Haskdlinn
a Akureyri
Haskolinn & Akureyri

Heilbrigdisvisindasvid
Hjukrunarfraedi 2010

Heimildasamantekt um
aedaafbrigdi Ehlers-Danlos syndrome med aherslu a fredsluparfir

sjuklinga, heilsu og lidan

Birna Gestsdottir
Heida Palran Leifsdottir
Katrin Sif Sigurgeirsdattir

Lokaverkefni til B.Sc gradu i hjukrunarfraedi

Leidbeinandi: Kristin boérarinsdéttir, lektor



Verkefnid unnu:

Birna Gestsdottir

Heida Palran Leifsdottir

Katrin Sif Sigurgeirsdottir



Pad stadfestist her med ad lokaverkefni petta

fullnaegir ad okkar domi kréfum til B.Sc. préfs i hjukrunarfreedi:

Kristin Pérarinsdottir, lektor

Profdémari



Utdrattur
Ehlers Danlos Syndrome (EDS) er samheiti & hopi arfgengra bandvefssjukdoma.
Stokkbreyting & geninu COL3A1 er valdur af eedaafbrigdi EDS en &daafbrigdid er einmitt s&
flokkur sjukdémsins sem heimildasamantekt pessi fjallar um. Proteinid sem genid COL3A1
framleidir er notad til ad setja saman steerri sameindir sem nefnast kollagen 111 afbrigdi.
Kollagen veita formgerd, studning, styrk og sveigjanleika i bandvefjum um allan likamann.
Hjé einstaklingum med EDS a&daafbrigdid er pvi mikil brenglun a kollagenframleidslu og pad

veikir bandvefinn.

Alvarlegustu fylgikvillar sjukdomsins eru rof & innri liffeerum. petta & sér oftast stad i
slageedaveggjum en einnig er algengt ad rof komi & parma og pa einkum bugaristil.
AEdaafbrigdi EDS hefur mikil ahrif & likamlega og salfélagslega lidan sjuklinga sjuklinga.
Heimildasamantekt pessi midast vid ad setja fram fraeedsluefni fyrir sjuklinga og
hjakrunarfreedinga og annad heilbrigdisstarfsfolk med pad ad markmidi ad efla og bata heilsu
og lidan sjuklinga. betta verkefni er pad fyrsta a pessu svidi hér & islandi og hefur ekkert efni

verid skrifad um pennan sjukdom eda heilsu og lidan sjuklinga fyrr & islensku.

Lykilord: Ehlers Danlos heilkenni, &daafbrigdi, bandvefssjakdomur, kollagen, arfgengur

sjukdomur, heilsa, lidan, sjuklingafreedsla.



Abstract

Ehlers Danlos Syndrome (EDS) is the name of a group of inherited connective tissue
disorders. Mutation of the gene COL3AL is the cause of vascular type of EDS, but the
vascular type is precisely the category of the disease that our literature review is in particular
about. The protein that the COL3A1 gene produces is used to assemble larger molecules
called type Il collagen. Collagen provides structure, support, strength and flexibility to the
connective tissue in the whole body. In individuals with the vascular type of EDS the

collagen production is very disturbed, and it weakens all the connective tissue.

The most serious complications of the disease are ruption of the internal organs. This usually
takes place in the arterial walls, but eruption of the bowel is also common and in particular the
sigmoid colon. The vascular type of the EDS has profound effect upon patients’ physical and
psychosocial health and well-being. One of the main goal of this literature review is the
designing of a teaching material for patients with the vascular type of EDS and nurses and
other health care professions. The aim of this teaching material is to promote and improve the
health of the patents with the disease. This is the first project in this area in Iceland as no
information has been available on this disease or the health and well-being of patients in

Icelandic.

Keywords: Ehlers Danlos Syndrome, vascular type, connective tissue disorders, collagen,

hereditary disease, health, wellbeing, patient teaching.
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Inngangur

Verkefni petta er heimildasamantekt um aedaafbrigdi Ehlers Danlos Syndrome (EDS)
sjukdomsins og ahrif hans & likamlega og salfélagslega heilsu og lidan sjuklinga. Einnig folst i
verkefninu ad hanna freedsluefni fyrir sjuklinga og heilbrigdisstarfsfolk. Ehlers Danlos
Syndrome (EDS) er samheiti & hopi arfgengra bandvefssjukdoma. Sjukdomur pessi er
flokkadur i sex adalflokka, flokkunin fer eftir einkennum og sérkennum hvers flokks.
verkefninu er leitast vid ad segja fra afbrigdi 1V, edaafbrigdinu. Adaafbrigdid er sjaldgeefur
sjukdomsflokkur af EDS og jafnframt sa alvarlegasti, stundum nefndur ,,illkynja flokkurinn”
og visar pa til hversu alvarleg einkenni geta komid fram (N.P. Burrows, e.d.). Samkvemt
Germain (2007) er algengi allra flokka af EDS talid vera & milli 1:10.000 og 1:25.000 og segir
hann ad samkvamt ,,Villefranche Classification” séu um 5-10% pessara tilfella &daafbrigda
sjukdémurinn.

Algengasti fylgikvilli sjakdémsins er rof & innri liffeerum en pau eru vidkvemari en
liffeeri heilbrigdra (N. P. Burrows, e.d.; Germain, 2007). Ofursveigjanleiki lidamoéta
(hypermobile joints) er einnig til stadar hja mérgum einstaklingum med s&daafbrigdi EDS.
Einn fjorai hluti einstaklinga med adaafbrigdi EDS hefur purft ad strida vio alvarlegt
leeknisfreedilegt vandamal um tvitugs aldur og meira en 80% um fertugt. Medalaldur
einstaklinga med a&daafbrigdi EDS er um 48-50 ar (Germain, 2007; Pepin og Byers, 1999).

Einstaklingar med EDS &daafbrigdi eru i miklum ahzettuflokki pegar ad kemur ad
skurdadgerdum og peer geta verid peim lifsheattulegar. Sjuklingar med EDS eiga pad allir &
hettu ad merjast audveldlega en peir sem eru med adaafbrigdid fa oft risastdéra marbletti sem
geta komid skyndilega og af litlum orsokum. Zskilegt er ad pessir einstaklingar fordist

valkveedar adgerdir nema beinlinis ad lifid liggi vid.
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Einnig parf ad huga vel ad pvi hvada rannsoknir pessir einstaklingar eru latnir gangast undir
og til a® mynda getur damyndataka reynst peim haettuleg.

Rannsoknir hafa synt ad langvinnir verkir & vid og dreif um likamann hrj4 steerstan
hluta sjuklinga sem haldnir eru sjakdomnun. Verkir af pessu tagi hafa mikil ahrif & daglegt lif
bessara einstaklinga og virkni peirra i samfélaginu. I seenskri rannsokn kom i 1jos ad EDS
sjuklingum finnst peir lifa vid miklar takmarkanir og ad sjakdémurinn hefur margvisleg ahrif
a lif peirra. Pad sem medal annars kom i 1jos var mikill 6tti ( Berglund, Nordstrom, Lutzen,
2000).

Medganga og faeeding er konum med aedaafbrigdi EDS gridarlega ahattusom. pekktir
fylgikvillar sem geta komid upp & & medgongutimanum eru ristilrof, legrof, lifrarrof, rof &
kransaedum, rof & ytri mjadmaslageaed eda rof & holaed (vena cava) eda truflun eda rof & 6sa0.

Engin ahrifarik laeknis- eda hjukrunarmedferd er til vid edaafbrigdi EDS sem hindrar
rof & slageedavegg og eykur lifslikur en dkvednar lyfjamedferdir minnka likur & hjarta- og
&dasjukdomum (Oderich o. fl., 2005). Fradsla til sjuklinga er mikilveegur pattur i storfum
hjukrunarfreedinga. Eins og 6nnur sjuklingafreedsla pa midast fraeedsla til einstaklinga med
EDS a&daafbrigdid vid pau vandamal sem hver og einn einstaklingur a vid ad strida og
fyrirbyggingu fylgikvilla sjakdémsins. Eins og med marga langvarandi sjukdoma pa skiptir
freedsla 6llu mali til ad sjuklingar nai tokum a sjukddémsastandinu. En til pess ad freedslan beri
einhvern arangur parf ad vera ahugi a ad breyta atferli, en styrkja parf rétt atferli. pad sem
skiptir mestu mali i styrkingu er su leidsogn sem sjuklingurinn fer vid greiningu og getur haft

arslitadhrif & medferdarheldni og adlogun (Redman, 2007).
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I upphafi verkefnisins pegar vid hfdum akvedid ad skrifa um adaafbrigdi EDS pa
veittu tveir einstaklingar okkur vidtal, peir voru medal fyrstu einstaklinganna sem greindust
med sjukdominn hér & landi. Megin tilgangurinn med pvi ad hitta pa var ad kanna hvada
upplysingar og freedsla veeri i bodi fyrir einstaklinga sem veru nygreindir med sjukdéminn og
hvada pjonusta pyrfti ad vera i bodi. Nidurstadan Ur vidtalinu var st ad engar upplysingar
voru til um sjukdéminn & islensku hvorki fyrir sjuklingana eda heilbrigdisstarfsfolk. Ad pessu
vidtali loknu pa akvadum vid ad tilgangur okkar med pessari heimildasamantekt veeri ad
skrifa freedslubzkling fyrir einstaklinga nygreinda med EDS adaafbrigdid um ahrif
sjukdomsins & heilsu peirra og lidan. bessi freedsla fjallar um sjukdéminn og
sjukdémseinkenni, medferd vid sjukdomnum og fyrirbyggingu einkenna. pa skrifudum vid
samberilega samantekt fyrir heilbrigdisstarfsfolk i formi baeklings. Einnig hénnudum vid
neydarkort fyrir sjuklinga med mikilveegum upplysingum um sjukdéminn, hvad beri helst ad
varast i sambandi vid hann asamt tilvisun i leekni sem hagt veeri ad hafa samband vid i
neydartilfellum. betta sjuklingakort fa peir einstaklingar sem greindir eru med sjukdéminn hér
a landi til ad syna heilbrigdisstarfsfolki pegar peir purfa & adstod i heilbrigdiskerfinu ad halda.

Medan a gerd pessa verkefnis stod hefur verid i gangi rannsokn & edaafbrigdi EDS &
vegum sérfraedinga a erfda- og sameindalaeknisfraedideild Landspitalans. Tilgangur peirrar
rannsoknar er ad bata pekkingu a sjukddomnum og einkennum hans. Alvarleiki einkenna
beirra sem greindir hafa verid & Islandi er kannadur til ad studla ad askilegu eftirliti og
videigandi pjonustu vid pa einstaklinga i framtidinni (Reynir Arngrimsson, munnleg heimild,
26. mars 2010).

Okkar verkefni beinist hinsvegar ad pvi ad bata beint pjénustu vid sjuklinga i formi
freedslu og sjuklingakorts sem ekki hefur verid unnid ad adur hér a landi.

Spurningarnar sem vid 16gdum upp med i heimildarleitinni voru eftirfarandi:
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e Hvad er Ehlers Danlose Syndrome (EDS)?

e Hvad einkennir &daafbrigdi EDS?

e Hvada ahrif hefur EDS &daafbrigdid & likamlega- og salfélagslega heilsu sjuklinga ?
e Hvad er haegt ad gera til ad beta likamlega- og salfélagslega heilsu sjuklinga ?

e Hvad er haegt ad gera til ad lengja lif sjuklingana ?

e Ertil leekning vid sjukdémnum og pa hvada?

e Hvada freedsla er naudsynleg fyrir pessa sjuklinga ?

Heimilda hefur vida verid leitad vid gerd pessa verkefnis, notast hefur verid vid
gagnasofnin ProQuest, Cinahl, Google freedasetur, PubMed og Science Direct. Vid skodudum
heimasidur studningssamtaka um Ehlers-Danlos syndrome fra Bandarikjum, Bretlandi,
Kanada, Astraliu og & Nordurléndunum. Einnig péntudum vid freedslubaklinga og bok i
gegnum studningssamtok i Bretlandi sem vid studdumst vid i gerd ritgerdarinnar. Pa unnum
vid at fra peim upplysingum sem fram komu i 6formlegu vidtali okkar vid islensku
einstaklingana sem getid er hér ad framan.

Helstu leitarord sem notud voru vid gagnasdfnunina voru: Ehlers Danlos syndrome
vascular type (edaafbrigdi), EDS-1V, pain (verkir), colon (ristill), artery (slageedar), disability
(vangeta), chronic pain (langvinnir verkir), Collagen (Kollagen), nursing (hjakrun), surgical
complication (skurdvandamal), dissections (eedagull), club foot (klumbufétur), inherited
diseases (erfoasjukddmar), genetic diseases (erfdatengdir sjakdémar), genetic counseling
(erfdaradgjof), genetic nurse specialist (erfoafraedihjukrunarfraedingur), children with chronic

diseases (born med kroniska sjukdoma), research on EDS (rannséknir um EDS), EDS and
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pregnancy (EDS og medganga), infants with EDS (b6érn med EDS), gynecology
(kvennsjukdémafraedi), obstetrical (feedingar), constipation (heegdatregda).

pad var ekki audvelt ad afla heimilda fyrir ritgerdina og & pad sérstaklega vid i
sambandi vid hjukrun og fraedslu til einstaklinga med edaafbrigdi EDS. Samkvaemt Reyni
Arngrimssyni, erfdasérfreeding (2010) er aeskilegast ad freedsla til sjuklinga med arfgenga
sjukdoma sé i hondum erfdafreedinga og hjukrunarfreedinga med sérhafingu i erfoaradgjof.
Vid grensludumst fyrir um pad hvort hér & landi veeru starfandi hjukrunarfreedingar med
sérhaefingu i erfdaradgjof en svo virdist ekki vera. Einungis einn adili er skradur starfandi hér
a landi sem erfoaradgjafi og su er ekki hjukrunarfraedingur. Vid 16gdum kapp & ad komast yfir
allra nyjustu upplysingar og rannséknir og leitudumst pvi vid ad hafa heimildirnar sem

nylegastar. Heimildirnar sem vid stydjumst vid spanna timabilid fra 1997 til 2010.
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Ehlers Danlos Syndrome

Ehlers Danlos Syndrome (EDS) er samheiti & hopi arfgengra bandvefssjukdoma.
pessir sjukdomar einkennast allir af einhverju eftirtdldu: teygjanlegri hid, miklum
sveigjanleika lidaméta, slokum lidbondum og veikum bandvef (Jarmulowicz og Phillips,
2001). bessir sjukdémar voru arid 1997 flokkadir i sex adalflokka. Flokkunin fer eftir
einkennum og sérkennum hvers afbrigdis, pannig ganga &kvedin einkenni i erfdir hja
fjolskyldum. bannig ad einstaklingur med eitt afbrigdi getur ekki eignast barn med annad
afbrigdi en pad sem foreldrid er med. Heiti hvers flokks skirskotar til meingerdar hans.
(Ehlers-Danlos Support Group, e.d.).

A radstefnu sem haldin var i Villefranche arid 1997 4 vegum Ehlers-Danlos Foundation i
Bandarikjunum og Ehlers-Danlos Support Group i Bretlandi var dkvedid ad endurskilgreina
pa sjukdomsflokkun Ehlers Danlos Syndrome sem hafdi verid vid lydi um araradir. Ari seinna
kynntu Beighton, Paepe, Steinmann, Tsipouras og Wenstrup (1998) i timaritinu ,,American
Journal of Medical Genetics” hina nyju sjukdomsflokkun sem kennd er vid stadinn sem
radstefnan var haldin 4 ,,Villefranche”. Tafla 1, hér fyrir nedan, synir baedi nyrri og eldri
sjukdoémsflokkunina asamt skraningarnumeri sjukdémsflokkana i OMIM (Online Mederian
Inheritance in Man). Sidasti dalkur synir svo erfoaleid hvers flokks med skammstéfunum sem
tdkna, AD=autosomal dominant (rikjandi), AR=Autosomal recessive (vikjandi), XL=X-

linked.
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Nyrri flokkunin Eldri flokkunin OMIM | Inheritance
Classical type Gravis (EDS type I) 130000 | AD
Mitis (EDS type II) 130010 | AD
Hypermobility Hypermobile (EDS type I11) 130020 | AD
type
Vascular Aurterial-ecchymotic (EDS type V) 130050 | AD
type (225350)
(225360)
Kyphoscoliosis Ocular-Scoliotic (EDS type VI) (225400) | AR
type (229200)
Arthrochalasia Arthrochalasis multiplex congenita (EDS 130060 | AD
type types VIIA and VIIB)

Dermatosparaxis | Human dermatosparaxis (EDS type VIIC) 225410 | AR
type

Other forms X-linked EDS (EDS type V) 305200 | XL
Periodontitis type (EDS type VIII) 130080 | AD
Fibronectin-deficient EDS (EDS type 225310 |?
X)

Familial hypermobility syndrome (EDS type | 147900 | AD
X1)

Progeroid EDS 130070 | ?
Unspecified

Tafla 1. Sjukdémaflokkun EDS

Villefranche Nosology, Beighton et al. (1998)

Arid 2001 uppgdétvadist svo nyr flokkur sem fellur undir EDS. Sa flokkur er
frabrugdinn hinum flokkunum par sem hann lysir sér med galla & 6dru proteini en kollageni.
En pad er prétein sem venjulega a patt i ad tengja saman frumur i vefjum medal annars i
hadinni, sinum, védvum og blédzdum. betta protein heitir tenascin (Ehlers-Danlos Syndrome
Network, e.d.). bessi flokkur fellur ekki undir adal sex flokkana heldur fer i flokkinn ,,Other

forms” sem sja ma i toflu 1.



Heimildarsamantekt um adaafbrigdi EDS 8

Ehlers Danlos Syndrome — Adaafbrigdi

Hédan i fra mun einvéroungu verda fjallad um og gert skil & adaafbrigdinu (vascular
type) sem oft er nefnd fjérda typan eda EDS IV. Vid munum raeda um einkenni sjukdoémsins
og flokka pau eftir liffeerakerfum. Adaafbrigdi er sjaldgeefur sjukdémsflokkur af EDS og
jafnframt sa alvarlegasti, stundum nefndur ,,illkynja flokkurinn” (N.P. Burrows, e.d.).
Stokkbreyting & geninu COL3A1 (collagen 111 alpha-1) er valdur ad edaafbrigdi EDS.
Proteinid sem genid COL3AL framleidir er notad til ad setja saman steerri sameindir sem
nefnast ,,Kollagen II1”. Kollagen veita formgerd, studning, sveigjanleika og styrk i vefjum og
lifferum likamans. Kollagen Il er adallega ad finna i hadinni, blodaedum og innri liffaerum.
pad eru til yfir 30 mismunandi tegundir af kollageni og eru um 20 kollagen i
mannslikamanum, en skortur & kollageni 111 er pad sem veldur edaafbrigdi EDS (Germain,
2007; Pepin og Byers, 1999; Whitelaw, 2004). Um fjérdungur alls proteins i
mannslikamanum eru kollagen, pad er pvi algengasta proteinid. Kollagen er
adalbyggingarproteinid i likamanum. préatt fyrir mikilveegan og vidtekan patt i
likamsbyggingunni eru kollagen frekar einfold protein (Tortora, 2005; Goodsell, 2000).

Adaafbrigdi EDS er arfgengur bandvefssjukdomur. Sjukdémurinn erfist i fjolskyldum
fra einni kynslda til peirrar naestu med fjolskyldugenunum (Germain, 2007). P6 er adeins
helmingur sjukdomstilfella erfo par sem talid er ad um helmingur tilfella séu svokollud ,,de
novo” pad er ad segja, an fjolskyldusdgu og talinn orsakast vegna nyrrar stokkbreytingar i
einu afriti af COL3AL (Germain, 2007; Leistritz, 2008; Pepin og Byers, 1999).

Gen eru i pérum og barn erfir annan helming genapars fra hvoru foreldri fyrir sig og
utkoma nyja genaparsins akvardar sérkenni barnsins. Sérhver persona hefur 23 litningapor,
alls 46 litninga. Af peim eru 22 por sjalflitningar (autosomes) og 23. parid eru kynlitningar

(sex chromosomes) sem akvarda kyn viokomandi einstaklings (Tortora, 2005).
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Erfdahattur edaafbrigdi EDS er tengdur sjélflitningum (autosomes), pad pydir ad hid
stokkbreytta gen er stadsett a sjalflitningi og pannig er sjukdémurinn jafnalgengur hja badum
kynjum par sem ad stokkbreytingin fylgir ekki kynlitningum. Stadsetning litningsins er
2032.2 (Leiden Open Variation Database, e.d.) Adaafbrigdi EDS erfist rikjandi, pad pydir ad
adeins eitt stokkbreytt gen parf til ad sjakdémurinn komi fram. Ef annad foreldri er med
stokkbreytta genid en hitt foreldrid ekki pa eru helmingslikur & ad barn peirra erfi genid og fai
sjukdoéminn (Whitelaw, 2004). Sjukdomurinn hoppar ekki yfir &ttlidi (Leistritz, 2008).

Samkvaemt Germain (2007) er algengi allra flokka af EDS talid vera a milli 1:10.000
og 1:25.000 og segir hann ad samkvamt ,,Villefranche Classification” séu um 5-10% pessara
tilfella @daafbrigdi sjukddémurinn. Personulegar athuganir peirra Pepin og Byers og (1999) &
sidastlionum 15 arum & sedaafbrigdi EDS hafa leitt i 1jos 800 einstaklinga i bandariskum
fjolskyldum med sjukdominn. S& fjoldi er i samreemi vid lagmarks algengi eda um 1:250.000.
Pepin og Byers (1999) halda pvi fram ad par sem mikill fjoldi fjolskyldna greinist ekki med
sjukdéminn fyrr en vid mjog alvarleg veikindi eda dauda einstaklings af voldum sjukdémsins,
pbéa sé liklegt ad einstaklingar og fjolskyldur sem eru med veaega svipgerd (mild phenotype) af
stokkbreytingu & COL3AL geninu séu ekki sjukdémsgreind.

Sjukdomsgreining byggir & einkennum sjaklings, 4samt sjukdoms- og fjolskyldusdgu
hans. Greiningaviomid hafa verid flokkud eftirfarandi i adalviomid og undirflokka,

samkvaemt ,,Villefranche” sjukdomsflokkuninni. Sja toflu 2.
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Adalviomio Undirflokkar

punn gegnsa hud Hrornun, ellilegt utlit utlima (Acrogeria)

Slagada-, parma- eda leg- vidkveemni eda rof | Ofursveigjanleiki i smaum lidum

Vidtekar hudblaedingar, marmyndun Sina og vodvarof, - rifur

Einkennandi andlitslag Klumbufotur

Blaedahnutar snemma 4 lifsleidinni

Fistill & métum halsslageedar og blasedar

(carotid-cavernous sinus fistulae)

Loftbrjost. Samfall lunga.

Ryrnun tanngéms

Fjolskyldusaga um skyndidauda nakomins

&ttingja af voldum einhvers af framantdldu

Tafla 2: Greiningarviomid EDS

/Eskilegt er ad tvo greiningaratridi Gr adalviomidunum eigi vid sjuklinginn svo
sjukdémsgreining sé likleg. Eigi eitt af adalvidmidunum vid dsamt einu eda fleirum vidmidum
ar undirflokkunum etti einnig ad taka pad alvarlega (Beighton o0.fl.,1998; Jarmulowicz og
Phillips, 2001;). Lifefnafraedilegar rannséknir & vefjasyni eda blodi geta svo stadfest eda
hrakid hugsanlega greiningu med pvi hvort paer syna fram a afbrigdileika i framleidslu og
dreifingu a kollagen 111 eda ekki (Pepin og Byers, 1999).

Pepin, Schwarze, Superti-Furga og Byers (2000) foru yfir sjukdéms- og
fjolskyldusogu 220 sjuklinga sem allir voru med lifefnafraedilega stadfesta sjukdomsgreiningu
a sjukdomnum ,,EDS adaafbrigdi” (Ehlers-Danlos Syndrome, vascular type) og 199 af
attingjum peirra sem einnig h6fdu sjukdoéminn. 1 1jés kom ad vandamal voru sjaldgeef i sesku.

Um 25% sjuklingana héfou fyrst vandamal Gt fra sjakdomnum um tvitugt en yfir 80% hoféu
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ad minnsta kosti eitt sjukdomstengt vandamal um 40 &ra aldurinn. Reiknadur medalaldur alls
Urtaksins var 48 ar. Flest daudsfoll urdu vegna slagedarofs. Ristilrof atti sér stad i fjoroungi
tilfella en leiddi sjaldan til dauda. Rannsokn peirra nadi einnig yfir vandamal tengd medgdngu
og fedingu og ma sja nanar fjallad um peer nidurstodur i kaflanum ,,Medganga og feeding” hér
a eftir.

Sjukdémseinkennin eru fyrsti greiningarpattur EDS adaafbrigdi. Eins og fyrr segir eru
alvarlegustu fylgikvillar sjakdémsins rof & innri liffeerum. betta & sér oftast stad i
slageedaveggjum sem eru vidkveemir og pvi heettara vid Utvikkun eda myndun slagedagulpa.
Slagaoarof er algengasta danarorsok hja einstaklingum med edaafbrigdi EDS. Slagaedarof
getur att sér stad i hvada slageed sem er, p6 er pad algengast i midlungs- og storum &dum.
Lifshaettuleg sjukdomstengd atvik geta att sér stad a 6llum aldri en eru sjaldgeef fyrir
kynproskaaldurinn og algengust & aldrinum 30-50 &ra. Einnig er algengt ad rof komi & parma,
pad er algengast i bugaristli (Germain, 2007; N.P. Burrows, e.d.). Ofursveigjanleiki lidaméta
(hypermobile joints) er einnig til stadar hja mérgum einstaklingum med a&daafbrigdi EDS.
Peir einstaklingar geta, eins og heitid bendir til, sveigt lidamét sin 6edlilega mikid, algengast
er ad ofursveigjanleiki sé i liGamotum litilla lida, jafnvel bara i fingrum (Beighton o.fl., 1998).
Einn fjordi hluti einstaklinga med &daafbrigdi EDS hefur purft ad strida vid alvarlegt
leeknisfraedilegt vandamal um tvitugs aldurinn og meira en 80% um fertugt. Medalaldur
einstaklinga med adaafbrigdi EDS er um 48-50 ar (Germain, 2007; Pepin og Byers, 1999).

Flestir, ekki allir, einstaklingar med adaafbrigdi EDS hafa einkennandi andlitsdratti.
Andlitsdreettirnir samanstanda af framstaeedum kinnbeinum og sokknum kinnum. Augun eru
stor og virdast Utbungandi, oft med punna, synilega Gtvikkun a hareedum a augnlokunum.
Nefid er punnt og varirnar lika, sérstaklega efri vorin. Eyrnasneplar eru litlir eda engir og

harid punnt.
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Hadin er afbrigdilega punn og fol. Hun er slétt, mjuk og flaueliskennd. Blasedarnar
undir hadinni eru vel synilegar par sem hadin er neerri gegnsee, til deemis yfir brjostkassanum
og 6xlunum. HUdin & atlimunum virdist gjarnan eldri en hun er, 6timaber éldrun hddarinnar
er sérstaklega & utlimum (acrogeria). Nylega hefur verid synt fram & ad vid likamsmat er pad
veigamikill greiningarpattur ef ad blasedar verda vel synilegar & mjébaki vidkomandi pegar ad
hann beygir sig fram & vid. Hudbladingar og miklir marblettir eru algengir og einn af
veigamestu greiningapattunum samkvaemt ,.the Villefranche Nosology of Ehlers Danlos
Syndrome”. Marblettirnir koma fram vid mjog 1itid areiti og an pess ad eitthvad s¢ athugavert
vid storkupeetti viokomandi. Sar groa gjarnan haegt og litil sar geta skilid eftir sig dramyndun

(Germain, 2007; Jarmulowicz og Phillips, 2001; N.P. Burrows, e.d.).

FAEdakerfi sjuklinga med sedaafbrigdi EDS og tengd fraedsla.

Heilbrigdar slageedar. Sérstakir eiginleikar slagaeda eru teygjanleiki og
samdrattarhafni. Stdrar slagaedar gefa eftir, vikka Ut til ad geta tekid vid blodgusu fra hjarta.
Sidan dragast paer saman og prysta bl6dinu afram. | midaedahjlpi (tunica media) eru sléttar
vodvafrumur sem liggja baedi pversum og langsum i bland vid teygjanlegan bandvef (elastin).
Til peirra liggja taugar fra sympatiska hluta ésjalfrada taugakerfisins. Vid aukna tioni
bodspennu dragast &darnar saman en pegar tidni bodspennu minnkar vikka adarnar (Tortora,
2005).

Slagaedar EDS.Vefjabreytingar sjast i midlagi eedaveggja hja einstaklingum med
@daafbrigdi EDS, orvefur myndast par i stadinn fyrir vodvafrumur og teygjanlegan bandvef.
Eftirgefanleiki &danna hverfur og slagedarnar verda veikbyggdari. Vid petta sjukdomsastand
geta myndast spolulaga &dagulpar sem orsakast af pvi ad edaveggurinn er veikladur allan

hringinn (Irwin, 2007). Sjukdomurinn hefur ahrif & allar slagsedar likamans, hvort sem peer
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eru storar eda smaar. Jafnframt hefur hann ahrif & bladeedar p6 ad vandamal komi sidur upp i
peim pvi pad er ekki eins mikid alag & peim og slagaedunum (Paepe og Malfait, 2004).
Adaveqgir einstaklinga med EDS &daafbrigdi eru veikbyggdir, sérstaklega midlagid,
par eru teygjanlegu (elastin) praedirnir sundradir. Vegna feekkunar vodvaprada og
oreglubundinnar upprédunar peirra verdur teygjanleiki og styrkleiki edaveggsins mikid

skertur og vefjagerd 6edlileg (de Figueiredo Borges o.fl., 2008).

Mynd 1: Heilbrigdur vefur Mynd 2:Vefur hja EDS-sjukling

Mynd 1, vinstra megin hér ad ofan, synir edlilega upprédun kollagenprada i
heilbrigdum vef, parna er upprédunin & kollagenpradunum regluleg sem veitir vodvanum
styrk. Mynd 2, haegra megin, synir upprédun kollagenprada hja einstaklingi med EDS parna
vantar alla reglu i upprédun kollagenpradanna i vefnum sem leidir til pess ad vodvinn heldur
ekki styrk sinum (de Figueiredo Borges o.fl., 2008).

Kollagen 111, sem er stokkbreytt i &daafbrigdi EDS nemur 70 % af 6llu kollageni i
slagaedum (Solan & Davies, 2004). betta leidir til pess ad adar verda stifar og viokveemar.

Oft eru fyrstu einkenni EDS a&daafbrigdis; marblettir vid litinn averka og pa frekar
storir marblettir, bleedingar ar gémi vid tannburstun eda mikil blaeding eftir ad tonn hefur
verid dregin Ur sjuaklingum (Paepe og Malfait, 2004).

Boutouyrie o.fl., (2003) notudu 6mmynd af slageedum 16 sjuklinga med EDS
a&daafbrigai til ad meta pykkt & edaveggjum. Maldu peir halsslagedina (common carotid) og

framhandleggs slageaedina (a. radialis) vid rannséknina. Nidurstadan var s ad &daveggirnir
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voru 32% pynnri heldur en hjé hraustum einstaklingum. Einnig kom fram ad bl6dprystingur
sjuklinganna var 43% heerri og hjartslattur 22% hradari en hja heilbrigdum. £daveggirnir eru
einstaklega viokveaemir fyrir alagi sem eykur likur & edarofi og pa sérstaklega pegar aukid
alag er & peim vegna haekkads bléoprystings og aukinnar hjartslattartioni.

Langtimarannsokn sem gerd var a arunum 1971 til 2006, til rannsoknar &
&davandamalum hja einstaklingum med EDS &daafbrigdi, notadi mismunandi
myndgreiningaradferdir til ad nalgast vandamalid. Sneidmynd (CT), segulémskodun (MRI),
omskodun og edamyndataka (angiography) voru gerdar. Tuttugu og atta sjuklingar toku patt i
rannsékninni, medalaldur var 39.8 + 16 ar. Adavandamal saust hja 22 eda 78%, par af 42 med
&dagula, 19 med &daprengingar, 12 med bledingar og 10 med prengingar i &@dum. Hver og
einn sjuklingur getur haft margskonar edavandamal til demis greindust 50 veikladar &dar hja
niu ménnum og 33 veikladar &dar hja atta konum. Algengustu sjatkdémsmyndina er ad finna i
idraseedum, pvi naest i slageedum nyrna, heila og milta, i mjadmaslagad (iliac) og héfud- og
halsedum (a. common carotid). Atta voru med einkenni fra 6sad en pad er lifshattulegt ef st
&0 gefur sig. Medalaldur vid rof & edagulum i heila-, hals- og hofudsedum er 28 ar (Paepe og
Malfait, 2004).

Kliniskt deemi Ur rannsékn Zilocchi og fleiri (2007) syndi hversu alvarleg
&davandamal geta verid hja ungum einstaklingum med EDS &daafbrigdi. beir rannsékudu 34
ara gamla konu sem greind hafdi verid med EDS a&daafbrigdi. Var hin baedi med
sjukddémeinkenni innan og utan &da. Sjukdémseinkenni hennar innan &da voru blaedingar ar
baedi ytri og innri mjadmaslageed (internal og external iliac), &dagull i kvidarholsslagaed
(celiac) og lendaraedum (common iliac). Sjukdomseinkenni utan &da voru stifludrep i milta
og stadbundinn bl6dsofnun i lifur eftir gallblodrutoku, brada gallblédrubdlga, brisbdlga og

blodeaedazxli i hryggjarlid.
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Einkennin svo sem skyndilegur, skarpur og 6barilegur verkur geta verid fyrstu merki
um &darof. Verkurinn breytist ekkert og er alveg stodugur. (Irwin, 2007)

Blasedar. Blaedar sja um ad flytja sirefnissnautt blod fra likamanum til heegri hluta
hjartans. £dahnatar myndast pegar &dalokur, sem koma i veg fyrir ad bl6dio renni afturabak,
bila. P& verdur bakfleedi sem veldur pvi ad burdarvirki i veggjum adanna brestur, &din
vikkar og hnyklar sig undir hudinni. (Stefan E. Mattiasson, 2010; Tortora, 2005).

Fyrstu einkenni edahnita geta verid pirringur, bjugmyndun, sinadréattur, hitatilfinning
og Overuleg einkenni. Sidari einkenni geta verid blaedaexem, kladi, litabreytingar, bleedingar
fra edahnutunum, bl6dtappi eda edabodlga (Stefan E. Mattiasson, 2010).

AEdahndtar sjast hja einstaklingum med EDS a&daafbrigdi pjast af. | rannsokn sem
Bravo og Wolff (2006) gerdu i Kina & 248 einstaklingum med kollagen sjukdoéma, 18 voru
med EDS a&daafbrigdi, 230 med EDS ofurlidleika og samaburdarhopur med 64 einstaklingum
an kollagensjukdoma. Af 18 sjaklingum med sdaafbrigdid pa voru sex med edahnuta eda
33,3%. | samanburdarhépnum voru einungis 17% med @dahn(ta en 20% einstaklinga med
EDS ofurlidleika voru med edahnita. Pessi nidurstada gefur til kynna ad edahndtar séu
algengari i sjuklingum med EDS &daafbrigdid.

Fraedsla tengd adakerfi. Engin ahrifarik leeknis- eda hjukrunarmedferd er til sem
algjorlega kemur i veg fyrir rof & slageedavegg og eykur pannig lifslikur. Ymislegt er p6 hagt
ad gera til ad minnka alag a hjartad og edakerfid og draga pannig ar likum & slageedarofi eda
seinka pvi verulega (Oderich o.fl., 2005). Akvednar lyfjamedferdir minnka likur & hjarta- og
&dasjukdomum. Freaedsla til sjuklinganna er mjog mikilveeg en sjaklingafraedsla er einn
veigamesti patturinn i storfum hjakrunarfreedinga (Potter og Perry, 2005). Fraedslan skyldi

vera einstaklingsmioud i hverju tilfelli fyrir sig.
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Ekki er radlagt ad stunda hreyfingu sem hakkar blodprysting snégglega vegna heettu &
&darofi, jafnframt er ekki radlegt ad stunda iprottir par sem heetta er & averka (N.P.Burrows,
e.d.). Vegna pess er naudsynlegt ad fordast allar snertiiprottir eins og til demis fotbolta,
handbolta o.fl. Kraftlyftingar og kofun eru ekki askilegar vegna mikils &lags a edakerfid,
baedi pegar komid er nidur & mikid vatnsdypi og pegar verid er ad reyna 6edlilega mikid &
likamann pé eykst haettan & a@darofi. iprottir sem henta pessum einstaklingum eru paer sem
haekka ekki blédprysting snogglega og eru ekki pekktar fyrir ad valda &verka, til deemis sund
0g gongur (Callewaert, Malfait, Loeys og De Paepe, 2008).

Fraedsla um lyfjamedferdir vid edaafbrigdi EDS. Mikilveegt er ad fordast lyf sem
hafa ahrif & virkni bléoflaga, hvort sem er lyf sem hafa bein ahrif & bléoflégur eins og
NSAID’s Iyf til deemis Magnyl og Ibufen (acetylsalicylic acid). Penicillin eda cephalosporin
geta einnig haft &hrif & myndun blédflagna og getur valdid bldoflagnafeed (sérlyfjaskrain,
2008). Einnig eru til lyf sem hafa ébein ahrif & bl66flogur eins og pau lyf sem eru
motverkandi vid K-vitamin. pad truflar myndun & blodflégum og par med storkuhafni (Paepe
og Malfait, 2004).

C-vitamin er naudsynlegt til ad byggja upp amindsyrur sem likaminn notar til
préteinuppbyggingu, sem hefur ahrif & kollagenframleidslu. Engar beinar sannanir eru fyrir
pbvi ad aukin inntaka & C-vitamini hafi ahrif a saragraedslu (N.P. Burrows, e.d). En &
heimasidu freedslusamtaka um EDS i Bandarikjunum par sem Nazli McDonnell og fleiri
leeknar eru sem radgjafar kemur fram ad 1-4 gromm af C-vitamini daglega minnki likur & mari
og geti flytt fyrir saragraedslu (Ehlers-Danlos Syndrome Network, 2008).

Mikilveegt er ad halda blédprystingi innan edlilegra marka. Haegt er ad minnka alag a
&daveggina med inntoku a bléoprystingslaekkandi lyfjum, pau haegja & hjartsletti sem leidir

til minna alags & hjarta og adakerfi (Irwin, 2007).
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Meelt er med kolesterollekkandi lyfjum ef einstaklingur er med heildarblodfitur yfir
5.0 mmol/L til ad minnka likur a edaprengingum (Monahan, Sands, Neighbors og
Marek, 2007).

Mikilveegt er ad freeda um rétta likamsraekt t.d. ad stunda ekki hreyfingu sem veldur
skyndilegri bl6dprystingshaekkun eins og kraftlyftingar eda kdfun (Callewaert o.fl.,
2008).

Fraedsla vardandi eftirlit er mjog mikilvaegt. Melst er til pess ad einstaklingar med
EDS daafbrigai fari reglulega i 6mskodun a slagaedum. Vidmidid hja einstaklingum
an EDS er ad fara i skodun einu sinni a ari ef &dagull er til stadar og er 3-4 sm ad
bvermali. Ef &dagullinn er ordin 4-4 % sm er mikilveegt ad fara & sex manada fresti i
omskodum til ad meta breytingar. Mikil heetta er a rofi ef ad edagullinn er ordin fimm
sm ad pvermali eda steerri og er pa malt med skurdadgerd par sem stodnet er sett utan
um &dina til ad hindra rof (Irwin, 2007). Samkvaemt samskiptum vid erlendan
einstakling sem a barn med EDS &daafbrigdi, pa er malt med pvi ad sjuklingar fari i
seguldomskodun af 6llum likamanum einu sinni & ari.

Arleg likamsskodun skyldi gerd par sem lifsmark eru maeld (N.P. Burrows, e.d.).

Fraedsla um lifstilsbreytingar sem minnkad geta dheettu & hjarta og

edasjukdémum.

Reykingar og adrar tobaksafurdir eru helstu ahaettupeettir fyrir hjarta- og
@dasjukdoma. Ur sigarettureyk kemur mikid af hattulegum efnum. Nefna ma
koltvisyring sem er talin helsta orsok edaskemmda. Koltvisyringur dregur ar getu
raudra blédkorna & ad flytja sarefni og studlar par med ad pvi ad hjartavédvinn fer
minna surefni og vid pad minnka afkost hans. Nikotin er annad 6flugt efni i sigarettum

sem orvar framleidslu adrenalins, pad eykur hjartslatt og haekkar blodprysting.
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Reykingar haekka blodfitu, herda & palsi, auka samlodun blédflagna sem eykur likur &
blodtappamyndun. Allt petta eykur alag & hjarta og @dakerfi (Inga valborg Olafsdottir,
2009; Monahan o.fl., 2007).

Héaprystingur einn og sér eykur likurnar & hjarta- og edasjukdomum en heettan
margfaldast ef fleiri ahaettupeettir eru til stadar, ma par nefna; reykingar, sykursyki og
haar bléofitur. Pegar blodprystingur er har eykst alag a slagedaveggina og getur
valdid skemmdum & peim. Haprystingur orsakast medal annars af kyrrsetu, offitu,
Ielegu matarraedi og streitu. Talad er um haprysting pegar efri moérk eru haerri en 140
mmHg og nedri mork harri en 90 mmHg. Malingar verda ad vera endurteknar sem
fengnar eru vid tveer adskildar heimsoknir eda fleiri ( Porkell Gudbrandsson, e.d).
Hreyfingarleysi er sjalfsteedur ahaettupattur fyrir hjarta- og edasjukdoéma. Radlagt er
med ad hreyfa sig lagmark 30 minutur daglega til ad minnka likur & &dasjukdémum.
Hreyfing leekkar LDL kdlesterol, minnkar streitu og audveldar pyngdarstjornun
(Monahan o.fl., 2007).

Blodfitur eru samheiti yfir fituefni sem finnast i bl6dinu og koélesterdl er eitt peirra.
Kolesterdli i likamanum er skipt i tvo flokka ,,g60a kolester6lio” HDL og ,,vonda
kolesterolid” LDL. begar kolesterol er hatt lodir pad vid adra fitu innan & veggjunum
slageeda, med timanum veldur petta pykknun og hérdnun & slagedaveggjunum. bessi
hérdnun a slagaedaveggjunum veldur minnkun & aedaholi og eykur likur & haprystingi
begar bl6did rennur um litid og stift edahol. Askilegt er ad heildarkolesterdl sé undir
5,0 mmol/L og LDL kolesterol sé undir 3,0 mmol/L. Mettadar fitur i faedu auka magn

LDL kdlesterdls i bl6di og peer er adalega ad finna i kjoti og feitum mjolkurvérum.
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Radlegt er ad borda litid magn af mettadri fitu og nota til deemis fituskert vidbit &
braud, velja léttari mjolkurvorur, borda minna kjoét og nota oliur til steikingar og i
bakstur i stadinn fyrir smjorliki. Regluleg likamshreyfing leekkar LDL kdlester6lid og
haekkar HDL kolesterolid (Inga Valborg Olafsdéttir, 2009; Monahan o.fl., 2007).

e Sykursyki er ahattupattur sem getur valdid edakdlkun. Truflun & sykurefnaskiptum,
sem einkennist af of miklum sykri i bl6drasinni, getur valdid skemmdum & innri
&dahjup. Heaegt er ad minnka skadsemi sykursyki med réttu mataraedi, hreyfingu og
sykursykislyfjum. Miklvaegur pattur i medferd sykusyki er ad sjuklingur haldi
kjorpyngd (Monahan o.fl., 2007).

e Offita er ahrifamikill orsakavaldur &edasjukdoma. Peir sem eru of pungir hafa oftar en
adrir hdan blodprysting, skert sykurpol og haar bléofitur. Allt petta eykur likur &
&dasjukdémum. Fitudreyfing i likamanum er einnig mikilveaeg. Fitan sem sest framan
a kvio og mjadmir getur aukid likur & hjarta og edasjukdémum. Til ad minnka likur
eda draga Ur offitu er mikilveegt ad hreyfa sig reglulega, borda avexti og greenmeti,
vara sig & ad neita ekki fleiri hitaeininga en likaminn brennir. Fullordin kona brennir
um pad bil 2000 hitaeiningum og karl um pad bil 2400 (Inga Valborg Olafsdottir,
2009; Monahan o.fl., 2007).

e Streita losar adrenalin fra nyrnahettum sem medal annars eykur framleidslu
blodflagna. Streita leidir til pess ad &darnar herpast saman og haekkar
blodprystinginn. Langvarandi streita eykur likur & kransaedastiflu og getur orsakad rof

a @davegg hja einstaklingum med EDS (Monahan o.fl., 2007).

Fraedsla um dhattupaetti vardandi slagedar. Slageedamyndataka i praeedingu er sérstaklega

varhugaverd hja sjuklingun med EDS adaafbrigdi, par sem miklar likur eru a edarofi pegar
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pbreett er upp vidkveemar adar. Synt hefur verid fram & adasjukleika i 67% tilvika asamt 17%
likur & andlati sem orsakast af slagedamyndatékunni (Meldon, Brady og Young, 1996).

EkKki er haegt ad gera vid slagaedar Ehlers Danlos sjuklinga med saumum eda
aedagroftum par sem a&darnar eru sérstaklega stokkar og vidkvemar. Sjaldgeeft er ad adgerdir
par sem &dagroft eru sett utan um sedarnar takist, edaveggirnir rofna meira og meira eftir pvi
sem meira er att vid pa (Meldon o.fl., 1996).

Vegna pessa er mjog mikilveegt ad einstaklingar med adaafbrigdi EDS hugi vel ad
heilsu sinni med forvérnum.

Fraedsla um &@dahnita. Til ad minnka likur & myndun a&dahnuta er ad varast hradar
breytingar i likamspyngd og pa sérstaklega endurteknar breytingar. Miklar stédur geta hradad
myndun &dahnuta p6 ad stodurnar myndi ekki edahnutana. Hormonalyf eins og
getnadarvarnapillan yta undir sjukdominn hja peim sem hafa hann pegar fyrir (Monahan o.fl.,

2007; Stefan E. Matthiasson, 2010)

Hjarta sjuklinga med aedaafbrigdi EDS og tengd fraedsla

Hjartad sjalft er gert ur pverrakéttum vodvum og hefur pvi eedaafbrigdi EDS ekki ahrif
a sjélft hjartad en hann hefur ahrif & hjartalokurnar par sem peaer eru gerdar ar bandvef.
Hlutverk hjartaloka er ad hindra bakflaedi bl6ds og tryggja rennsli pess i adeins eina att. begar
sleglar dragast saman prystist bl6did milli blédku og hjartaveggs Ut i ésedina (aorta) eda
lungnaslagaed (pulmonary trunk). Tviblodkulokan verdur fyrir meira alagi en priblédkulokan
og getur EDS sjukdémsastandid valdid pvi ad han verdi of teygd og of stor. Pad getur valdid
framfalli & bl6dkunum inn i gattirnar og orsakad leka bldds nidur i sleglana (Mishra og

Grahame, e.d).
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Hjukrunarparfir fara alveg eftir alvarleika sjukddémsastandsins, margir einstaklingar
med framfall & tviblodkuloku hafa oft engin einkenni og purfa enga medferd. Einkennin ef
pbau eru til stadar eru svimi, hjartslattaronot og brjostverkur (Sims og Miracle, 2007).

EkKi eru til nein gdgn sem segja til um likur eda algengi a framfalli & tvibl6dku- eda
priblédkulokum hja einstaklingum med EDS &daafbrigdi.

Freedsla tengd hjarta. Helsta medferdin vid svima er regluleg hreyfingu, ad drekka
naegan vOkva, fordast streitu og kaffi og fordast mikinn hita og raka. Einnig er haegt ad gefa
Beta blokkara, Kalsium blokkara, Digoxin og bl6dpynningu, en yfirleitt parf sjuklingur ekki &
lyfjum ad halda til ad minnka einkennin (Sims og Miracle, 2007).

Pegar sjukdomsastandid er sleemt parf ad freeda um inntoku a syklalyfjum fyrir allar

adgerdir, lika tanndratt (Sims og Miracle, 2007).

Meltingarfeeri sjuklinga med sedaafbrigdi EDS og tengd freedsla

Hja sjuklingum med EDS &daafbrigdi verdur mikil ryrnun & kollagen pradum i
meltingarfeerum asamt pvi ad upprédunin & pradunum er éedlileg. Petta veldur pvi ad
vodvarnir halda ekki styrk sinum (de Figueiredo o.fl., 2008). Blaker og félagar lystu arid
2007 smasjarskodunum & vefjasynum sem tekin voru Ur ristli tveggja einstaklinga med EDS
aedaafbrigdi. BA&dir sjuklingarnir fengu skyndilegt rof & pdrmum og var ristillinn fjarleegdur.
Annar sjuklingurinn fékk leka med stoma & fimmta degi eftir adgerd og lést i kjolfarid vegna
fjolliffeerakerfabilunar. Rannsoknin syndi ad a koflum var vodvalag ristilsins mjog punnt.
Annars stadar var pad varla til stadar, par nadu bolgubreytingar nidur i fitulag ristilsins.
badum tilfellum var vodvalagio par sem gotin komu a ristilinn eins og érvefur sem gefur
ekkert eftir. Nidurstada rannsoknarinnar var st ad i synunum sast ad pad vantadi kollagen i 6ll

pbrja vefjaldg ristilsins.
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Vodvalag ristilsins var veikt og vantadi & koflum alveg, bandvefur sem kom i stadinn fyrir
vodvafrumurnar hafdi litinn eftirgefanleika, en pad jok & haettu & rofi meltingarvegarins vid
alag. Slimhadarbedur var flatur og pétt ofinn bandvefur til stadar. Til samanburdar var
heilbrigdur vefur skodadur sem syndi mikilvaegi kollagens sem adalbindiefni i védvalégum og
slimhUdabed meltingarvegarins. Slimhadabedur heilbrigda vefsins var lausofinn, vodvalagid
sterkt en eftirgefanlegt. I fraedigrein Solan og Davies (2004) var meltingarveg einstaklinga
med EDS adaafbrigdi lyst eins og blautum pappir sem rifnar undan hefébundnum
a&dapvingum. llla gekk ad sauma meltingarveginn pvi hann rifnadi undan saumunum. Ad
sogn heilbrigdisstarfsfolks eru petta oft erfidar og langar adgerdir og bataferlid flokid.

I rannsokn Demirogullari o.fl. (2006) var ristilvegg sjuklinganna lyst & eftirfarandi
héatt; Slimhadarbedur er éedlilega punnur og vodvalagid pykknad, kollagen er til stadar en
pad vantar elastin. I stadinn fyrir elastinpraedina er oreglulegur og 6edlilegur bandvefur sem
veikir vefinn.

Asteedan fyrir pvi ad pessar tveer rannsoknir eru ekki samhljoda pratt fyrir ad lysa
sama sjukdomi er ad COL3AL er stdrt gen og pad eru margskonar stokkbreytingar sem geta
ordid a pvi. pessar stokkbreytingar leida allar til pess ad galli verdur i kollagenframleidslunni
(Demirogullari o.fl., 2006). Fundist hafa um 250 stokkbreytingar a pessu eina geni sem leidir
til sjukdémsastandsins edaafbrigdi EDS (Paepa og Malfait, 2004).

Vodvabreytingar sem pessar sjast ekki i neinum 6drum meltingarfaerasjukdémum.
Komid hefur fyrir ad rof a gorn hja EDS sjuklingum hefur verid talid orsakast af sarpbdlgu.
Astaeda ranggreiningarinnar er st ad slimhtdarbedur verdur ryrari vid sarpbdlgu og

samskonar breytingar ma sja i vefjasynum einstaklinga med EDS (Blaker o.fl., 2007).
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Mynd 3: Heilbrigdur vefur Mynd 4: Vefur hji EDS sjukling

Mynd 3, vinstra megin hér ad ofan, synir frumulag i heilbrigdum meltingarvegi.
Regluleg rodun & kollagenpradum sést i vddvalaginu nedst. Slimhadarbedur fyrir midju er
lausofinn. Mynd 4, haegra megin, synir frumulag Ur meltingarvegi einstaklings med
&daafbrigdi EDS. barna sést pykknun & slimhadarbedi fyrir midju og par er péttur orvefur ar
bandvef i stadinn fyrir lausofinn bandvef. Vodvalagid nedst er 6reglulegt og veitir litinn
studning vid vefinn. Astaedan er st ad parna vantar péttofna kollagenpraedi i vefina (Blaker
o.fl., 2007).

Klinisku deemi 15 &ra stalku er lyst i grein Demirogullari og fleiri (2006). Heilbrigd
stalka var flutt & sjukrahus i flyti vegna svaesinna kvidverkja. Klinisk skodun leiddi i ljos
hradan puls, vaegan haprysting og 6edlileg meltingarhlj6d. Rontgenmynd var talkud edlileg en
omskodun leiddi i 1j6s vikkun & smagirni og frian vokva i kvidarholi. Talin var asteda til ad
gera adgerd sem leiddi i 1j6s tveggja sentimetra gat & bugdaristli (colon sigmoideum). Leitt
var Ut ristilstdma og var stulkan utskrifud 40 dogum eftir adgerdina. Sjoé manudum eftir
atskrift var han aftur 16go inn og pa var nytilkomid fimm sentimetra rof & meltingarvegi rétt
ofan vid ristilstomiuna. A pessum fau manudum hofdu ordid miklar breytingar 4 ristilvefnum.
Vefurinn var n0 mjog vidkveemur og stokkur, slimhadarbedurinn 6edlilega punnur med
pykku bandvefslagi en edlilegri slimhud. Garnastoma (ileostoma) var sett i pessari adgerd.
Vefjasyni Ur ristli syndi &daafbrigdi EDS. [ adgerd tveimur arum sidar var gerd tilraun til
endurtengingar og stomanu var sokkt pvi ad stilkan vildi ekki vera med stéma til lifstidar. A

pridja degi eftir adgerd gaf endurtengingin sig og ristilinnihald for i kvidarholid.
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Allt var gert til ad bjarga stulkunni sem var p4 um 17 ara en hun lést & 12. degi fra adgerd
vegna fjolliffeerabilunnar. Vid endurtengingu & gérn hja pessum sjuklingum eru taldar vera
50-80% likur & ad adgerdin misheppnist (Demirogullari o.fl., 2006).

Freedsla tengd meltingarfeerum. Fraedsla til einstaklinga med EDS adaafbrigdi parf
ad vera fjolpaett. Pad sem ad skiptir mestu mali vardandi meltingarfeeri er ad fyrirbyggja rof &
gorn. Mikilvaegast er ad koma i veg fyrir hardlifi, pad veldur miklu &lagi & veikladan
ristilvegginn. Haegdatregda getur verid lifsheaettuleg hja sjuklingum med EDS &daafbrigdi og
veldur dauda um 2% barna med sjukdéminn (Demirogullari o.fl., 2006). Heegt er ad koma i
veg fyrir haegdatregdu med pvi ad borda trefjarikt faedi, stunda hreyfingu vid heafi og nota
heegdalosandi lyf fyrirbyggjandi. Skyndilegt rof & gorn er eitt af algengari vandamalum hja
einstaklingum med EDS &daafbrigdi en slikt rof er sjaldgeeft i heilbrigdu pydi og verdur pvi
oft til pess ad sjukdémurinn greinist. Fjérdungur einstaklinga med s&daafbrigdi EDS fa
vandamal fra meltingarfeerum adur en peir na 20 ara aldri (Demirogullari o.fl., 2006).
Algengast er ad gat komi a bugdaristilinn frekar en adra hluta ristils, endaparms eda
smaparma (Demirogullari o.fl., 2006). Par eru haegdirnar ordnar motadar eda jafnvel hardar
0g reynir mest a vionamshafni vodvanna.

Demirogullari o.fl. (2006) greina fra pvi ad samkvaemt rannsokn voru 50% barna med
sjukdéminn med vidvarandi haegdatregdu og purftu reglulega adstod med haegdalosandi
lyfjum til ad losna vid hagdirnar.

Freaedsla um einkenni fra meltingarfaerum. peir sem greindir hafa verid med EDS
burfa ad hafa lagan proskuld fyrir pvi ad leita sér leeknis. Innri liffeeri peirra eru mun
vidkvaemari en liffeeri heilbrigdra. begar eftirfarandi einkenni koma upp er naudsynlegt ad

leita sem fyrst & sjukrahus pvi hugsanlega er um rof a gérn ad raeda.
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Skyndilegur kvidverkur

Galllitud uppkost

Ogledi

Mikill kvidverkur i kjolfar haeegdatregdu

( Demirogullari o.fl., 2006; Solan og Davies, 2004; ).

Fraedsla um fyrirbyggingu heegdatregdu. Haegdatregda er skilgreind sem purrar, hardar

heegdir sem erfitt er ad koma fra sér (Tortora, 2005). Haegdatregda er almennt, algengt

vandamal sem sjaldnast er alvarlegt en i tilfellum einstaklinga med EDS a&daafbrigdi getur

vandamalid verid lifsheettulegt. Pad koma margir moguleikar til greina til ad fyrirbyggja eda

medhdndla vandmalid, par ma nefna:

Trefjar: Trefjar eru flokin kolvetni sem ekki brotna nidur i meltingunni og nytast pvi
ekki sem orka. Trefjar draga til sin vatn, baeta meltinguna og audvelda losun hagda.
Til eru tvennskonar trefjar, vatnsleysanlegar og 6vatnsleysanlegar. Vatnsleysanlegu
heaegja & magateemingu en eiga litin patt i pvi ad 6rva meltinguna. Daemi um slikar
trefjar eru haframjol, avextir, ber, grenmeti og bygg. Ovatnsleysanlegar trefjar draga
hins vegar til sin vatn & leid i gegnum meltingarveginn, 6rva hreyfingu
meltingarvegarins og koma i veg fyrir haegdartregdu. Daemi um slikar trefjar eru
hveitiklid, hydishrisgrjon, groft braud, gréft morgunkorn, avextir og greenmeti
(Stdmasamtok slands, 2009). Radlagdur dagskamtur af trefjum er ad minnsta kosti 25
gromm & dag midad vid 2400 kcal faedi. (Lydheilsustdd, 2008)

Vatnsdrykkja: Likaminn fer badi vatn ar mati og drykk. A Nordurléndum veitir
daglegt feedi um 1-1.5 litra af vatni og péa parf til vidbotar ad fa 1-2 litra af vokva.
Vokvaporf er breytileg milli manna og hin reedst medal annars af likamssteerd, aldri

einstaklinga &samt vedri og hreyfingu hvers og eins (Lydheilsustdd, 2008 ). Likaminn
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tekur alltaf pad vatn Ur haegdunum sem hann parf & ad halda pess vegna er mikilveegt
fyrir einstaklinga med EDS adaafbrigdi ad vera medvitadur um alla pa patti sem geta
aukid vatnsporf og bregdast vid pvi med aukinni drykkju til ad fyrirbyggja hardlifi.

e Hreyfing: Mikilveegt er fyrir alla ad hreyfa sig en einstaklingar med EDS &daafbrigdi
burfa ad velja sér hreyfingu vid haefi. Samkvaemt radleggingum Lydheilsustddvar er
radlagt ad hreyfa sig lagmark 30 minatur daglega og a pad ekki sidur vid einstaklinga
med EDS.

e Lyfjainntaka: Ymis Iyf, til demis morfinskyld Iyf, valda oft haeegdartregdu og er
mikilveegt ad taka haegdarlosandi lyf samhlida ef einstaklingur parf a slikum lyfjum ad

halda.

Skurdadgerdir a sjuklingum med edaafbrigdi EDS

Sjuklingar med EDS a&daafbrigdi eru i miklum aheettuflokki pegar ad kemur ad
skurdadgerdum og peer geta verid peim lifshettulegar. Sjuklingar med EDS eiga pad allir &
heettu ad merjast audveldlega en peir sem eru med sedaafbrigdi fa oft risastora marbletti sem
geta komid skyndilega og af litlum orsokum, pessir marblettir geta leitt til pess ad
einstaklingarnir purfa ad leita & spitala og fa bl6dgjof (Barabas, e.d.). Eins og adur hefur
verid sagt fra pa eru edaveggir einstaklinga med EDS a&daafbrigdi mikid veikladir.
Eftirgefanleiki og styrkleiki edanna er mjog skertur, sékum pessa er pad peim einstaklega
heettulegt ad undirgangast skurdadgerdir. Vegna pess hversu vidkvaemir edaveggirnir eru
getur pad reynst afar erfitt ad gera vid innri averka i skurdadgeroum (Germain, 2007).

Einstaklingar med EDS &daafbrigdi og sérstaklega peir sem hafa synileg einkenni i
andliti eru Gtsettir fyrir pvi ad i peim rofni &dar og rof komi a meltingarveginn, einnig getur

ordid étimabeert rof & liknarbelgjum & medgongu. Adarof er pad sem oftast veldur andlati hja
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pessum sjaklingum en rof & meltingarvegi, pa oftast & bugaristli, er ekki eins lifshaettulegt
(Germain, 2007).

Hja peim einstaklingum sem eru med EDS &daafbrigdi skal varast ad gera allar
skurdadgerdir nema ad bryna naudsyn beri til. bad skal geeta mikillar varfeerni pegar ad verio
er ad leita lausna & ymsum fylgikvillum sem geta komid uppa. Alltaf skal fordast pad ad gripa
til skurdadgerdar ef haegt er og fylgjast naid med astandi sjuklings og peim breytingum sem
geta ordid a pvi. bad getur hinsvegar verid svo ad ekki verdi hja pvi komist ad gera
skurdadgerd til ad reyna ad koma i veg fyrir banvena fylgikvilla. Til ad auka likurnar a pvi ad
adgerd takist skal skurdleekninum vera kunnugt um sjukdémsastand einstaklingsins til pess ad
hann geti valid bestu adferdina vid adgerd hja pessum sjuklingahdp. Pad er pvi afar mikilveaegt
ad EDS sjuklingar beri & sér svokallad neydarkort og MedAlert armband, par sem koma fram
helstu upplysingar um sjukdéminn og simantmer sérfreedings sem getur veitt leidségn um
sjukdéminn og hvernig best sé ad medhondla pennan sjuklingah6p (Germain, Herrera-
Guzman, 2004).

Einnig parf ad huga vel ad pvi hvada rannséknir pessir einstaklingar eru latnir gangast
undir og til ad mynda getur &@damyndataka reynst peim hattuleg. Vid edamyndattku parf ad
setja nal inn i &dina og sprauta inn skuggaefni til pess ad haegt sé ad sja edarnar &
rontgenmynd, a&dar hja pessum EDS sjuklingum taka ekki vel & moti nalum af pessu tagi og
bvi getur @damyndataka valdid talsverdum blaeedingum og mari. Pess i stad atti frekar ad
notast vid rannséknir eins og CT myndatdku eda dmskodun (Barabas, e.d.).

Veiklud huo er eitthvad sem parf ad fylgjast vel med hja pessum einstaklingum i
tengslum vid skurdadgerdir, p6 ad pad sé mun sjaldgaefara ad sja pad hja peim sem eru med

a&daafbrigdi heldur peim sem haldnir eru annarskonar afbrigdi af EDS. betta getur leitt til
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pbessa ad sar groa seinna og &ttu saumar ad fa ad vera toluvert lengur i og vera helmingi
péttari en venjan er. Einnig verdur 6ramyndun oft téluverd (Germain, 2007).

Mikilveegt er ad greina &dagul og/eda blaedingu i heila sem allra fyrst hja
einstaklingum med EDS &daafbrigadi, til pess ad hagt sé ad gera videigandi radstafanir
vardandi pad hvernig pessum einstaklingum og fjélskyldum peirra sé sinnt. bad skal p6 hafa
pad i huga ad ef pad er ahattusamt ad greina petta pa skal fara varlega i pa akvardanatdku
hvort pad sé radlegt ad leggja ut i pa rannsokn. Skurdargerdir & eedagul i heila eru sérstaklega
varasamar hja pessum sjuklingah6p vegna pess hversu vidkvemar &darnar eru (Germain,
2007).

Algengast er ad pad komi gat & bugaristil pegar rof verdur meltingarvegi hja pessum
einstaklingum en einnig kemur pad fyrir ad rof komi & smagirnid. Helsta medferdin sem veitt
er vid rofi & meltingarvegi er ad koma fyrir ristilstoma hja pessum einstaklingum. Val &
medferdum vio sliku rofi er pvi hlutabrottndm ristils med ristilstdma, sem jafnvel er haegt ad
fylgja eftir med endurtengingu. Sem lokadrraedi ef hlutabrottnam dugar ekki til pa getur
komid til algert ristilbrottndm med garnastéma par sem endaparmsstubb er lokad, eda
samtenging gerd & gorn og endaparmi. bad er po alltaf marktaek haetta 4 leka med slikum
samtengingum. Skyndilegt rof & milta og lifur hefur lika komid til (Germain, 2007).

FAEdaveggir pessara sjuklinga eru einstaklega viokvaemir og jafnvel getur notkun a
venjulegum aedaklemmum og saumum valdid meiri skada en pegar hefur ordid (Solan og
Davies, 2004). bad skal fara mjog varlega med sarahaka til ad varast meira rof og nota mjukar
&daklemmur (Oderich, 2006).

Oft geta einfaldar adgerdir gert gagn en einnig getur purft ad gripa til floknari adgerda eins og
ad nota gerviefni til ad byggja upp og styrkja adarnar. Rannsdknir syna ad notkun stodnets

(stent) i eedaadgerdum gefur ekki gdda raun pvi ad stodnetin rifa &darnar. Vid samtengingar a
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edum skal geeta pess ad ekki sé tog a edunum og samtengingin skal vera styrkt med teflonbot

(Germain, 2007).

Verkir hja sjuklingum med EDS &daafbrigdi og tengd fraedsla

Algengt er ad einstaklingar sem haldnir eru EDS &daafbrigdi pjaist af verkjum,
verkirnir byrja ad koma fram a unga aldri og versna med timanum (Sacheti o.fl., 1997).
Rannsoknir hafa synt ad langvinnir verkir & vid og dreif um likamann hrja steerstan hluta
sjuklinga sem haldnir eru sjakdomnum. Verkir af pessu tagi hafa mikil ahrif & daglegt lif
pessara einstaklinga og virkni peirra i samfélaginu. Félagslegir peettir truflast vegna
verkjanna, sjuklingar fordast ad fara a mannamét, hraedast ad mynda ny sambond, erfidleikar
vid kynlif og hraedsla vid getnad er medal pess sem hefur komid fram (Berglund o.fl., 2000).

Rannsdknir hafa synt ad 6ljésir langvinnir stodkerfisverkir hrja steerstan hluta
sjuklinga sem hladnir eru sjakdomnum. Tvennskomar verkir geta hrjad einstaklinga med
EDS. Annarsvegar er um ad raeda verk sem kemur 6dru hvoru en feerist til, pad er ad segja,
getur verid i 6xI einn daginn en i fot pann naesta. Akafi og pad hversu lengi verkurinn varir er
breytilegt. bessir verkir geta haft mikil ahrif & daglegt lif, annan daginn gat einstaklingurinn
hoppad um en pann nasta verid alveg fra af verkjum og litid gert. Flestir sjuklinganna pjast p6
af langvinnum verkjum, verkjum sem aldrei hverfa sama hvad gert er til pess ad reyna ad lina
hann, verkirnir eru alltaf til stadar og versna med timanum (Sacheti o.fl. 1997).

Sjuklingarnir hafa lyst pvi sem svo ad peir hafi pjadst af verkjum svo lengi sem peir
muni eftir sér. Hluti sjuklinganna lystu verkjunum sem einskonar hardsperrum um allan
likamann, pa gat jafnvel pétt handtak valdid sarsauka. Svefnleysi er pekktur fylgikvilli
verkjanna sem leidir svo af sér uthaldsleysi og preytu a daginn og getur haft einstaklega sleem
ahrif & andlega lidan peirra sem verdur fyrir (Verbraecken, Declerck, Heyning, Backer,

Wouters, 2001). peir einstaklingar sem pjast af svona miklum verkjum purfa ad leera ad lifa
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med verkjunum og geta til pess nytt sér margvisleg bjargrad. Verkir sem vara i langan tima
geta leitt til punglyndis og depurdar og mynda pannig sleman vitahring, til pess ad reyna hafa
stjorn & verknum er naudsynlegt ad reyna ad rjufa pennan vitahring eins fljott og audid er (Le
Gallez, e.d.).

Eftirfarandi eru stuttar lysingar einstaklinga med adaafbrigdi EDS sem adgengilegar
eru & 4 sidu a veraldarvefnum. pbetta er sida sem sjuklingar og dhugafolk um sjukdéminn hafa
stofnad og deila par saman lidan sinni, upplifun af sjakdémnum og gédum rddum (Live
gently, e.d.; I hate living with Ehlers danlos syndrome, e.d.). Lysingar pessara einstaklinga
sem parna skrifa endurspegla vel hid daglega lif pessa sjuklingahdps og er pad merkilegt ad
sj& ad pratt fyrir fjolpjédlegan bakgrunn eru allir ad kljast vid pad sama. bannig geta
einstaklingar sem bla i landi par sem pekking & sjakdémnum er litil nytt sér pau rad sem
gagnreynd eru annarstadar. Lysingarnar varpa ljési & upplifun pessara einstaklinga af daglegu
lifi peirra:

Lysing ungrar kona med EDS: betta er mjog sleemur dagur i dag. Maki minn er
astrikur og yndislegur madur en hann getur ekki skilid hvad ég finn mikid til. Kannski vegna
pbess ad ég set upp ,,svipinn” sem segir ad pad er i lagi med mig, minn fina front. En dagurinn
i dag er mjog sleemur. Axlir, hné, mjadmir, bak, hals, hendur... ég finn bara til at um allt... mig
langar bara ad sofa eda grata.

Og énnur ung kona segir: Eg er svo preytt 4 ad hafa EDS og allan skitinn sem fylgir,
ég finn stodugt til, hver einasta hreyfing er erfid, bakid er ad drepa mig, mjédmin er alltaf ad
renna Ur lid, ég finn ekki fyrir fingrunum pvi peir eru alltaf dofnir, allajafna hef ég svo mikinn
sarsauka i hndunum, 6xlin er farin ad renna ur lid nokkrum sinnum & dag. Aumingja bérnin
min hafa pennan sjukdém lika (4, 6 og 9 &ra) og finna 6l til. Eg er ad reyna ad fa eins mikla

hjalp handa peim eins og ég get. Eg er svo preytt, svo stressud, & allt of mikid af lyfjum og ég
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get ekki hugsad skyrt halfa stundina. Afsakid hvad ég kvarta mikid en ég parf ad koma
pessum &hyggjum fra mér.

Sjuklingar med EDS eiga pad margir sameiginlegt ad hafa hitt einstaklinga sem hafa
litinn skilning & sjukdémnum og samskipti vid heilbrigdisstarfsfolk veldur peim oft
vonbrigdum. Margir hafa pa sdgu ad segja ad upplifun peirra & sarsauka hafi ekki verid tekin
trdanleg. Par sem ad verkir sem fylgja EDS geta verid margvislegir og feerst til um likamann
pba gat pad verid erfitt ad lysa verkjunum fyrir heilbrigdisstarfsfélki og pad vantadi oft
skilning & pvi hversu margslunginn sjukdémur EDS er. Petta skilningsleysi leidir af se
60ryggi og vanlidan hja sjaklingum (Berglund o.fl., 2000).

Verkir i fotum. Verkir i fotum eru algengir hja EDS sjuklingum. Verkirnir eru
misjafnir & milli sjuklinga, en eitt af pvi sem er algengt er ad EDS sjuklingar hafi klumbufét
og eigi pvi erfitt med ad nota venjulegan skoblnad &n pess ad pad valdi vandkvaedum vid
gang. | 18% af peim tilvikum sem ad EDS sjuklingar purfa ad gangast undir skurdadgerd er
pad vegna kvilla i fétleggjum (Berglund, Nordstrom, Hagberg, Mattiasson, 2005).
Rannsdknir hafa synt ad verkir i fotum valda EDS sjuklingum miklum kvélum og hafa
hamlandi ahrif & daglegt lif peirra.

Rannsdkn Weinbergs o.fl. (1999) syndi ad 77% af peim EDS sjuklingum sem peir
skodudu pjadust af verkjum i 6kkla, 6kklinn var laus og bélginn og gerdi pad ad verkum ad
erfitt var ad hreyfa sig. Einnig syndi rannsokn Stanitski o.fl. (2000) ad lidverkir voru til stadar
hja 88% peirra sjuklinga sem peir skodudu og ad geta til gangs var skert hja 61%
sjuklinganna. Rannsdknir hafa p6 synt ad sjuklingar med s&daafbrigdi EDS hafa verki & feerri
stodum heldur en sjaklingar med adrar gerdir af EDS (Sacheti o.fl., 1997).

I rannsokn sem gerd var & EDS sjklingum i Svipjod var verid ad kanna hvort ad peir

finndu fyrir verkjum i fétum og hversu miklir verkirnir veeru pa. Pridjungur patttakendanna i
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rannsokninni sogdust pjast af miklum stanslausum verkjum i fotum. I rannsékninni var spurt
at i dnnur vandamal tengd fotunum en verki og kom pa i ljos ad pessir einstaklingar fundu
lika fyrir pvi ad hudin var punn, ternar beygladar, neglurnar stokkar og skynareyti minnkad.
Afleidingar verkjanna og annarra kvilla i fotum gerdu pad ad verkum ad einstaklingarnir attu
erfidara med ad hreyfa sig, standa, sinna daglegum athéfnum likt og ad versla inn og petta
takmarkadi getu til ad sinna félagslifi (Berglund o.fl., 2005).

pad kom i ljos ad flestum fannst naudsynlegt ad fa sko sem ad stydja sérstaklega vel
vid fotinn og sem eru mjog mjukir pannig ad litil heetta sé & ad peir rifi hudina (Berglund o.fl.,
2005).

Freedsla tengd verkjum hja EDS sjaklingum. Til eru margar leidir til
verkjastjornunar og adeins ein af peim er verkjalyfjagjof. begar sjuklingur hefur i samradi vid
sinn leekni fundid rétt lyf i réttum skdmmtum sem ad henta hverjum og einum pa er
naudsynlegt ad leita lika annarra leida til pess ad bata lidan og koma i veg fyrir frekari
fylgikvilla sjukdémsins (Le Gallez, e.d.).

Hita og kuldamedferd

Med pvi ad leggja ymist heitan eda kaldan bakstur & aumu svaedin er hagt ad lina
sarsaukann. Hita/kulda baksturinn mun likast til ekki virka sem laekning en getur virkad til
pbess ad lina pjaningar og gott er ad nota hann saman med verkjalyfjum til ad fa fram betri
verkan peirra. Einnig geta heitar sturtur og bdd haft géd ahrif (Le Gallez, e.d.).

Nudd
Gott getur verid ad lata nudda aum svadi eda allan likamann i heild til pess ad lina verki og
einnig er pad goa leid til ad na ad slaka a. Pad er pd afar mikilvaegt fyrir EDS sjuklinga ad

hafa pad i huga ad pad skal nudda mjuklega og nota oliu til ad pess ad teygja ekki of mikid a
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hadinni og eiga pa & heettu ad merja hana er rifa. Adeins nokkurra mindtna nudd getur reynst
gaa leid til verkjastillingar (Le Gallez, e.d).

Athyalisdreifing

pad ad dreifa huganum er lika god leid til verkjastillingar. G6d leid til ad dreifa
huganum er ad sinna &hugamalum sinum og/eda finna sér ny ahugamal til 4stundunar sem

geta leitt hugann fré verknum (Le Gallez, e.d.).

Medganga og feeding hja konum med EDS adaafbrigdi

Miklar breytingar verda & likama méodur & medgongu. Lifedlisfreedilegar breytingar
verda & horménaframleidslu modurinnar, alag eykst a hjarta- og eedakerfi og breytingar verda
a kyn- og pvagferum.

Miklar breytingar verda & likama mddur & medgongu. Lifedlisfreedilegar breytingar
verda & horménaframleidslu modurinnar, alag eykst a hjarta- og eedakerfi og breytingar verda
a kyn- og pvagfaerum.

Hormdnaframleidslan. pad verdur gridarleg aukning a Progesterone framleidslu &
medgongutimanum sem veldur pvi ad pad verdur minni védvaspenna i sléttum vodvum, pad
er ad segja peir gefa betur eftir. Sléttir vodvar svo sem vélindad verdur eftirgefanlegra, pad
verdur seinkud teeming i maga og seinkadur flutningur faedu um meltingarveginn, minni
vodvaspenna i leginu, Gtvikkun i bl6dzedum og lungnaberkjum.

Hjarta- og edakerfid. Blodmagnid i likamanum eykst mikid a medgongutimanum.
Bloovokvinn eykst hlutfallslega mest en svo a sidasta pridjungi eykst blédkornaframleidslan
einnig umtalsvert. Bl6dmagnid eykst um um pad bil 1500 millilitra eda um 40-45% fra pvi
sem var fyrir medgongu. Framleidslugeta hjartans, pad er ad segja utslattarmagnio (cardiac
output) eykst pétt alla medgénguna og naer hamarki a 32. viku medgdngu og hefur pa aukist

um 30-50% fra pvi sem var fyrir medgongu.
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Kyn- og pvagferi. Legid margfaldast ad steerd & medgongutimanum og bl6dfledi um
legid eykst ad sama skapi Ur pvi ad vera um 50 millilitrar & minGtu & attundu viku medgéngu
upp i pad ad vera um 500 millilitrar & minatu & fertugustu viku medgéngunnar (Ernest, 2008;
Lowdermilk og Perry, 2007).

Medganga og feding er konum med adaafbrigdi EDS gridarlega ahaettusom. pekktir
fylgikvillar sem geta komid upp & medgdngutimanum eru ristilrof, lifrarrof, legrof, rof &
kransaedum, rof & ytri mjadmaslageaed eda holedarof (vena cava) eda truflun eda rof & 6sad.
Rédlagt er ad konum med edaafbrigdi EDS sé bodid upp & radgjof fyrir getnadinn par sem
peim er gerd grein fyrir ahaettupattunum. Konum atti ad standa til boda ad leggjast inn til
eftirlits & sidasta pridjungi medgongunnar auk pess sem peim tti ad vera radlogd takmorkun
a likamlegri athafnasemi & pvi timaskeidi. Viohafa ber stdduga arvekni gagnvart mégulegu
&0a- og ristilrofi (Ernest, 2008).

Konur med edaafbrigdi EDS eru i mikilli heettu & legrofi og slagaedarofi fyrir, i og
fyrst & eftir feedingu. Danartionin i pessum hop er um 12%. Miklar legblaedingar eru algengar
fyrst eftir feedinguna og oft er ekki vid paer radid nema med legndmi (Germain, 2007; Pepin
og Byers, 1999). Fyrirburafsedingar eru algengar vegna veikleika leghalssins og einnig vegna
veikleika i fosturbelgjum (V. Burrows, e.d.).

Pepin, Schwarze, Superti-Furga og Byers (2000) foru yfir sjukdéms- og
fjolskyldusogu 220 einstaklinga med lifefnafraedilega stadfesta sjukdoémsgreiningu af
@daafbrigdi EDS asamt 199 attingjum peirra sem einnig hafa sjokdéminn. I nidurstédum
peirra athugana kom i 1jés ad vandamal tengd medgongu leiddu til dauda i 12 tilfellum hja
peim konum sem urdu barnshafandi en paer voru alls 81. Samtals urdu pessar 81 konur
barnshafandi 183 sinnum og leiddu 167 af peim medgongum til faedingar lifandi nybura a

tilsettum tima, prja born faeddust andvana, pad voru 10 fosturlat og prjar fostureydingar. Af
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konunum 12 sem létust pa létust fimm peirra vegna legrofs i fedingu, tveer vegna adarofs i
feedingu og fimm vegna &darofs snemma eftir feedingu.

Nidurstoour tilfellarannsokna benda flestar til pess ad skynsamlegt sé ad hugleida
snemmbuinn keisaraskurd & 32.-34. viku medgongu til ad draga Ur likum & mdgulegum
pekktum fylgikvillum svo sem legrofi (Erez, Ezra og Rojansky, 2006; Ernest, 2008; Lurie,
Manor og Hagay, 1998). bad eru pé ekKi til rannsoknir par sem adalefnid er gildi
snemmbuinna keisaraskurda sem geta stadfest eda hrakid pessar nidurstodur tilfellarannsékna
(Germain, 2007). Skynsamlegt pykir p6 ad i 6llum tilfellum séu barnshafandi konur med
aedaafbrigdi EDS i dheettu medgongueftirliti og ad peer fai itarlega freedslu um mogulega
fylgikvilla og hvernig er haegt ad draga Ur likum & peim (Pepin og Byers, 1999).

Haegt er ad gera erfdarannsokn & fostri i modurlifi til sjukdomsgreiningar en pad er
ekki heettulaust og skyldi pvi vega og meta dhattuna og akkinn vel &dur en akvordun er tekin
(Germain, 2007). bad er baedi haegt ad gera pad med rannsokn & edabelgssyni sem tekid er &
10.-12. viku medgongu eda med pvi ad gera DNA rannsdkn & fosturfrumum sem teknar eru
med legvatnsastungu & 15.-18. viku medgongu ef fyrir liggur greining & fjélskyldumedlim
(Ernest, 2008; Pepin og Byers, 1999) . bad er einnig vida moguleiki a ad gera erfoafreedilega
sjukdémsgreiningu a fésturvisi &dur en honum er komid fyrir i legi moédur i samvinnu vid
glasafrjévgunarstédvar og er pad haettuminna sjukdomsgreiningaferli fyrir médurina auk pess
sem pad getur komid i veg fyrir ad foreldrar purfi ad taka akvordun um féstureydingu sé
fostrid greint 8 medgongutimanum (Lowdermilk og Perry, 2007; Pepin og Byers, 1999;).

Freedsla tengd medgongu og faedingu fyrir konur med aedaafbrigdi EDS. Fradsla til
einstaklinga med adaafbrigdi EDS um barneignir etti ad byrja adur en til getnadar kemur.
Mikilveegt er ad erfoasérfreedingur veiti sjukdomsgreindum einstaklingum itarlega freedslu um

aheettupeetti og algenga fylgikvilla medgdngu og faedingar fyrir konur med edaafbrigdi EDS.
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Eins skyldi veita itarlega freedslu um likurnar & pvi ad afkomandi peirra erfi hid stokkbreytta
gen. Kynntir skulu vera peir kostir sem mogulegir eru vardandi sjukdémsgreiningu & fostri i
modurkvidi og jafnvel & fosturvisisstigi eins og greint hefur verid fra hér ad framan.
Barnshafandi konum med adaafbrigdi EDS skal veitt itarlegt eftirlit og freedsla. (Germain,
2007; Pepin og Byers, 1999).

Barnshafandi konur med a&daafbrigdi EDS eru i heettu & ad fa @dahnita. £dahndtar
myndast medal annars vegna aukins prystings fra leginu & edarnar sem liggja fra grindinni og
vegna aukins vokvamagns i blédrasarkerfinu. bad eru auknar likur & ad pessar barnshafandi
konur fai blaeedahnuta & feetur, ytri kynfeeri og/eda endaparm (gyllinsed/haemorrhoids). bessar
konur ettu ad fra freedslu um pé paetti sem peer geta haft hrif & til ad draga ur likum & pvi ad
slikir @dahndtar myndist og draga Ur einkennum og verkjum fra edahnitum sem pegar hafa
myndast. beer ettu ad fordast langar stéour og langar setur og eins pad ad sitja med
krosslagdar feetur. BI6drasin i fotunum verdur aukin og skilvirkari med léttum afingum, svo
sem med pvi ad hreyfa 6kklana pannig ad peir myndi litla hringi pegar setid er eda ad lyfta sér
upp & tabergid (Karitas Ivarsdottir og Ragnheidur Bachmann, 2008; Miller, 2008).

Notkun studningsfatnadar setludum fyrir konur & medgongu, eins og sokka og
sokkabuxna getur dregid Ur einkennum fra &dahnitum sem hafa myndast med pvi ad veita
adhald og draga pannig ur prystingi, slikur fatnadur er p6 ekki talinn koma i veg fyrir myndun
@dahn(ta (Karitas Ivarsdéttir og Ragnheidur Bachmann, 2008; Miller, 2008).

pad er barnshafandi konum jafnmikilveegt og fyrir medgdnguna ad geeta pess ad fa
ekki haegdatregdu. Med pvi ad fordast haeegdatregdu geta paer dregid Ur likum & ad fa gyllinaed
auk pess sem pad dregur Ur alagi a ristilinn. Til ad fordast haegdatregdu er mikilvagast ad
auka trefjainntoku og vokvaneyslu. Allt greenmeti er til ad mynda trefjarikt og margir avextir

lika svo sem dddlur, sveskjur og kivi. Dagleg hreyfing batir lika meltinguna til muna og getur
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pannig dregid ur likum & heegdatregdu. Reglulegar grindarbotnsefingar baeta bl6dfleedi i og
vid kynfeeri og eru pvi medal annars mjog gagnlegar til ad vinna gegn edahnitum a pvi svadi
(Karitas Ivarsdéttir og Ragnheidur Bachmann, 2008; Miller, 2008).

Ekki er 6algengt ad konur finni fyrir 6gledi og séu med uppkost a fyrsta pridgjungi
medgongu. Ogledi og uppkost er ekki taldir algengari fylgikvillar medgongu hja konum med
a@daafbrigdi EDS en hja 6drum konum en itrekud uppkdst geta haft meiri afleidingar fyrir paer
par sem allajafna verdur mikid alag a efri meltingarveg vid uppkost (Karitas Ivarsdottir og
Ragnheidur Bachmann, 2008; Miller, 2008). bad ad borda storar maltidir, borda eda
umgangast bragd- og lyktsterkan mat getur aukid & 6gledina og ytt undir uppkdst. Til eru
ymasar leidir, baedi hefdbundnar og éhefdbundnar til ad draga ar likum & égledi og uppkdstum.
Heegt er ad fa i flestum apdtekum prystipunktaarmbdnd sem geta hjalpad. bau prysta &
punktinn P6 & GInlidnum par sem armbandid & ad vera. Sveiflur i blddsykri geta aukid 6gledi
0g uppkdst og skyldi konum pvi radlagt ad hafa ekki langt milli maltida heldur ad borda
margar litlar maltidir yfir daginn. Engifer i matargerd hefur reynst hjalplegt i sumum
tilfellum. Einnig skyldi freeda konurnar um mikilveegi aukinnar vokvainntektar ef uppkost

eiga sér stad (Karitas Ivarsdéttir og Ragnheidur Bachmann, 2008; Miller, 2008).

Bdrn med sedaafbrigdi EDS

pad ad rannsaka og sjukdémsgreina einkennalausan einstakling & sskuarum hans
vekur upp sidferdilegar vangaveltur. EKKi skyldi leitast vid ad sjukdomsgreina einkennalausan
einstakling & aeeskuarum hans ef synt pykir ad sjukdomsgreiningin geti ekki leitt af sér
jakvaedar afleidingar fyrir einstaklinginn.

Helstu rokin gegn pvi ad sjukddémsgreina einkennalausan einstakling i barnasku eru

pau ad pad sviptir einstaklinginn valinu um pad hvort hann vill fa pessar upplysingar eda ekki
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0g pad eykur likurnar & stimplun (stigma) innan fjolskyldunnar og i neersamfélaginu og getur
pannig mogulega haft ahrif & menntun vidkomandi og starfsframa.

Hinsvegar er sjukdomsgreining & einkennalausum einstaklingi i barnaesku, sem er i
ahaettuhdpi fyrir arfgengum sjukdomi sem er pekktur fyrir ad koma fram & fullordinsarum,
talin réttleetanleg i peim tilfellum par sem sjukddémsgreiningin getur sannarlega komid sér vel
fyrir barnid og ordid pvi til hags- og heilsubdta (Pepin og Byers, 1999). bad ad stadfesta
sjukdomsgreiningu einstaklinga med edaafbrigdi EDS snemma 4 lifsleidinni getur aukid
heilsufarslegt 6ryggi peirra. Greiningin getur mogulega utilokad pad ad vidkomandi
einstaklingur sé med sjukdominn og pannig eytt erfidum ahyggjum og vangaveltum med pvi
ad gera paer Oparfar (Pepin og Byers, 1999). Sjukddémsgreining mun einnig geta gert pvi
heilbrigdisstarfsfolki sem starfar i nsersamfélagi vio einstaklinginn kleift ad afla sér
upplysinga um pennan sjaldgeefa sjukdom i tima svo pad sé betur i stakk buid til ad veita
vidkomandi pa heilbrigdispjonustu sem hann mun kunna ad purfa & ad halda i framtidinni.
Jafnvel pétt svo engin laekning sé til vid sjukdémnum getur rétt sjakdémsgreining i tima
bodid upp & moguleikan & betra heilbrigdiseftirliti med einstaklingnum par sem helstu
aheettupeettir sjukddémsins er kunnir og pannig er jafnvel haegt ad gripa inn i med videigandi
radstéfunum adur en lifségnandi sjukdomsatburdir eiga sér stad. Med timalegri
sjukdémsgreiningu er einnig haegt ad bjoda upp a videigandi radgjof og freedslu um hentugan
lifstil i forvarnarskyni sem getur aukid lifsgeedi einstaklingsins og jafnvel dregid pad ad
alvarleg sjukdomseinkenni komi fram (Chien og Muiesan, 2005; Lawrence, 2005; Watanabe
og Shimada, 2008).

Mikilveegt er ad akvordun um ad sjukdomsgreina einkennalaust barn sé
einstaklingsmidud vid adstaedur hvers og eins og ad akvordun sé tekin af vel upplystu og

yfirldgdu radi. Einnig er mikilveaegt ad einstaklingum sem greindir eru med arfgengan
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sjukdom sé bodid upp & vidtal og radgjof hja erfdaserfredingi. Kliniskar erfoafraedilegar
upplysingar attu ad innihalda freedslu um sjukdémsgreiningu, sjukdomsmat, batahorfur,
forvarnir, dheettupeetti og exlunarmoéguleika (V.Burrows, e.d.; Watanabe og Shimada, 2007).

Einstaklingar med a&daafbrigdi EDS verda sjaldan fyrir alvarlegum heilsubresti vegna
sjukdomsins i barnasku og eru pvi oft ekki sjukdémsgreindir fyrr en peir eru komin &
fullordinsar. I peim tilfellum par sem sjikdémurinn er pekktur i fjolskyldunni er liklegra ad
barn sé greint ungt. Mikilveegt er ad adlaga uppeldi barnsins ad peim lifsstil sem studlar ad pvi
ad barnid haldi heilsu lengur en ella med pvi ad lagmarka likamlega areynslu og slit & veikum
bandvefjum likamans. Pad sem tilheyrir videigandi lifsstil er ad geeta ad hollu matareedi og ad
koma i veqg fyrir ad barnid fai haeegdatregdu. Eins attu foreldrar ad hvetja barn sitt til ad stunda
ipréttir sem ekki reyna mikid & likamann svo sem sund, joga og tafl en fordast bardagaiprottir
0g jadariprottir sem geta falid i sér htgg og adra likamlega dverka og mikla areynslu & hjarta-
og &dakerfid (V.Burrows, e.d.).

Um 12% nybura faedast med klumbufét og um 3% med medfedda aflégun
mjadmagrindar. | a&sku eru kvidslit, loftbrjost og endurtekin lidhlaup pekkt auk tidra og
vidteekra marbletta hja einstaklingum med sdaafbrigdi EDS (Pepin og Byers, 1999).

Klumbufétur er pad astand fotar pegar teer visa nidur og feetur snda inn & vid. Medferd
midast ad pvi ad na faetinum réttum. Fotlunin & feetinum er 6ll fyrir nedan hné og hun er
afleiding vanprounar a fyrstu stigum fésturskeidsins. Synt hefur verid fram a tilfelli par sem
@damissmid er i kKlumbufétum, vontun & slageedum i fotum pad er arteria tibialis anterior og
arteria dorsalis pedis (Dobbs, Gordon og Schoenecker, 2004).

Fraedsla tengd bérnum med edaafbrigdi EDS. Mikilvaegt er ad foreldrar fai vioteka
freedslu um sjukddéminn. Foreldrum etti ad vera gert kunnugt um hvar hagt er ad nalgast

vidurkenndar upplysingar & handhagan hatt og eins hvert pau geti leitad i neyd. Eins og fram
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hefur komid er sjukdomurinn arfgengur og pvi mikilveegt ad fjolskyldan fai samhlida eda i
kjolfar greiningu barnsins vidtal og radgjof hjé erfdasérfreeding og ad samfella se i eftirliti og
eftirfylgd med greindum medlimum fj6lskyldunnar (Watanabe og Shimada, 2008). Einnig er
mjog mikilveegt ad gleyma ekki ad veita 6drum adstandendum hinna greindu studning og
fraedslu eftir pvi sem vid &. Foreldrar barna med s&daafbrigdi EDS attu ad fa studning vid ad
seetta sig vid hlutskipti barna sinna (Berglund, Mattiasson og Nordstrém, 2003). Einnig &ttu
peir ad fa hvatningu til ad adstoda barnid sitt vid ad lifa innihaldsriku og godu lifi med
sjukdéminn. Foreldrarnir &ttu ad reda opinskatt um sjukdéminn par sem pad a vid, svo sem
vid onnur skyldmenni, kennara, ipréttakennara, iprottapjalfara eda geesluadila barnsins til ad
auka likur a pekkingu og skilningi og audvelda barninu lifio med sjukdéminn. Einnig getur
pad ad reda opinskatt um sjukdéminn dregid ar likum & forddbmum og asékunum sem
foreldrarnir geta lent i s6kum pess ad barnid peirra er 6tt og titt med stora og jafnvel dberandi
marbletti vida um likamann. Einnig er mikilveegt ad allir peir adilar sem koma ad
heilbrigdispjénustu vid barnid, svo sem heimilislaeknir, tannlaeknir og
skolahjukrunarfraedingur, séu upplystir um sjukdominn og mogulega annmarka af hans
voldum (V. Burrows, e.d.). bekking fagadila & EDS er mikilvaeg til ad tryggja ad sjuklingar
med EDS njoti videigandi studnings og skilnings & astandi sinu. Born med a&daafbrigdi EDS
hafa gjarnan porf fyrir hjukrunarfreeding sem talsmann sinn. Pessi born geta purft & sérstokum
vornum ad halda gegn averkum og slysum, en pau purfa engu ad sidur svigram til ad geta
rslast og leikid sér i hopi jafnaldra.

Hjukrunarfreedingar eru i kjoradstddu til ad freeda foreldra, kennara og adra sem koma ad
uppeldi og uménnun barnsins um parfir barnsins og hvada athafnir eru askilegar og hvada
athafnir skyldi forda barninu fra ut fra heilbrigdissjonarmidum. Mikilvaegt er ad reyna eftir

fremsta megni ad adlaga likamlegar athafnir og leiki i umhverfi barnsins pannig ad pad stingi



Heimildarsamantekt um adaafbrigdi EDS 41

ekki i staf vid 6nnur born og geti tekid péatt. Pannig minnka likurnar & pvi ad barnid upplifi sig

einangrad eda 6druvisi en énnur bérn (Whitelaw, 2004).

Sélfélagsleg heilsa og lidan sjuklinga med edaafbrigdi EDS

EDS er langvinnur sjukdémur (Ehlers-Danlos Syndrome Network, 2008). Langvinnur
sjukddmur er sjukdomsastand sem varir lengur en sex manudi og hefur ahrif a likamlega,
salrena og félagslega lidan (Potter og Perry, 2005). Lif einstaklinga med EDS a&daafbrigdid er
oft litad af verkjum um likamann og hradslu vegna yfirvofandi skyndidauda (Berglund o.fl.,
2000).

Monahan og fleiri (2007) skilgreina langvinn veikindi sem: Leknisfraedilegt astand
eda heilsufarsvandamal sem leidir til einkenna eda fétlunar sem krefjast langtima
medhdndlunar eda studnings (prir manudir eda lengur). Vidvarandi (6vidsnuanlegt)
sjukddémsastand eda fotlun sem hefur ahrif & allt lif einstaklingsins og kallar a
stuoningsmedferd og sjalfsumonnun til ad vidhalda starfsemi og koma i veg fyrir meiri skada
eda veikindi.

Til eru faar rannsoknir um ahrif EDS a sélreena og félagslega lidan og heilsu sjuklinga.
En i okkar heimildaleit pa eru rannsoknir eftir hina seensku Brittu Berglund par fremstar i
flokki ( Berglund o.fl., 2000; Berglund o.fl., 2003; Berglund o.fl., 2005).

Einstaklingar med EDS tala um pad ad sjukddémurinn sé alltaf med peim, hann hefti lif
beirra og hafi ahrif & teekifeeri til ad velja sér menntun, atvinnumoguleika og félagslegar
athafnir (Berglund o.fl., 2000). Adaafbrigdid af EDS er sem betur fer frekar sjaldgeef, um 3-
5% EDS sjuklinga eru med afbrigdid. Hinsvegar er pad talio liklegt ad pessi tala sé heerri pvi
ad margir sem hafa mild einkenni hafa ekki verid ad fa greiningu snemma (Berglund o.fl.,

2000).
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pad er mjog mismunandi hvernig folk tekst & vid pad ad greinast med langvinna
sjukdoma, til er baedi jakvaed og neikvaed adlogun. Jakvaed adlogun leidir til lausnar
vandamala og nyrrar hegdunar, svo sem notkun uppbyggilegra leida til ad adlagast
breytingum eda betri haefni til ad meeta aféllum i framtidinni. Neikvaed adlogun, er pegar
einstaklingurinn synir hegdun sem er ekki vaenleg til arangurs vid ad leysa vandamalid eda
adlagast peim krofum sem daglegt Iif gerir til hans (Paterson, 2001).

I rannsokn sem Stamm o.fl. (2008) gerdu & vidbrogdum niu einstaklinga sem eru med
gigt kom ymislegt fram sem hagt er ad yfirfeera & adlogun peirra sem eru med EDS. par kom
fram ad sex konur litu & sjukdéminn eins og askorun, paer atludu ekki ad lata sjukddéminn
verda husbonda yfir sér og héldu afram lifi sinu. Fjorar af peim sdgdu ad gigtin hefdi gefid
beim tekifaeri og nyja askorun i lifinu sem peer reeddu jakvaett um. Tvaer sogdu ad helsta
askorunin veeri semja um hjalparteeki vid stofnanir til ad takast & vid takmarkanir sinar. Prir
einstaklingar, einn karl og tveer konur leerdu skref fyrir skref ad lifa med sjukdémnum. bau
brugdust hvorki jakvatt né neikvaett vid, reyndu frekar ad hunsa sjukdéminn. I lokin lerdu
pau ad setta sig vid og hondla sjukdominn. Hér a eftir er vitnad i lysingu Mariu af sjalfri sér,
han er ein af peim fjorum konum sem téku sjakdomnum eins og askorun. Maria lysir sér sem
manneskju sem er faer og virk, manneskju sem stjérnar stéru fyrirtaeki sem gengur vel.
petta lysir konu sem laetur sjukdéminn ekki stjorna sér og naer pvi Gt ur lifinu sem hun vill.
Hun hefdi geta lyst sér sem preyttri, verkadri konu sem vinnur allt of mikid.

I vidtali sem var tekid vid hjukrunarfreedinginn Douglas-Hand sem hefur sinnt EDS
sjuklingum i Bandarikjunum kom fram ad margir einstaklingar med EDS finnst ad margir
leeknar og adrir heilbrigdisstarfsmenn syni peirra sjukdémsastandi ekki skilning og geti par
med ekki veitt peim pa adstod sem peir purfa & ad halda. Petta leidir oft til kvida sjuklinganna

og hindrunar i samskiptum peirra vid lekna (Hand og Potash, 2002).



Heimildarsamantekt um adaafbrigdi EDS 43

Gerd var rannsokn i Svipjod af Berglund o.fl. (2000) par sem verid var ad kanna verki
og ahrif peirra 4 sjuklinga med EDS. Urtakid samanst6d af einstaklingum 18 ara og eldri sem
allir voru medlimir i studningshopi fyrir EDS sjuklinga. Vid pessa rannsékn kom i 1jés ad
EDS sjuklingum finnast peir lifa vio miklar takmarkanir og ad sjukdémurinn hefur margvisleg
ahrif & lif peirra. bad sem medal annars kom i 1j6s var mikill 6tti. Asteedur ottans voru
eftirfarandi:

Otti vid ad hudin myndi rofna: Jafnvel minni héattar meidsli gatu endad i storu sari og

miklum blaedingum, pessu fylgja heimsdknir & spitala og sarsauki.

Otti vid pad ad eignast barn: Konur sem hafa EDS geta fengi® marga sleema

fylgikvilla & medgongu auk pess sem ad sjukddémurinn gengur i erfdir og pvi erfitt ad taka pa
akvordun hvort ad pad eigi ad reyna vid barneignir eda ekki. Ein konan sem tok patt i
rannsokninni lysti pessum otta pannig:
Eg vil ekki verda ofrisk ef ég veit ad barnid mitt feer EDS. Eg verd ad vera nokkud
viss um ad barnid erfi ekki sjukdominn pvi ég vil ekki ad pad purfi ad ganga i
gegnum pad sama og ég hef purft ad gera (Berglund o.fl 2000 ).

Otti vid ad vera alitin vanhaft foreldri: batttakendur i rannsékninni sem attu bérn med

EDS lystu pvi ad peir hefdu oft lent i pvi ad vera asakadir um ad vera vanhafir foreldrar pvi
ad barnid peirra feer audveldlega sar og marbletti og purfa oft ad seekja sér leknisadstodar. Ein
konan sem tok patt i rannsékninni komst svona ad ordi:
Vid vorum a spitalanum, starfsfélkid lagdi mikla pressu & manninn minn og spurdi
hvort ad hann veeri ad beita barnid ofbeldi, par sem barnid var pakid marblettum. A
bessum tima vissum vid ekki ad barnid veeri med EDS og héfdum miklar ahyggjur

af pessum averkum. bad var ekki fyrr en nokkrum arum seinna sem vid komumst ad
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bvi ad petta orsakadist af pvi ad hin veeri med EDS, pad var akvedinn léttir
(Berglund o.fl. 2000).
Einnig éttast foreldrarnir um framtid barna sinna og pjast oft af samviskubiti yfir pvi ad hafa
borid sjukdominn yfir til barnanna sinna.

Otti vid ad missa atvinnu: Sjukdémnum fylgja margir fylgikvillar og pad getur verid

erfitt ad halda sér ad verki og ad hafa i vid samstarfsfolk sitt.

Ottinn vid pad ad sjukdémurinn taki & sig verri mynd en ordid er: Margir baru sig

saman Vvid ttingja sina sem einnig béru sjukdéminn og voru na ef til vill komnir i hjélastol
(Berglund o.fl., 2000). Einn madurinn sem tok patt i rannsékninni hafdi petta ad segja:
Adur en ég komst & fertugsaldurinn pa atti ég tveggja til priggja vikna timabil par
sem ad mér leid vel. NUna eru pessi timabil mun styttri og ég & engin timabil par sem
mér lidur eins og ég sé heilbrigdur, ég man ekki hvernig su lidan er (Berglund o.fl.
2000).

Hlutverk hjukrunarfraedinga i heilsueflingu sjuklinga med EDS adaafbrigdi.
Samkveemt Samkveemt Monahan o. fl., (2007) er mikilvaegt ad meta likamlega einkenni og
salfélagslegar parfir einstaklinga med langvinna sjukdoma asamt pvi ad meta likamlega faerni
og salfélagslega styrkleika. Kanna parf porfina fyrir félagslega pjonustu, studnings- og
sjalfhjalparhépa. Adstoda einstaklinga vid ad koma i veg fyrir félagslega einangrun og hvetja
til sjalfshjalpar. ba parf ad 6rva sjalfstraust einstaklinga, adstoda pa vid adlégun ad sjukdémi
0g veita peim og fjolskyldum peirra langvarandi studning.

i vidtali vid Douglas-Hand hjukrunarfraeding kemur fram ad mestu ahyggjur hans i
sambandi vid EDS sjuklinga er ad peir fai ekki paA uménnun sem peir purfa a ad halda.

Sjukdémseinkennin séu oft ordin pad alvarleg pegar sjakdomurinn er greindur ad illradanlegt



Heimildarsamantekt um aedaafbrigdi EDS 45

sé stjorna peim. Douglas hefur &hyggjur af pvi ad pessum sjaklingum sé ekki syndur s&
skilningur sem peir purfa & ad halda (Hand og Potash, 2002)

Efling eda styrking (empowerment) er skilgreind af the World Bank sem adferd til ad
auka getu einstaklinga eda hopa, til ad taka akvardanir med pad ad markmidi ad na arangri
WHO hefur lyst eflingu sem forsendu fyrir heilsu og etti ad vera leidandi samskiptateeki til ad
hjélpa langveikum ad bata heilsu og lifsgedi (Ayme, Kole og Groft, 2008). Styrking er
naudsynleg fyrir sjuklinga med sjaldgeefa sjukdéma, sem eru langvarandi og erfitt ad stjorna.
Sjalfstyrkjandi adferdir er til deemis ad finna i studningi fra sjalfshjalparhopum par sem fdlk
finnur studning og samsvorun vid sjuklinga sem eiga vid sama vandamal ad strida. bad getur
dregid ar félagslegri utskafun sem getur fylgt pvi ad vera med sjaldgeefan sjukdéom (Aymé
o.fl., 2008). Samkvaemt pessu gegna hjukrunarfreedingar mikilveegu hlutverki vid ad styrkja
skjolsteedinga med langvinna sjukdoma eins og EDS og hvetja pa til sjalfshjalpar.

Mikilvaegt er ad langveikir einstaklingar leeri ad atta sig & merkjum likama sins pannig ad peir
geti préad med sér feerni til ad taka eigin akvardanir um medferd og lagad hana ad daglegu
lifi, innan akvedinna marka. Einnig er mikilveaegt ad peir geti sett bodin fra likamanum i
samhengi vid daglegt lif og proa med sér skilning & likamlegri og andlegri lidan. Peir purfa ad
getad attad sig a hveneer einkennin eru pess edlis ad askilegt sé ad leita leeknis. (Monahan,

2007)

Sjuklingar med adaafbrigdi EDS & islandi

Arid 2006 greindust fyrstu einstaklingarnir hér & landi med a&daafbrigdi EDS.
Sjukrasaga einstaklinganna tveggja sem vid téludum vid er 16ng og strong og endurspeglar
&daafbrigdi EDS vel. Sjukrahuslegur peirra spanna nokkrar, langar innlagnir a um 40 ara
timabili. Asteedur pessara innlagna hafa medal annars verid vegna legrofs i kjolfar adgerdar &

legi, ristilrofs, rofs & milta og lifur, pvagleidari hefur farid i sundur og annad nyrad tekid.
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Badir pessir einstaklingar hofdu fengid ristilstoma sem einnig hafdi verio sokkt aftur.
Einstaklingar kdnnudust vid ad hafa upplifad hin demigerdu einkenni sjukdomsins svo sem
ad f& stéra marbletti vid litid areiti, allt sitt lif. beir bera badir hid demigerda andlitsttlit sem
gjarnan fylgir sjakdémnum.

I kjolfar sjukdomsgreiningar fyrstu einstaklinganna sem greindust med sjukdominn
vOoknudu upp spurningar, sokum edlis sjukdomsins, um adra medlimi fjolskyldunnar og
gttarinnar. Einstaklingarnir og adstandendur peirra hofu ad preifa fyrir sér eftir upplysingum
og fraedslu um sjukdéminn og hvada skref skyldi taka i framhaldi greiningarinnar. A peim
tima sem einstaklingarnir voru greindir var pekking & edaafbrigdi EDS litil sem engin hér a
landi og pvi ma med sanni segja samkvaemt frasogn peirra ad peim hafi verid hent Gt i “djdpu
laugina” vid greininguna. Fraedsla og studningur fra heilbrigdiskerfinu var bagborin og var
peim bent & ad leita sér upplysinga & eigin vegum.

Pegar petta er ritad er malum svo komid hér & landi ad greindir hafa verid fimm
fullordnir einstaklingar og prju bérn med EDS &daafbrigdid, allt skyldmenni. peir prir
fullordnu adilar sem greindir voru med sjukdominn & eftir fyrstu tveimur einstaklingunum
fengu ad peirra ségn enga fraedslu, studning, eda eftirfylgni i kjélfar greiningarinnar. Pad var
fyrir tilstudlan og & abyrgd fjolskyldumedlimana sjalfra ad fara fram & ad fa gerda
sjukdémsgreiningu & 6drum skyldmennum og gekk pad pvi midur ekki alveg hnokralaust ad
fa pad i gegn. Talid er nokkud vist ad ad minnsta kosti tveir einstaklingar i vidbot ar sému
fjolskyldunni, sem nu eru latnir, hafi einnig verid med sjukdéminn og latist af voldum hans.
pessir einstaklingar Iétust badir vegna skyndilegs a&darofs.

Eins og fram hefur komid er engin sérhafd heilbrigidispjonusta fyrir pennan

sjuklingahdp, enda sjukdémurinn nytilkominn hér & landi og greindir einstaklingar mjog fair.



Heimildarsamantekt um adaafbrigdi EDS 47

Framtidin. NG standa yfir ymsar rannsoknir & edaafbrigdi EDS vida um heim og
tralega fleiri rannsoknir en okkur er kunnugt um. Pad er okkur til dmeeldrar anzgju ad geta
sagt fra pvi hér ad & Islandi hefur ni verid lagt af stad med erfdafraedilega rannsékn & vegum
erfda- og sameindalaknisfredideildar LSH og hafa allir fullordnu einstaklingarnir sem
greindir eru med sjukdéminn sampykkt patttoku. Peir sem ad rannsdkninni standa eru Pall
Moller, yfirleeknir, Reynir Arngrimsson, erfdasérfraedingur og Signy Asta Gudmundsdottir,
leeknanemi. Tilgangur rannsoknarinnar er ad baeta pekkingu & sjakdémnum og einkennum
hans. Alvarleiki einkenna peirra sem greindir hafa verid & Islandi er kannadur til ad studla ad
askilegu eftirliti og videigandi pjénustu vid pa einstaklinga i framtidinni (Reynir
Arngrimsson, munnleg heimild, 26. mars 2010).

Nazli McDonnell, sérfreedingur i dldrunarleekningum hefur verid aberandi i
rannsoknum og freedslu um e&edaafbrigdi EDS i Bandarikjunum. Nazli er nG med stora
rannsokn i gangi par ytra og hefur 6skad eftir patttéku islendinganna sem greindir hafa verid
med sjukdéminn.

Hun hefur verid i sambandi vid pa Pal og Reyni i tengslum vid hugsanlega samvinnu &
framkvaemd a akvednum adarannsoknum sem islensku sjuklingarnir pyrftu ad gangast undir
0g pa mogulega hér & landi sé pad framkvaemanlegt (Reynir Arngrimsson, munnleg heimild,
26. mars 2010).

Samkveemt Watanabe og Shimada (2008) er i Japan verid ad rannsaka moguleikan a
genamedferd fyrir einstaklinga med EDS adaafbrigdi, med adur 6reyndri adferd. bessi adferd
byggist & nylega préadri teekni med svokalladri RNA truflun (RNA interference, RNAI) , med
bessari teekni verdur mogulega haegt ad gera akvedna genaumbreytingu (gene
posttranscriptional) 6virka. Synt hefur verid fram & ad med pvi ad nota bandvefsfrumur ar

hudvefjasyni einstaklinga med edaafbrigdi EDS og nota RNA. til ad hafa ahrif 4 COL3Al
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stokkbreytinguna. Pa hefur RNAI ekki ahrif a edlilegt MRNA en heegt var ad hafa ahrif & hid
stokkbreytta mRNA. Rannsoknin er framkvamd ,,utan likama” (in vitro). Pad eru uppi miklar
veentingar um ad med pessari teekni verdi i framtidinni haegt ad veita einstaklingum med EDS
&daafbrigdi lekningu og jafnvel leida med sému teekni til leekningar & fleiri arfgengum
sjukdémum sem erfast med rikjandi sjalflitningum.

I Frakklandi er nG i gangi langtima rannsokn & vegum Boutouyrie (2005) & pvi hvort
notkun beta blokkandi lyfsins Celiprolol geti dregid Ur eda seinkad adavandamalum og
adarofi hja einstaklingum med EDS &daafbrigdid. Rannsdknin hofst arid 2003 og er aztlad
ad henni ljuki i oktober 2010. batttakendur i rannsokninni eru 100 einstaklingar med stadfesta
greiningu a sjukdomnum EDS adaafbrigdi, pessir einstaklingar eru af badum kynjum og &
aldrinum 15-65 ara. Tilgata rannsoknarinnar er st ad hopurinn sem feer beta blokkaran hafi
um 50% feerri tilfelli um edavandamal en samanburdarhdpurinn & rannsoknartimabilinu. Pad

er pvi ekki langt ad bida eftir nidurstéoum ar pessari rannsokn.
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Umraedur

Tilgangur pessa verkefnis var i fyrsta lagi ad varpa ljési a sjukdominn EDS &daafbrigi
sem er nygreindur hér & landi og heilsu og lidan einstaklinga sem med hann eru greindir. 1 —
6dru lagi var tilgangurinn ad GUtbua leidbeiningar til handa pessum sjuklingum og pvi
heilbrigdisstarfsfolki sem kemur ad medferd peirra. Vid teljum petta vidfangsefni mikla
askorun par sem porfin fyrir aukna pekkingu & sjukdémnum og medferdarurradi tengd
honum. Var pvi ad okkar mati um frumkvoddlaverkefni ad reeda. Vio héfum pvi lagt okkur i
lima vid ad afla sérteekra og gagnreyndra heimilda til ad gera pessa ritgerd sem allra
metnadarfyllsta og freedilegasta pannig ad notagildid verdi sem vidtekast.

I tengslum vid petta verkefni héfum vid pytt og stadfeert kort sem gefid er Gt af Ehlers-
Danlos Support Group i Bretlandi. Badi i grein Germain (2007) og N.P. Burrows (e.d.) er
eindregid meelt med ad sjuklingar gangi med slikt kort og MedAlert armband & ser. Kortid er
ur hardplasti og i greidslukortasteerd. A kortinu eru helstu upplysingar um sjukdéminn auk
upplysinga til heilbrigdisstarfsfolks um helstu bradatilvik sem upp geta komid hja pessum
sjuklingum. Par er lika ad finna netsl6d & gagnlega upplysingasiou sem bydur upp & sérstakar
upplysingar fyrir heilbrigdisstarfsfolk & neydarstundu og simantmer Pals Moller, yfirleeknis &
deild 12-D & Landspitala Haskdlasjukrahusi (LSH) en hann hefur sampykkt ad vera
neydartalsmadur pessa sjklingahops hér & islandi. bess mé geta ad Pall hefur komid ad
umdnnun einstaklinganna sem fyrstir voru greindir hér & landi og pekkir pvi allra leekna best
péa fau sjuklinga sem greindir hafa verio med sjakdéminn hér a landi. Vid skrifudum einnig
leidbeiningabaekling sem er a&tladur fyrir heilbrigdisstarfsfolk og annan sem sérstaklega er
&tladur fyrir sjuklinga og ahugafélk um sjakdéminn. Vonir okkar standa til ad pessir

baklingar muni koma ad godum notum i framtidinni sem grunnupplysingar og leidarvisar.
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pad er mikilveaegt ad pessir einstaklingar, pétt fair seu, fai pa heilbrigdispjonustu sem peir
burfa & ad halda. Atla matti ad par sem morg einkenna sjukdomsins eru vel pekkt i tengslum
vid adra sjukddéma hefdi pessum litla sjuklingahopi med aedaafbrigdi EDS att ad vera bodid
upp & pau Urredi sem nytt hafa verid 6drum sjuklingum til goda til ad halda nidri eda vinna &
sinum einkennum. Ma par til ad mynda nefna almenna freedslu til einstaklinga med
nygreindan langvarandi sjukdém, vidtal og &zetlanagerd um eftirlit, frekari rannsoknir, mat &
freedsluporfum og endurhefingu. pa skyldi fara fram mat og skraning & peim einkennum
sjukdémsins sem einstaklingarnir hafa strax i kjolfar greiningar og videigandi adstod til ad
halda peim einkennum i skefjum eins og frekast er unnt. Fraedsla um bjargrad gegn
langvarandi sarsauka, neringarfraedslu og adrar varnir gegn hagdatregdu, tilvisun i vidtal vid
erfdasérfreeding og adstod og studningur vid ad adlagast, sa&ttast vio og medtaka peer
breytingar og hémlur sem sjukdémurinn hefur i for med sér. Auk freedslu um askilega
likamlega athafhasemi og hvad pad er sem pessir einstaklingar skulu fordast ad leggja &
likama sinn til ad draga ur likum a alvarlegum afleidingum sjukdémsins. bad er ad draga Ur
likum a likamlegum averkum eins og frekast er unnt med pvi ad fordast iprottir og athafnir
sem mogulega hafa i for med sér likamlega averka. Fordast valkveedar adgerdir og
a&darannsoknir sem fela i sér praedingu (Pepin og Byers, 1999).

Vid teljum mikilveegt ad pad sé samfella i medferd pessara sjuklinga, likt og
akjosanlegt er ad samfella og samvinna sé & milli sérfreedinga hvad vardar erfoafreedilegar
sjukddémsgreiningar (Watanabe og Shimada, 2007). Vid teljum pvi ad pverfagleg teymisvinna
sé akjosanleg par sem allir medlimir teymisins kynna sér sjukdominn vel og leggja svo sitt af

maorkum til ad mynda heildstaeda heilbrigdispjonustu til handa pessum sjuklingahdpi.
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Til ad teymid geti uppfyllt helstu heilbrigdisparfir pessa hdps, attu ad eiga seti i pvi baedi
lyfleeknir, erfoasérfreedingur, skurdlaeknir, hjukrunarfreedingur, neringarfreedingur,
sjukrapjalfi og sélfredingur. bad yrdi til mikilla hagsbdta og aukins 6ryggis ad teymid setti
saman og sendi fra sér greinagerd eda leeknabréf med upplysingum um sjukdéminn, sérkenni
hans og fylgikvilla til annars fagfolk sem hugsanlega kemur eda mun koma ad adhlynningu
sjuklingahdpsins. bad er pa fagfolk eins og heimilisleeknir, kvensjukdomaleeknir,

feedingalaeknir, 1josmadir, félagsfreedingur, idjupjélfi, barnaleknir og tannlaeknir.

Takmarkanir

pad er litio sem ekkert freedilegt efni til um hjukrun sjuklinga med &daafbrigdi EDS.
Af peim sokum notudum vid ad mestu leknisfraedilegt efni um sjukdéminn og
hjukrunarfraedilegt efni um hjukrun sjuklinga med langvinna sjukdéma sem heimfaera matti a
EDS sjuklingahopinn. Vid leitudumst vid ad kanna heilsufarsleg vandamal pessa
sjuklingahdps og pa einnig hvernig hjukrunarfraedingar heféu sinnt pessum vandamalum Til
demis greindum vid hve mikilveegt er ad fyrirbyggja haegdatregdu hja einstaklingum med
a&daafbrigdi EDS. Engar leidbeingar voru til um pad vandamal sem &tladar voru EDS
sjuklingum sérstaklega og pvi nyttum vid almennar vidurkenndar hjakrunarleidbeiningar til
pess ad finna lausn & peim vanda.

Pegar vio drogum saman petta verkefni pa erum vid mjog ansegdar med arangur vinnu
okkar. Vid 16goum mikla vinnu i ad adlaga freedsluna ad peim upplysingum sem fyrrnefndir
einstaklingar upplifou porf fyrir. Ritgerdin dregur saman heilsufarsvanda pessa sjuklingahdps
0g pa hjakrun sem hopurinn parfnast. Teljum vid okkur pvi hafa lagt mikilveegan grunn ad

hjukrun og heilbrigdispjonustu fyrir pennan sjuklingahop innan islenska heilbrigdiskerfisins.
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Lokaord

Vid sem ad pessu verkefni stondum hofum vinnu okkar & pvi ad taka 6formlegt vidtal
vid einstaklinganna tvo, eins og ad framan greinir. bad vidtal veitti okkur g6da innsyn i stodu
pbeirra i heilbrigdiskerfinu og var okkur mikill akkur i ad leggja linurnar fyrir ahersluatridi og
markmid verkefnisins.

Eitt af markmid okkar med pessari ritgerd var hanna freedsluefni handa
heilbrigdisstarfsfolki og sjuklingum med EDS &daafbrigdid. Pannig vildum vid leggja okkar
ad morkum til ad auka pekkingu & einkennum sjukdémsins og feerni hjukrunarfreedinga og
annars heilbrigdisstarfsfolks til ad veita einstaklingum med sjukdéminn videigandi pjénustu.
Eftir ad hafa raett einstaklinganna tvo komumst vid ad pvi ad porfin fyrir beetta pjonustu vid
pennan sjuklingahdp er nokkud vidtek en vel framkveemanleg og i raun virdist
bjonustuskorturinn hafa stafad af pekkingarleysi ad miklu leyti. Okkur langadi til pess ad
kanna hvernig heilbrigdisstarfsfolk og pa adallega hjukrunarfreedingar geetu adstodad pessa
einstaklinga vid ad efla heilsu sina og leera ad lifa med sjakdémnum.

pad sem hefur mest gildi fyrir hjukrunarfraedinga er pvi ad fa leidbeiningabaekling um
hjakrunarparfir pessa sjuklingahdps par sem enginn slikur er til hér & landi.

Vid teljum mikla porf & hjukrunarfraedilegum rannséknum & hjukrunarpdrfum pessa
sjuklingahdps en mjog litid er til af slikum rannsoknum og hefur engin verid gerd hér a landi
enn sem komid er. Einnig teljum vid ad mikilveegt sé ad ut fra rannsoknanidurstédum veroi

unnar kliniskar leidbeiningar fyrir pennan sjuklingah6p hér a landi.
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