme sind normal.

Fazit
Diese lange Liste an Symptomen von Ehlers-Danlos zielt darauf ab, eine oder mehrere dieser friihzeitig zu

identifizieren und nach anderen Anzeichen zu suchen, die zu einer gesicherten Diagnose fiihren.
Diese Gewissheit basiert auf zwei Argumenten:

1-Eine Gruppierung von klinischen Symptomen nach den vorstehend beschriebenen Kriterien, wie
Schmerzen (Pos. 1), Mudigkeit (Pos. 2), motorische Stérungen (Pos. 3), Gelenkinstabilitat (Pos. 4), diinne
Haut (Pos. 5), Gelenkhypermobilitat (Pos. 6), Blutungen (Pos. 7), Hyperakusis (Pos. 8), Magenreflux (Pos.
13). Das Vorliegen von 5 dieser Symptome erlaubt eine Diagnostik mit einer Sensibilitdt von 99,7%, nach-
gewiesen in 3 neueren Publikationen (Académie nationale frangaise de médecine, 2018, revue anglophone
Ec Neurology, 2018, IXeme Congresso internacional de medicamentos Huerfanos y enfermedades raras

«Las enfermedades raras un desafi o global Séville 2019)
2- Die Entdeckung anderer familidrer Krankheitsfalle weist auf die Erblichkeit hin.

Paris. Professor Claude Hamonet, MPR.
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*** Das Glossar ist nicht Bestandteil des Originalartikels ***

Glossar

Bruxismus

Zahneknirschen oder Aufeinanderpressen der Zahne.

Dyspareunie

Schmerzen beim Geschlechtsverkehr.

Dysphagie

Schluckstorung.

Dyspraxie

lebenslange Koordinations - und Entwicklungsstérung.

Dysautonomie

Sammelbegriff fir Erkrankungen, welche die Funktion des autonomen Nerven-
systems (ANS) beeintrachtigen, das die unwillkiirlichen Kérperprozesse steuert.

Dystonie ein pathologischer Zustand, der durch eine Stérung im Tonus der Muskeln ge-
kennzeichnet ist.

Ekchymosen eine kleinflachige Haut- oder Schleimhautblutung.

Exanthem jede Form eines groRflachigen, in der Regel gleichférmigen Hautausschlags.

Flush anfallsweise auftretende Rotung der Haut, die vor allem am Oberkérper und im

Gesicht auftritt.

Gastrodsophagealer Reflux

Riickfluss von Mageninhalt in die Speiserdhre. Dabei ist Sodbrennen das Leit-
symptom des gastrodsophagealen Refluxes.

hamorrhagisch

,blutend” oder ,,Blutungen betreffend” bzw. ,,Blutungen auslésend”.

Hodenektopie

Hoden befinden sich nicht am physiologischen Ort.

Hyperlaxitat

dabei besteht eine liber das physiologische MaR hinausgehende, gesteigerte
Translation eines Gelenks, welche klinische Symptome hervorrufen kann. Die
Hyperlaxitat ist abzugrenzen von der Instabilitat.

Hypersomnie

Schlafstérungen, die durch ein exzessives Tagesschlafbedirfnis gekennzeichnet
sind.

Hypotonie Blutdruckabfall unterhalb von 100/60 mmHg

Hypoxie die Minderversorgung des Koérpers oder einzelner Kérperabschnitte mit Sauer-
stoff (02).

Inspiration die Phase des Atemzyklus, in der die Atemluft durch aktive Atemarbeit in die
Atemwege und die Lunge gelangt.

Keratokonus fortschreitende Ausdiinnung und kegelformige Verformung der Hornhaut des
Auges.

Leukozytose eine Erhéhung der Anzahl von weiRen Blutkorperchen (Leukozyten) im periphe-
ren Blut. Die Leukozytose ist eine sogenannte Blutbildveranderung.

Megakolon eine massive Erweiterung des Dickdarms (Colon), die nicht durch eine Verlegung

des Darmlumens (mechanische Obstruktion) bedingt ist.
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Osteopenie - eine gegeniiber dem alterspezifischen Normwert herabgesetzte Knochendichte,
eine fakultative Vorstufe der Osteoporose.

Osteoporose - eine das Skelettsystem betreffende Erkrankung, die durch eine gestérte Remo-
dellierung der Knochensubstanz und eine dadurch bedingte pathologische
Mikroarchitektur der Knochen gekennzeichnet ist. Die verminderte Knochen-
dichte bei Osteoporose flhrt schlieBlich zu einer gesteigerten Frakturgefahr-

dung.
Pharyngo-laryngo-tracheo- - Rachen, Kehlkopf, Luftrohre, Bronchien - Motorik
bronchiale Motorik
Photophobie - Ubersensibilitit gegeniiber Licht.
Pneumothorax - Eintritt von Luft in den Pleuraspalt.
Pruritus - eine Missempfindung im Bereich der Haut oder Schleimhaut.

Pseudoxanthoma elasticum

eine hereditdre Erkrankung, welche die elastischen Fasern des Bindegewebes
betrifft. Sie manifestiert sich am Auge, an der Haut, sowie am Herz-Kreislauf-
System.

Tachykardie - eine Uberschreitung der altersiiblichen physiologischen Herzfrequenz (HF) z.B.
Uber 100 Schlagen pro Minute bei einem Erwachsenen.

Ulzerationen - Geschwiirbildung

Ureterovesico- - Harnleiter-Blase-SchlieBmuskel System
sphincteriales System

Urtikaria - mit 6dematdsen Quaddeln einhergehende Hauterkrankung.
Vigilanz - Wachheit bzw. Daueraufmerksamkeit eines Patienten.
Xiphoid - Kleinster, unterer Teil des Brustbeins (Sternum).
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