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Die Ehlers-Danlos-Syndrome
(EDS) bilden eine heterogene
Gruppe genetisch bedingter sel-
tener Erkrankungen, die das Bin-
degewebe betreffen. Die Infor-
mationsbroschire bietet zudem
einen Uberblick lber die Hyper-
mobilitats-Spektrum-Erkrankung
(HSD).



Disclaimer

Diese Informationsbroschilire bietet eine hilfreiche
Ubersicht und ist ein Wegweiser fiir Betroffene, An-
gehdrige und medizinisches Fachpersonal. Sie dient
ausschlieBlich zu Informationszwecken und ersetzt
keinesfalls die Konsultation bei einer Arztin oder ei-
nem Arzt.
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Was sind die Ehlers-Danlos-
Syndrome?

Die Ehlers-Danlos-Syndrome (EDS) umfassen eine vielfaltige Gruppe angebore-
ner Bindegewebskrankheiten, die gegenwartig in 13 unterschiedliche Subtypen
unterteilt werden. Gemeinsam liegt ihnen eine Fehlveranlagung des Bindegewe-
bes zugrunde.

Durch verschiedene Gendefekte ist die Struktur des Bindegewebes krankhaft
verandert. Da das Bindegewebe den ganzen Kérper durchzieht, handelt es sich
bei EDS um eine Multisystemerkrankung mit individuell unterschiedlicher Betei-
ligung des Bewegungsapparates (Knochen, Gelenke, Sehnen, Bander, Knor-
pel, Muskeln, Faszien), der Haut, der BlutgeféBBe, der Nervenbahnen, der inne-
ren Organe, der Sinnesorgane und in seltenen Fallen sogar der Zahne.

Im Bewegungsapparat kommt es zu einer allgemeinen Gelenkslberbeweglich-
keit und zu reduzierter korperlicher Belastbarkeit, welche bei vielen Betroffenen
zu erheblichen muskuloskelettalen Problemen fihren - bis hin zur Behinderung.

Gelenkblockaden, Bandscheibenvorfalle, Nervenquetschungen und Sub-/
Luxationen (Teil-/Ausrenkungen) von Gelenken gehdren zum schmerzhaften
Alltag mit EDS. Aufgrund der Beteiligung der BlutgefaBe neigen EDS-Betrof-
fene zu blauen Flecken und Blutungen.

Bei einem Teil der Betroffenen entwickeln sich schwerwiegende Komplikationen
in Form lebensbedrohlicher Aneurysmen (GeféBerweiterungen), insbesondere
beim vaskuléren EDS (VEDS). Meist besteht auch eine gestdrte Wundheilung mit
atropher Narbenbildung (eingesunkene Narben).

EDS zahlt zu den seltenen Krankheiten, die Haufigkeit ist je Subtyp unter-
schiedlich.



Ursachen

Bei den Ehlers-Danlos-Syndromen (EDS) handelt es sich um genetische Er-
krankungen.

Betroffen ist die Struktur des Bindegewebes, vor allem des Kollagens. Dabei
handelt es sich um eine Gruppe von Proteinen (EiweiBen), die einen wichtigen
Bestandteil des Bindegewebes ausmachen. Sie bilden mit einem Anteil von
rund 30 % sogar das haufigste Protein im menschlichen Kérper.

Die Kollagene stellen einen wichtigen Teil des Bindegewebes dar und sorgen
fir dessen ReiB- und Zugfestigkeit. Dieses kommt Uberall im Kérper vor und
dient als Stutz-, Schutz-, Trenn- und Verbindungsgertist im Bereich des Bewe-
gungsapparates (Sehnen, Bander, Faszien, Muskeln) um die inneren Organe,
um Nerven und BlutgefaBe oder in der Haut.

Bei EDS kommt es zu einer gestorten Funktion des Kollagens im Bindegewebe.
Dadurch wird das Bindegewebe zu elastisch und verletzlich. Die Mutation der
betroffenen Gene kann zu einem gewissen Teil von einem oder beiden Eltern-
teilen vererbt werden - aber nicht alle Kinder von EDS-Betroffenen erben die
Krankheit zwangslaufig. Je nach EDS-Typ betragt die Vererbbarkeit 25 % bis
50 %. Zudem kann es zu einer neuen Mutation der zustadndigen Gene kommen,
ohne dass ein Elternteil von EDS betroffen ist (Spontanmutation).
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Was ist die Hypermobilitats-
Spektrum-Erkrankung?

»1he international consortium on the Ehlers-Danlos syndromes® hat 2017 eine
neue internationale Klassifikation der Ehlers-Danlos-Syndrome erstellt, die die
friheren ersetzen.

Daruber hinaus wurde der Begriff Hypermobilitats-Spektrum-Erkrankung
(Hypermobility sprectrum disorder (HSD)) fir Betroffene eingefiihrt, welche die
Diagnosekriterien des hypermobilen Ehlers-Danlos-Syndroms nicht erfullen.

Die generalisierte Gelenkhypermobilitét tritt hdufiger auf als das hypermobile
Ehlers-Danlos-Syndrom oder die Hypermobilitats-Spektrum-Erkrankung. Be-
troffene mit generalisierter Gelenkhypermobilitdt kénnen asymptomatisch sein.
Eine Gelenkshypermobilitat ist in der Bevélkerung haufig und muss nicht per se
zu Beschwerden fuhren. Vielmehr tritt sie in den meisten Fallen ohne Vorliegen
einer Erkrankung auf. Lediglich im Fall von EDS/HSD ist die Hypermobilitat Teil
einer Bindegewebserkrankung.

Statistisch gesehen kann man aktuell etwa von folgenden Verhéltnissen aus-
gehen:

1:5.000 1:500 1:5
Personen Personen Personen
Ehlers-Danlos- Hypermobilitats- Hypermobilitat

Syndrome Spektrum-Erkrankung

Der Begriff einer Hypermobilitdts-Spektrum-Erkrankung bedeutet, dass sich
die Auspragung der Erkrankung bei jedem Betroffenen unterschiedlich mani-
festiert.

Bei beiden Krankheitsbildern (EDS/HSD) kann es zu multisystemischen Sympto-
men auBerhalb des Bewegungsapparates kommen. Es ist Gegenstand aktueller
Studien, was die Ursache dieser Krankheitsbilder ist. Das Behandlungskonzept
richtet sich in beiden Fallen nach den vorliegenden Symptomen, Problemen und
Begleiterkrankungen.



Tabelle der EDS-Typen

Name der EDS- Ver-
Typen erbungs-
muster

Genetische Grundlage

Beteiligtes
Protein

1 Klassisches AD Hauptsachlich: COL5A1,  Kollagen Typ V
EDS (cEDS) COL5A2
Selten: COL1A1 Kollagen Typ |
c.934C>T, p.(Arg312Cys)
2 Classical-like AR TNXB Tenascin-XB
EDS (clEDS)
3 Kardio- AR COL1A2 (Biallelische Kollagen Typ |
valvulares EDS Mutationen, die zu
(cvEDS) COL1A2-NMD flhren,
und Abwesenheit von
Pro-a2(l)-Kollagenket-
ten)
“3 Vaskulares EDS AD Hauptsachlich: COL3A1  Kollagen Typ llI
(VEDS) Selten: COL1A1 Kollagen Typ |
€.934C>T, p.(Arg312Cys)
c.1720C>T, p.(Arg-
574Cys)
¢.3227C>T, p.(Arg-
1093Cys)
5 Hypermobiles AD Unbekannt Unbekannt
EDS (hEDS)
S Arthrochalasie AD COL1A1, COL1A2 Kollagen Typ |
EDS (aEDS)
74" Dermatospara- AR ADAMTS2 ADAMTS-2
xis EDS (dEDS)
8 Kyphoskolio- AR PLOD1 LH1
tisches EDS FKBP14
(kEDS)
I Brittle Cornea AR ZNF469 ZNF469
Syndrom (BCS) PRDM5 FKBP22
(688  Spondylody- AR B4GALT7 B4GalT7
splastisches B3GALT6 GalTé
EDS (spEDS) SLC39A13 ZIP13
1 Musculokon- AR CHST14 D4ST1
traktuelles EDS DSE DSE
(mcEDS)
(I Myopathisches  AD oder COL12A1 Kollagen Typ XII
EDS (mEDS) AR
(£ Periodontales AD CiIR Cir
EDS (pEDS) C1s Cis

AD = autosomal dominant; AR = autosomal rezessiv
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Symptome

Die Symptome von EDS- und HSD- Betroffenen sind vielfaltig und kénnen stark
variieren. Nicht alle Symptome treten bei jeder Person auf. Auch Betroffene aus
derselben Familie mit dem gleichen EDS-Subtyp kdnnen unterschiedliche Be-
schwerden und Krankheitsverlaufe aufweisen.

» Akute und chronische Schmerzen am Bewegungsapparat

» Blasenfunktionsstérungen

» Blutgerinnungsstérungen

» Eingeweidebrlche (Hernien) wie z.B. Leistenbruch, Zwerchfell-
bruch

» Fatigue (chronische Mudigkeit/Erschépfung)

» Fehlstellungen im Bereich des Bewegungsapparates
(z.B. Skoliose)

» Gelenke, die Uber das normale MaB hinaus beweglich sind
(Hypermobilitat)

» Gleichgewichts- und Koordinationsstérungen (Propriozeptions-
stérung)

» Neigung zu Blutergiissen und Blutungen

» Odeme (Wassereinlagerungen im Gewebe)

» Reizungen an Nerven (z.B. in Folge von Einengungen,
Quetschungen)

» Ruptur innerer Organe (z.B. Darm, Gebarmutter)

» Sehnenentziindungen, Schleimbeutelentzindungen

» Senkung von inneren Organen (z.B. der Gebarmutter, Blase,
Beckenboden)

» Sub-/Luxationen (Teil-/Ausrenkungen) von Gelenken

» Stimm-, Sprach- und Schluckstérungen

» Uberdehnbare, diinne, samtige, verletzliche Haut

» Veranderte Reaktion auf Medikamente (z.B. schlecht wirkende
Lokalanéasthetika bei Zahnbehandlungen)

» Veranderungen der groBen und kleinen BlutgefaBe,
z.B. Erweiterungen (Aneurysmen), Rupturen, Krampfadern

» Verénderungen der Herzklappen

» Verzdgerte Wundheilung und abnorme Narbenbildung

» Weichteilverletzungen (Sehnenrisse, Muskelrisse)



Begleiterkrankungen
(Komorbiditaten)
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So unterschiedlich die Symptome, so vielféltig sind die moglichen Begleiter-
krankungen (Komorbiditaten) von Betroffenen. Diese Begleiterkrankungen wer-
den gehauft zusammen beobachtet, auch wenn die wissenschaftlichen Belege
zum Teil noch erforscht werden mussen:

» ADHS/ADS

» Arthrose

» Augenerkrankungen (z.B. Netzhautablésung, hohe Myopie,
Schielen, seltener Keratokonus)

» Autismus-Spektrum

» Chiari - Malformation Typ 1

» Chronisches Fatigue-Syndrom (ME/CFS)

» Craniomandibulére Dysfunktion (CMD)

» Dysautonomien (Fehlregulation des vegetativen Nervensystems)

» Endometriose

» Fibromyalgie-Syndrom

» Gastrointestinale Erkrankungen (z.B. Reizdarm, Gastroparese,
SIBO)

» Idiopathische intrakranielle Hypertension (IIH)

» Komplexes regionales Schmerzsyndrom (CRPS)

» Kopfgelenksinstabilitat (CCI, AAI)

» Mastzellaktivierungssyndrom (MCAS)

» Neuropathien (z.B. Polyneuropathie, Small-Fiber-Neuropathie)

» Osteoporose / Osteopenie

» Posturales orthostatisches Tachykardie-Syndrom (POTS)

» Schlafapnoe-Syndrom

» Spontanes Liquor-Leck

» Tethered Cord Syndrom (TCS)

» Wie bei vielen anderen chronischen Erkrankungen kénnen auch
psychische Begleiterkrankungen wie z.B. Depressionen auftreten
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Wie erfolgt die Diagnostik?

Die Verdachtsdiagnose wird aktuell anhand von Kriterien aus dem Jahre 2017
gestellt, welche vom internationalen Konsortium (,The international consortium
on the Ehlers—Danlos syndromes®) ausgearbeitet worden sind. Ein wichtiger Teil
der Diagnose stutzt sich auf die Krankheits- und Familiengeschichte, Symptome
und die klinische Untersuchung der Betroffenen.

Bei 12 der 13 EDS-Subtypen ist eine genetische Untersuchung zur Diagnose-
sicherung moglich. Allerdings sind noch nicht alle auslésenden Gene bekannt,
sodass aktuell international intensiv weitergeforscht wird.

Beim hypermobilen Ehlers-Danlos-Syndrom (hEDS) konnte bisher kein ursach-
liches Gen identifiziert werden, sodass die Diagnose hier allein aufgrund der
klinischen Untersuchung gestellt wird. Die klinische Untersuchung erfolgt aktu-
ell anhand der Diagnosecheckliste.

Von den ersten Symptomen, die sich meistens schon im Kindesalter zeigen, bis
zur Diagnose vergehen oft Jahre bis Jahrzehnte. Die meisten EDS-Betroffenen
durchlaufen einen langen und schwierigen Diagnoseweg - Fehldiagnosen und
Fehlbehandlungen sind leider die Regel.

Das liegt beispielsweise daran, dass die EDS-Symptome sehr vielféltig sind.
Die Diagnosestellung ist zudem nicht einfach, sondern komplex und zeitauf-
wendig. Obendrein handelt es sich bei EDS um eine seltene Krankheit. Viele
medizinische Fachpersonen kennen EDS zwar aus dem Studium oder aus der
Ausbildung, haben damit aber kaum praktische Erfahrung.

Erschwerend kommt hinzu, dass es viele Bindegewebserkrankungen gibt, die
Parallelen zum EDS zeigen und damit verwechselt werden kénnen, wie zum
Beispiel das Marfan-Syndrom, die Chondrodysplasie (angeborene Stérung des
Knochen- und Knorpelgewebes), die Glasknochenkrankheit (Osteogenesis im-
perfecta) oder auch entziindlich-rheumatische Erkrankungen.

Diagnosebogen :.*
(hEDS)

Al
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Wie sieht das Therapie-
management aus?

Die Ehlers-Danlos-Syndrome sind chronische Krankheiten mit unterschiedlich
fortschreitendem Verlauf.

Eine Heilung der zugrunde liegenden genetischen Ursachen ist nicht méglich.
Viele Symptome und Begleiterkrankungen kénnen aber behandelt werden.

Da die Symptome sehr vielfaltig sind, muss auch das Therapiemanagement indi-
viduell abgestimmt werden. Bei manchen Betroffenen lassen sich die Symptome
und letztlich auch die Lebensqualitat verbessern. Bei anderen wiederum hilft die
Therapie, den Gesundheitszustand zu erhalten und einer raschen Verschlechte-
rung vorzubeugen.

Im Vordergrund steht eine lebenslange Therapie aus verschiedenen Kompo-
nenten. Dazu gehéren z.B. Physio- und Ergotherapie, Osteopathie, Logopa-
die und in Ausnahmefallen Chiropraktik. Auch die eigensténdig durchgefiihrten
Ubungen eines gemeinsam mit einer Fachperson erarbeiteten Therapiepro-
gramms sowie das Erlernen von Copingstrategien sind essenziell. Weitere
Therapiemdoglichkeiten sind z.B. die Férderung der Propriozeption, Pilates,
Core Stability-Training, eine multimodale Schmerztherapie, Beckenbodentrai-
ning sowie funktionelle Orthonomie und Integration (FOI).

Auch physikalische Therapien mit Elektrostimulation, Triggerpunktbehandlung,
Warme oder Kalte sowie orthopédische Hilfsmittel (z.B. orthopadische Schuh-
einlagen, Orthesen, Bandagen, Kompressionskleidung, Stehhilfen, Rollstuhl)
kdnnen zum Einsatz kommen.

EDS-Betroffene sollten auf eine gute Ergonomie achten und ihre Gelenke vor
UbermaBigen Belastungen schitzen. Hierbei kénnen gelenkschonende Hilfs-
mittel fir den Alltag, den Arbeitsplatz, den Haushalt und die Freizeit nitzliche
Dienste erweisen. Auch komplementédrmedizinische Verfahren in Form von
Akupunktur oder der Mind-Body-Medizin kdnnen zum Einsatz kommen.

11
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Nebst der Behandlung somatischer Symptome sind weitere Aspekte wich-
tig. Falls sekundére psychische Erkrankungen oder — unabhangig vom EDS —
psychische Komorbiditaten vorhanden sind, sollten diese ebenfalls mitbehandelt
werden. Auch eine soziale oder finanzielle Beratung und Unterstitzung kann je
nach Situation notwendig sein.

In einigen Fallen kdnnen Betroffene auf Hilfe von Dritten angewiesen sein und
Assistenzdienstleistungen benétigen.

Konkrete MaBnahmen

Achtsamkeitstraining

Angepasste Kompressionskleidung (bei Bedarf maBgefertigt)
Bandagen, maBgefertigte Orthesen und Tapes zum Gelenk-
schutz

Beckenbodentherapie

Ergotherapie zur Behandlung von Beschwerden, z.B. im Bereich
der Hande, Gelenkschutz, Ergonomie und Hilfsmittelanpassung,
Schmerz- und Fatigue-Management

Individuelles, auf den Schweregrad der Erkrankung angepasstes,
ganzheitliches Training. Moderates sportliches Training mit ge-
ringem Krafteinsatz, geringer Gelenkbelastung und ohne Uber-
dehnung der Gelenke, (Medizinische Trainingstherapie MTT sowie
Kontaktsportarten sollten nur in Ausnahmefallen praktiziert werden)
Langzeitphysiotherapie, Osteopathie, funktionelle Orthonomie

und Integration (FOI)

Medikamente flir verschiedene Symptome

RegelméBige Kontrolluntersuchungen abhangig von der jeweiligen
Krankheitsauspragung (z.B. der Augen, Zahne, Knochen, GeféBe und
des Herz-Kreislauf-Systems)

Sanfte Bewegungsformen wie z.B. Pilates, Wassergymnastik,
Schwimmen, Core-Stability-Training, Ergometer, Fahrradfahren,
Feldenkrais, Qi-Gong

Teilnahme an Selbsthilfegruppen und Kontakt zu
Patientenorganisationen suchen



» Operative Eingriffe sollten aufgrund der besonderen Risiken nur
nach sorgféltiger Nutzen-Risiko-Abwéagung und einer spezifi-
schen Operationsplanung (vor, wahrend und nach der Operation)
vorgenommen werden.

|:|_-h‘ I'J.;". L
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Ehlers-Danlos-Syndrome (EDS) sind komplexe, seltene, ge-
netisch bedingte Bindegewebserkrankungen, die oft schwer
zu diagnostizieren sind und das Leben Betroffener stark
beeinflussen. Unsere Broschire bietet einen umfassenden
Uberblick: Was sind die Ehlers-Danlos-Syndrome und die
Hypermobilitats-Spektrum-Erkrankung? Erfahren Sie mehr
Uber Ursachen, typische Symptome und haufige Begleit-
erkrankungen. Lernen Sie den Weg zur Diagnose kennen
und informieren Sie sich Uber aktuelle Therapieméglichkei-
ten und konkrete MaBnahmen flr den Alltag. Ein wertvoller
Wegweiser fur Betroffene, Angehdrige und medizinisches
Fachpersonal.
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