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Útdráttur 

Ehlers Danlos Syndrome (EDS) er samheiti á hópi arfgengra bandvefssjúkdóma. 

Stökkbreyting á geninu COL3A1 er valdur af æðaafbrigði EDS en æðaafbrigðið er einmitt sá 

flokkur sjúkdómsins sem heimildasamantekt þessi fjallar um. Próteinið sem genið COL3A1 

framleiðir er notað til að setja saman stærri sameindir sem nefnast kollagen III afbrigði. 

Kollagen veita formgerð, stuðning, styrk og sveigjanleika í bandvefjum um allan líkamann. 

Hjá einstaklingum með EDS æðaafbrigðið er því mikil brenglun á kollagenframleiðslu og það 

veikir bandvefinn. 

Alvarlegustu fylgikvillar sjúkdómsins eru rof á innri líffærum. Þetta á sér oftast stað í 

slagæðaveggjum en einnig er algengt að rof komi á þarma og þá einkum bugaristil. 

Æðaafbrigði EDS hefur mikil áhrif á líkamlega og sálfélagslega líðan sjúklinga sjúklinga. 

Heimildasamantekt þessi miðast við að setja fram fræðsluefni fyrir sjúklinga og 

hjúkrunarfræðinga og annað heilbrigðisstarfsfólk með það að markmiði að efla og bæta heilsu 

og líðan sjúklinga. Þetta verkefni er það fyrsta á þessu sviði hér á Íslandi  og hefur ekkert efni 

verið skrifað um þennan sjúkdóm eða heilsu og líðan sjúklinga fyrr á íslensku. 

 

 

Lykilorð: Ehlers Danlos heilkenni, æðaafbrigði, bandvefssjúkdómur, kollagen, arfgengur 

sjúkdómur, heilsa, líðan, sjúklingafræðsla. 
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Abstract 

 

Ehlers Danlos Syndrome (EDS) is the name of a group of inherited connective tissue 

disorders. Mutation of  the gene COL3A1 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 III 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 þetta er heimildasamantekt um æðaafbrigði Ehlers Danlos Syndrome (EDS) 

sjúkdómsins og áhrif hans á líkamlega og sálfélagslega heilsu og líðan sjúklinga. Einnig fólst í 

verkefninu að hanna fræðsluefni fyrir sjúklinga og heilbrigðisstarfsfólk. Ehlers Danlos 

Syndrome (EDS) er samheiti á hópi arfgengra bandvefssjúkdóma. Sjúkdómur þessi er 

flokkaður í sex aðalflokka, flokkunin fer eftir einkennum og sérkennum hvers flokks. Í 

verkefninu er leitast við að segja frá afbrigði IV, æðaafbrigðinu. Æðaafbrigðið er sjaldgæfur 

sjúkdómsflokkur af EDS og jafnframt sá alvarlegasti, stundum nefndur „illkynja flokkurinn” 

og vísar þá til hversu alvarleg einkenni geta komið fram (N.P. Burrows, e.d.). Samkvæmt 

Germain (2007) er algengi allra flokka af EDS talið vera á milli 1:10.000 og 1:25.000 og segir 

hann að samkvæmt „Villefranche Classification” séu um 5-10% þessara tilfella æðaafbrigða 

sjúkdómurinn. 

Algengasti fylgikvilli sjúkdómsins er rof á innri líffærum en þau eru viðkvæmari en 

líffæri heilbrigðra (N. P. Burrows, e.d.; Germain, 2007). Ofursveigjanleiki liðamóta 

(hypermobile joints) er einnig til staðar hjá mörgum einstaklingum með æðaafbrigði EDS. 

Einn fjórði hluti einstaklinga með æðaafbrigði EDS hefur þurft að stríða við alvarlegt 

læknisfræðilegt vandamál um tvítugs aldur og meira en 80% um fertugt. Meðalaldur 

einstaklinga með æðaafbrigði EDS er um 48-50 ár (Germain, 2007; Pepin og Byers, 1999).   

Einstaklingar með EDS æðaafbrigði eru í miklum áhættuflokki þegar að kemur að 

skurðaðgerðum og þær geta verið þeim lífshættulegar. Sjúklingar með EDS eiga það allir á 

hættu að merjast auðveldlega en þeir sem eru með æðaafbrigðið fá oft risastóra marbletti sem 

geta komið skyndilega og af litlum orsökum. Æskilegt er að þessir einstaklingar forðist 

valkvæðar aðgerðir nema beinlínis að lífið liggi við.  
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Einnig þarf að huga vel að því hvaða rannsóknir þessir einstaklingar eru látnir gangast undir 

og til að mynda getur æðamyndataka reynst þeim hættuleg. 

Rannsóknir hafa sýnt að langvinnir verkir á víð og dreif um líkamann hrjá stærstan 

hluta sjúklinga sem haldnir eru sjúkdómnun. Verkir af þessu tagi hafa mikil áhrif á daglegt líf 

þessara einstaklinga og virkni þeirra í samfélaginu. Í sænskri rannsókn kom í ljós að EDS 

sjúklingum finnst þeir lifa við miklar takmarkanir og að sjúkdómurinn hefur margvísleg áhrif 

á líf þeirra. Það sem meðal annars kom í ljós var mikill ótti ( Berglund, Nordstrom, Lutzen, 

2000). 

Meðganga og fæðing er konum með æðaafbrigði EDS gríðarlega áhættusöm. Þekktir 

fylgikvillar sem geta komið upp á á meðgöngutímanum eru ristilrof, legrof, lifrarrof, rof á 

kransæðum, rof á ytri mjaðmaslagæð eða rof á holæð (vena cava) eða truflun eða rof á ósæð. 

Engin áhrifarík læknis- eða hjúkrunarmeðferð er til við æðaafbrigði EDS sem hindrar 

rof á slagæðavegg og eykur lífslíkur en ákveðnar lyfjameðferðir minnka líkur á hjarta- og 

æðasjúkdómum (Oderich o. fl., 2005). Fræðsla til sjúklinga er mikilvægur þáttur í störfum 

hjúkrunarfræðinga. Eins og önnur sjúklingafræðsla þá miðast fræðsla til einstaklinga með 

EDS æðaafbrigðið við þau vandamál sem hver og einn einstaklingur á við að stríða og 

fyrirbyggingu fylgikvilla sjúkdómsins. Eins og með marga langvarandi sjúkdóma þá skiptir 

fræðsla öllu máli til að sjúklingar nái tökum á sjúkdómsástandinu. En til þess að fræðslan beri 

einhvern árangur þarf að vera áhugi á að breyta atferli, en styrkja þarf rétt atferli. Það sem 

skiptir mestu máli í styrkingu er sú leiðsögn sem sjúklingurinn fær við greiningu og getur haft 

úrslitaáhrif á meðferðarheldni og aðlögun (Redman, 2007). 
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Í upphafi verkefnisins þegar við höfðum ákveðið að skrifa um æðaafbrigði EDS þá 

veittu tveir einstaklingar okkur viðtal, þeir voru meðal fyrstu einstaklinganna sem greindust 

með sjúkdóminn hér á landi. Megin tilgangurinn með því að hitta þá var að kanna hvaða 

upplýsingar og fræðsla væri í boði fyrir einstaklinga sem væru nýgreindir með sjúkdóminn og 

hvaða þjónusta þyrfti að vera í boði. Niðurstaðan úr viðtalinu var sú að engar upplýsingar 

voru til um sjúkdóminn á íslensku hvorki fyrir sjúklingana eða heilbrigðisstarfsfólk. Að þessu 

viðtali loknu þá ákváðum við að tilgangur okkar með þessari heimildasamantekt væri að 

skrifa fræðslubækling fyrir einstaklinga nýgreinda með EDS æðaafbrigðið um áhrif 

sjúkdómsins á heilsu þeirra og líðan. Þessi fræðsla fjallar um sjúkdóminn og 

sjúkdómseinkenni, meðferð við sjúkdómnum og fyrirbyggingu einkenna. Þá skrifuðum við 

sambærilega samantekt fyrir heilbrigðisstarfsfólk í formi bæklings. Einnig hönnuðum við 

neyðarkort fyrir sjúklinga með mikilvægum upplýsingum um sjúkdóminn, hvað beri helst að 

varast í sambandi við hann ásamt tilvísun í lækni sem hægt væri að hafa samband við í 

neyðartilfellum. Þetta sjúklingakort fá þeir einstaklingar sem greindir eru með sjúkdóminn hér 

á landi til að sýna heilbrigðisstarfsfólki þegar þeir þurfa á aðstoð í heilbrigðiskerfinu að halda. 

Meðan á gerð þessa verkefnis stóð hefur verið í gangi rannsókn á æðaafbrigði EDS á 

vegum sérfræðinga á erfða- og sameindalæknisfræðideild Landspítalans. Tilgangur þeirrar 

rannsóknar er að bæta þekkingu á sjúkdómnum og einkennum hans. Alvarleiki einkenna 

þeirra sem greindir hafa verið á Íslandi er kannaður til að stuðla að æskilegu eftirliti og 

viðeigandi þjónustu við þá einstaklinga í framtíðinni (Reynir Arngrímsson, munnleg heimild, 

26. mars 2010).  

Okkar verkefni beinist  hinsvegar að því að bæta beint þjónustu við sjúklinga í formi 

fræðslu og sjúklingakorts sem ekki hefur verið unnið að áður hér á landi. 

Spurningarnar sem við lögðum upp með í heimildarleitinni voru eftirfarandi: 
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 Hvað er Ehlers Danlose Syndrome (EDS)? 

 Hvað einkennir æðaafbrigði EDS? 

 Hvaða áhrif hefur EDS æðaafbrigðið á líkamlega- og sálfélagslega heilsu sjúklinga ? 

 Hvað er hægt að gera til að bæta líkamlega- og sálfélagslega heilsu sjúklinga ? 

 Hvað er hægt að gera til að lengja líf sjúklingana ? 

 Er til lækning við sjúkdómnum og þá hvaða? 

 Hvaða fræðsla er nauðsynleg fyrir þessa sjúklinga ? 

 

Heimilda hefur víða verið leitað við gerð þessa verkefnis, notast hefur verið við 

gagnasöfnin ProQuest, Cinahl, Google fræðasetur, PubMed og Science Direct. Við skoðuðum 

heimasíður stuðningssamtaka um Ehlers-Danlos syndrome frá Bandaríkjum, Bretlandi, 

Kanada, Ástralíu og á Norðurlöndunum. Einnig pöntuðum við fræðslubæklinga og bók í 

gegnum stuðningssamtök í Bretlandi sem við studdumst við í gerð ritgerðarinnar. Þá unnum 

við út frá þeim upplýsingum sem fram komu í óformlegu viðtali okkar við íslensku 

einstaklingana sem getið er hér að framan.  

Helstu leitarorð sem notuð voru við gagnasöfnunina voru: Ehlers Danlos syndrome 

vascular type (æðaafbrigði), EDS-IV, pain (verkir), colon (ristill), artery (slagæðar), disability 

(vangeta), chronic pain (langvinnir verkir), Collagen (Kollagen), nursing (hjúkrun), surgical 

complication (skurðvandamál), dissections (æðagúll), club foot (klumbufótur), inherited 

diseases (erfðasjúkdómar), genetic diseases (erfðatengdir sjúkdómar), genetic counseling 

(erfðaráðgjöf), genetic nurse specialist (erfðafræðihjúkrunarfræðingur), children with chronic 

diseases (börn með króníska sjúkdóma), research on EDS (rannsóknir um EDS), EDS and 
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pregnancy (EDS og meðganga), infants with EDS (börn með EDS), gynecology 

(kvennsjúkdómafræði), obstetrical (fæðingar), constipation (hægðatregða). 

Það var ekki auðvelt að afla heimilda fyrir ritgerðina og á það sérstaklega við í 

sambandi við hjúkrun og fræðslu til einstaklinga með æðaafbrigði EDS. Samkvæmt Reyni 

Arngrímssyni, erfðasérfræðing (2010) er æskilegast að fræðsla til sjúklinga með arfgenga 

sjúkdóma sé í höndum erfðafræðinga og hjúkrunarfræðinga með sérhæfingu í erfðaráðgjöf. 

Við grensluðumst fyrir um það hvort hér á landi væru starfandi hjúkrunarfræðingar með 

sérhæfingu í erfðaráðgjöf en svo virðist ekki vera. Einungis einn aðili er skráður starfandi hér 

á landi sem erfðaráðgjafi og sú er ekki hjúkrunarfræðingur. Við lögðum kapp á að komast yfir 

allra nýjustu upplýsingar og rannsóknir og leituðumst því við að hafa heimildirnar sem 

nýlegastar. Heimildirnar sem við styðjumst við spanna tímabilið frá 1997 til 2010. 
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Ehlers Danlos Syndrome 

 Ehlers Danlos Syndrome (EDS) er samheiti á hópi arfgengra bandvefssjúkdóma. 

Þessir sjúkdómar einkennast allir af einhverju eftirtöldu: teygjanlegri húð, miklum 

sveigjanleika liðamóta, slökum liðböndum og veikum bandvef (Jarmulowicz og Phillips, 

2001). Þessir sjúkdómar voru árið 1997 flokkaðir í sex aðalflokka. Flokkunin fer eftir 

einkennum og sérkennum hvers afbrigðis, þannig ganga ákveðin einkenni í erfðir hjá 

fjölskyldum. Þannig að einstaklingur með eitt afbrigði getur ekki eignast barn með annað 

afbrigði en það sem foreldrið er með. Heiti hvers flokks skírskotar til meingerðar hans. 

(Ehlers-Danlos Support Group, e.d.). 

Á ráðstefnu sem haldin var í Villefranche árið 1997 á vegum Ehlers-Danlos Foundation í 

Bandaríkjunum og Ehlers-Danlos Support Group í Bretlandi var ákveðið að endurskilgreina 

þá sjúkdómsflokkun Ehlers Danlos Syndrome sem hafði verið við lýði um áraraðir. Ári seinna 

kynntu Beighton, Paepe, Steinmann, Tsipouras og Wenstrup (1998) í tímaritinu „American 

Journal of Medical Genetics” hina nýju sjúkdómsflokkun sem kennd er við staðinn sem 

ráðstefnan var haldin á „Villefranche”. Tafla 1, hér fyrir neðan, sýnir bæði nýrri og eldri 

sjúkdómsflokkunina ásamt skráningarnúmeri sjúkdómsflokkana í OMIM (Online Mederian 

Inheritance in Man). Síðasti dálkur sýnir svo erfðaleið hvers flokks með skammstöfunum sem 

tákna, AD=autosomal dominant (ríkjandi), AR=Autosomal recessive (víkjandi), XL=X-

linked. 
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Nýrri flokkunin  Eldri flokkunin  OMIM  Inheritance  

Classical type  Gravis (EDS type I)  130000  AD  

Mitis (EDS type II)  130010  AD  

Hypermobility 

type  

Hypermobile (EDS type III)  130020  AD  

Vascular 

type         

Arterial-ecchymotic (EDS type IV)  130050  AD  

(225350)  

(225360)  

Kyphoscoliosis 

type  

Ocular-Scoliotic (EDS type VI)  (225400)  AR  

(229200)  

Arthrochalasia 

type  

Arthrochalasis multiplex congenita (EDS 

types VIIA and VIIB)  

130060  AD  

Dermatosparaxis 

type  

Human dermatosparaxis (EDS type VIIC)  225410  AR  

Other forms  X-linked EDS (EDS type V)  305200  XL  

Periodontitis type (EDS type VIII)     130080  AD  

Fibronectin-deficient EDS (EDS type 

X)           

225310  ?  

Familial hypermobility syndrome (EDS type 

XI)  

147900  AD  

Progeroid EDS       130070  ?  

Unspecified    

Tafla 1. Sjúkdómaflokkun EDS 

Villefranche Nosology, Beighton et al. (1998) 

 

Árið 2001 uppgötvaðist svo nýr flokkur sem fellur undir EDS. Sá flokkur er 

frábrugðinn hinum flokkunum þar sem hann lýsir sér með galla á öðru próteini en kollageni. 

En það er prótein sem venjulega á þátt í að tengja saman frumur í vefjum meðal annars í 

húðinni, sinum, vöðvum og blóðæðum. Þetta prótein heitir tenascin (Ehlers-Danlos Syndrome 

Network, e.d.). Þessi flokkur fellur ekki undir aðal sex flokkana heldur fer í flokkinn „Other 

forms” sem sjá má í töflu 1.  
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Ehlers Danlos Syndrome – Æðaafbrigði 

Héðan í frá mun einvörðungu verða fjallað um og gert skil á æðaafbrigðinu (vascular 

type) sem oft er nefnd fjórða týpan eða EDS IV. Við munum ræða um einkenni sjúkdómsins 

og flokka þau eftir líffærakerfum. Æðaafbrigði er sjaldgæfur sjúkdómsflokkur af EDS og 

jafnframt sá alvarlegasti, stundum nefndur „illkynja flokkurinn” (N.P. Burrows, e.d.). 

Stökkbreyting á geninu COL3A1 (collagen III alpha-1) er valdur að æðaafbrigði EDS. 

Próteinið sem genið COL3A1 framleiðir er notað til að setja saman stærri sameindir sem 

nefnast „Kollagen III”. Kollagen veita formgerð, stuðning, sveigjanleika og styrk í vefjum og 

líffærum líkamans. Kollagen III er aðallega að finna í húðinni, blóðæðum og innri líffærum.  

Það eru til yfir 30 mismunandi tegundir af kollageni og eru um 20 kollagen í 

mannslíkamanum, en skortur á kollageni III er það sem veldur æðaafbrigði EDS (Germain, 

2007; Pepin og Byers, 1999; Whitelaw, 2004). Um fjórðungur alls próteins í 

mannslíkamanum eru kollagen, það er því algengasta próteinið. Kollagen er 

aðalbyggingarpróteinið í líkamanum. Þrátt fyrir mikilvægan og víðtækan þátt í 

líkamsbyggingunni eru kollagen frekar einföld prótein (Tortora, 2005; Goodsell, 2000).  

 Æðaafbrigði EDS er arfgengur bandvefssjúkdómur. Sjúkdómurinn erfist í fjölskyldum 

frá einni kynslóð til þeirrar næstu með fjölskyldugenunum (Germain, 2007). Þó er aðeins 

helmingur sjúkdómstilfella erfð þar sem talið er að um helmingur tilfella séu svokölluð „de 

novo” það er að segja, án fjölskyldusögu og talinn orsakast vegna nýrrar stökkbreytingar í 

einu afriti af COL3A1 (Germain, 2007; Leistritz, 2008; Pepin og Byers, 1999).   

Gen eru í pörum og barn erfir annan helming genapars frá hvoru foreldri fyrir sig og 

útkoma nýja genaparsins ákvarðar sérkenni barnsins. Sérhver persóna hefur 23 litningapör, 

alls 46 litninga. Af þeim eru 22 pör sjálflitningar (autosomes) og 23. parið eru kynlitningar 

(sex chromosomes) sem ákvarða kyn viðkomandi einstaklings (Tortora, 2005).  
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Erfðaháttur æðaafbrigði EDS er tengdur sjálflitningum (autosomes), það þýðir að hið 

stökkbreytta gen er staðsett á sjálflitningi og þannig er sjúkdómurinn jafnalgengur hjá báðum 

kynjum þar sem að stökkbreytingin fylgir ekki kynlitningum. Staðsetning litningsins er 

2q32.2 (Leiden Open Variation Database, e.d.)  Æðaafbrigði EDS erfist ríkjandi, það þýðir að 

aðeins eitt stökkbreytt gen þarf til að sjúkdómurinn komi fram. Ef annað foreldri er með 

stökkbreytta genið en hitt foreldrið ekki þá eru helmingslíkur á að barn þeirra erfi genið og fái 

sjúkdóminn (Whitelaw, 2004). Sjúkdómurinn hoppar ekki yfir ættliði (Leistritz, 2008). 

 Samkvæmt Germain (2007) er algengi allra flokka af EDS talið vera á milli 1:10.000 

og 1:25.000 og segir hann að samkvæmt „Villefranche Classification” séu um 5-10% þessara 

tilfella æðaafbrigði sjúkdómurinn. Persónulegar athuganir þeirra Pepin og Byers  og (1999) á 

síðastliðnum 15 árum á æðaafbrigði EDS hafa leitt í ljós 800 einstaklinga í bandarískum 

fjölskyldum með sjúkdóminn. Sá fjöldi er í samræmi við lágmarks algengi eða um 1:250.000. 

Pepin og Byers (1999) halda því fram að þar sem mikill fjöldi fjölskyldna greinist ekki með 

sjúkdóminn fyrr en við mjög alvarleg veikindi eða dauða einstaklings af völdum sjúkdómsins, 

þá sé líklegt að einstaklingar og fjölskyldur sem eru með væga svipgerð (mild phenotype) af 

stökkbreytingu á COL3A1 geninu séu ekki sjúkdómsgreind. 

 Sjúkdómsgreining byggir á einkennum sjúklings, ásamt sjúkdóms- og fjölskyldusögu 

hans. Greiningaviðmið hafa verið flokkuð eftirfarandi í aðalviðmið og undirflokka, 

samkvæmt „Villefranche” sjúkdómsflokkuninni. Sjá töflu 2.  

 

 

 

 

 



Heimildarsamantekt um æðaafbrigði EDS 10 

Aðalviðmið      Undirflokkar 

Þunn gegnsæ húð Hrörnun, ellilegt útlit útlima (Acrogeria) 

Slagæða-, þarma- eða leg- viðkvæmni eða rof Ofursveigjanleiki í smáum liðum 

Víðtækar húðblæðingar, marmyndun Sina og vöðvarof, - rifur 

Einkennandi andlitslag Klumbufótur 

 Bláæðahnútar snemma á lífsleiðinni 

 Fistill á mótum hálsslagæðar og bláæðar 

(carotid-cavernous sinus fistulae) 

 Loftbrjóst. Samfall lunga. 

 Rýrnun tanngóms 

 Fjölskyldusaga um skyndidauða nákomins 

ættingja af völdum einhvers af framantöldu 

Tafla 2: Greiningarviðmið EDS 

 Æskilegt er að tvö greiningaratriði úr aðalviðmiðunum eigi við sjúklinginn svo 

sjúkdómsgreining sé líkleg. Eigi eitt af aðalviðmiðunum við ásamt einu eða fleirum viðmiðum 

úr undirflokkunum ætti einnig að taka það alvarlega (Beighton o.fl.,1998; Jarmulowicz og 

Phillips, 2001;). Lífefnafræðilegar rannsóknir á vefjasýni eða blóði geta svo staðfest eða 

hrakið hugsanlega greiningu með því hvort þær sýna fram á afbrigðileika í framleiðslu og 

dreifingu á kollagen III eða ekki (Pepin og Byers, 1999).  

Pepin, Schwarze, Superti-Furga og Byers (2000) fóru yfir sjúkdóms- og 

fjölskyldusögu 220 sjúklinga sem allir voru með lífefnafræðilega staðfesta sjúkdómsgreiningu 

á sjúkdómnum „EDS æðaafbrigði” (Ehlers-Danlos Syndrome, vascular type) og 199 af 

ættingjum þeirra sem einnig höfðu sjúkdóminn. Í ljós kom að vandamál voru sjaldgæf í æsku. 

Um 25% sjúklingana höfðu fyrst vandamál út frá sjúkdómnum um tvítugt en yfir 80% höfðu 



Heimildarsamantekt um æðaafbrigði EDS 11 

að minnsta kosti eitt sjúkdómstengt vandamál um 40 ára aldurinn. Reiknaður meðalaldur alls 

úrtaksins var 48 ár. Flest dauðsföll urðu vegna slagæðarofs. Ristilrof átti sér stað í fjórðungi 

tilfella en leiddi sjaldan til dauða. Rannsókn þeirra náði einnig yfir vandamál tengd meðgöngu 

og fæðingu og má sjá nánar fjallað um þær niðurstöður í kaflanum „Meðganga og fæðing” hér 

á eftir.  

Sjúkdómseinkennin eru fyrsti greiningarþáttur EDS æðaafbrigði. Eins og fyrr segir eru 

alvarlegustu fylgikvillar sjúkdómsins rof á innri líffærum. Þetta á sér oftast stað í 

slagæðaveggjum sem eru viðkvæmir og því hættara við útvíkkun eða myndun slagæðagúlpa. 

Slagæðarof er algengasta dánarorsök hjá einstaklingum með æðaafbrigði EDS. Slagæðarof 

getur átt sér stað í hvaða slagæð sem er, þó er það algengast í miðlungs- og stórum æðum. 

Lífshættuleg sjúkdómstengd atvik geta átt sér stað á öllum aldri en eru sjaldgæf fyrir 

kynþroskaaldurinn og algengust á aldrinum 30-50 ára. Einnig er algengt að rof komi á þarma, 

það er algengast í bugaristli (Germain, 2007; N.P. Burrows, e.d.). Ofursveigjanleiki liðamóta 

(hypermobile joints) er einnig til staðar hjá mörgum einstaklingum með æðaafbrigði EDS. 

Þeir einstaklingar geta, eins og heitið bendir til, sveigt liðamót sín óeðlilega mikið, algengast 

er að ofursveigjanleiki sé í liðamótum lítilla liða, jafnvel bara í fingrum (Beighton o.fl., 1998).  

Einn fjórði hluti einstaklinga með æðaafbrigði EDS hefur þurft að stríða við alvarlegt 

læknisfræðilegt vandamál um tvítugs aldurinn og meira en 80% um fertugt. Meðalaldur 

einstaklinga með æðaafbrigði EDS er um 48-50 ár (Germain, 2007; Pepin og Byers, 1999).  

Flestir, ekki allir, einstaklingar með æðaafbrigði EDS hafa einkennandi andlitsdrætti. 

Andlitsdrættirnir samanstanda af framstæðum kinnbeinum og sokknum kinnum. Augun eru 

stór og virðast útbungandi, oft með þunna, sýnilega útvíkkun á háræðum á augnlokunum. 

Nefið er þunnt og varirnar líka, sérstaklega efri vörin. Eyrnasneplar eru litlir eða engir og 

hárið þunnt.  
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Húðin er afbrigðilega þunn og föl. Hún er slétt, mjúk og flaueliskennd. Bláæðarnar 

undir húðinni eru vel sýnilegar þar sem húðin er nærri gegnsæ, til dæmis yfir brjóstkassanum 

og öxlunum. Húðin á útlimunum virðist gjarnan eldri en hún er, ótímabær öldrun húðarinnar 

er sérstaklega á útlimum (acrogeria). Nýlega hefur verið sýnt fram á að við líkamsmat er það 

veigamikill greiningarþáttur ef að bláæðar verða vel sýnilegar á mjóbaki viðkomandi þegar að 

hann beygir sig fram á við. Húðblæðingar og miklir marblettir eru algengir og einn af 

veigamestu greiningaþáttunum samkvæmt „the Villefranche Nosology of Ehlers Danlos 

Syndrome”. Marblettirnir koma fram við mjög lítið áreiti og án þess að eitthvað sé athugavert 

við storkuþætti viðkomandi. Sár gróa gjarnan hægt og lítil sár geta skilið eftir sig öramyndun 

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

Æðakerfi sjúklinga með æðaafbrigði EDS og tengd fræðsla. 

Heilbrigðar slagæðar. Sérstakir eiginleikar slagæða eru teygjanleiki og 

samdráttarhæfni. Stórar slagæðar gefa eftir, víkka út til að geta tekið við blóðgusu frá hjarta. 

Síðan dragast þær saman og þrýsta blóðinu áfram. Í miðæðahjúpi (tunica media) eru sléttar 

vöðvafrumur sem liggja bæði þversum og langsum í bland við teygjanlegan bandvef (elastín). 

Til þeirra liggja taugar frá sympatiska hluta ósjálfráða taugakerfisins. Við aukna tíðni 

boðspennu  dragast æðarnar saman en þegar tíðni boðspennu minnkar víkka æðarnar (Tortora, 

2005).  

Slagæðar EDS.Vefjabreytingar sjást í miðlagi æðaveggja hjá einstaklingum með 

æðaafbrigði EDS, örvefur myndast þar í staðinn fyrir vöðvafrumur og teygjanlegan bandvef. 

Eftirgefanleiki æðanna hverfur og slagæðarnar verða veikbyggðari. Við þetta sjúkdómsástand 

geta myndast spólulaga æðagúlpar sem orsakast af því að æðaveggurinn er veiklaður allan 

hringinn (Irwin, 2007). Sjúkdómurinn hefur áhrif á allar slagæðar líkamans, hvort sem þær 
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eru stórar eða smáar. Jafnframt hefur hann áhrif á bláæðar þó að vandamál komi síður upp í 

þeim því það er ekki eins mikið álag á þeim og slagæðunum (Paepe og Malfait, 2004). 

 Æðaveggir einstaklinga með EDS æðaafbrigði eru veikbyggðir, sérstaklega miðlagið, 

þar eru teygjanlegu (elastín) þræðirnir sundraðir. Vegna fækkunar vöðvaþráða og 

óreglubundinnar uppröðunar þeirra verður teygjanleiki og styrkleiki æðaveggsins mikið 

skertur og vefjagerð óeðlileg (de Figueiredo Borges o.fl., 2008). 

 

Mynd 1: Heilbrigður vefur                         Mynd 2:Vefur hjá EDS-sjúkling 

 

Mynd 1, vinstra megin hér að ofan, sýnir eðlilega uppröðun kollagenþráða í 

heilbrigðum vef, þarna er uppröðunin á kollagenþráðunum regluleg sem veitir vöðvanum 

styrk. Mynd 2, hægra megin, sýnir uppröðun kollagenþráða hjá einstaklingi með EDS þarna 

vantar alla reglu í uppröðun kollagenþráðanna í vefnum sem leiðir til þess að vöðvinn heldur 

ekki styrk sínum (de Figueiredo Borges o.fl., 2008).  

 Kollagen III, sem er stökkbreytt í æðaafbrigði EDS nemur 70 % af öllu kollageni í 

slagæðum (Solan & Davies, 2004). Þetta leiðir til þess að æðar verða stífar og viðkvæmar. 

 Oft eru fyrstu einkenni EDS æðaafbrigðis; marblettir við lítinn áverka og þá frekar 

stórir marblettir, blæðingar úr gómi við tannburstun eða mikil blæðing eftir að tönn hefur 

verið dregin úr sjúklingum (Paepe og Malfait, 2004).  

Boutouyrie o.fl., (2003) notuðu ómmynd af slagæðum 16 sjúklinga með EDS 

æðaafbrigði til að meta þykkt á æðaveggjum. Mældu þeir hálsslagæðina (common carotid) og 

framhandleggs slagæðina (a. radialis) við rannsóknina. Niðurstaðan var sú að æðaveggirnir 
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voru 32% þynnri heldur en hjá hraustum einstaklingum. Einnig kom fram að blóðþrýstingur 

sjúklinganna var 43% hærri og hjartsláttur 22% hraðari en hjá heilbrigðum. Æðaveggirnir eru 

einstaklega viðkvæmir fyrir álagi sem eykur líkur á æðarofi og þá sérstaklega þegar aukið 

álag er á þeim vegna hækkaðs blóðþrýstings og aukinnar hjartsláttartíðni. 

Langtímarannsókn sem gerð var á árunum 1971 til 2006,  til rannsóknar á 

æðavandamálum hjá einstaklingum með EDS æðaafbrigði, notaði mismunandi 

myndgreiningaraðferðir til að nálgast vandamálið. Sneiðmynd (CT), segulómskoðun (MRI), 

ómskoðun og æðamyndataka (angiography) voru gerðar. Tuttugu og átta sjúklingar tóku þátt í 

rannsókninni, meðalaldur var 39.8 ± 16 ár. Æðavandamál sáust hjá 22 eða 78%, þar af 42 með 

æðagúla, 19 með æðaþrengingar, 12 með blæðingar og 10 með þrengingar í æðum. Hver og 

einn sjúklingur getur haft margskonar æðavandamál til dæmis greindust 50 veiklaðar æðar hjá 

níu mönnum og 33 veiklaðar æðar hjá átta konum. Algengustu sjúkdómsmyndina er að finna í 

iðraæðum, því næst í slagæðum nýrna, heila og milta, í mjaðmaslagæð (iliac) og höfuð- og 

hálsæðum (a. common carotid). Átta voru með einkenni frá ósæð en það er lífshættulegt ef sú 

æð gefur sig.  Meðalaldur við rof á æðagúlum í heila-, háls- og höfuðæðum er 28 ár (Paepe og 

Malfait, 2004). 

 Klínískt dæmi úr rannsókn Zilocchi og fleiri (2007) sýndi hversu alvarleg 

æðavandamál geta verið hjá ungum einstaklingum með EDS æðaafbrigði. Þeir rannsökuðu 34 

ára gamla konu sem greind hafði verið með EDS æðaafbrigði. Var hún bæði með 

sjúkdómeinkenni innan og utan æða. Sjúkdómseinkenni hennar innan æða voru blæðingar úr 

bæði ytri og innri mjaðmaslagæð (internal og external iliac), æðagúll í kviðarholsslagæð 

(celiac) og lendaræðum (common iliac). Sjúkdómseinkenni utan æða voru stífludrep í milta 

og staðbundinn blóðsöfnun í lifur eftir gallblöðrutöku, bráða gallblöðrubólga, brisbólga og 

blóðæðaæxli í hryggjarlið. 
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 Einkennin svo sem skyndilegur, skarpur og óbærilegur verkur geta verið fyrstu merki 

um æðarof. Verkurinn breytist ekkert og er alveg stöðugur. (Irwin, 2007)  

 Bláæðar. Bláæðar sjá um að flytja súrefnissnautt blóð frá líkamanum til hægri hluta 

hjartans. Æðahnútar myndast þegar æðalokur, sem koma í veg fyrir að blóðið renni afturábak, 

bila. Þá verður bakflæði  sem veldur því að burðarvirki í veggjum æðanna brestur, æðin 

víkkar og hnyklar sig undir húðinni. (Stefán E. Mattíasson, 2010; Tortora, 2005). 

 Fyrstu einkenni æðahnúta geta verið pirringur, bjúgmyndun, sinadráttur, hitatilfinning 

og óveruleg einkenni. Síðari einkenni geta verið bláæðaexem, kláði, litabreytingar, blæðingar 

frá æðahnútunum, blóðtappi eða æðabólga (Stefán E. Mattíasson, 2010).   

 Æðahnútar sjást hjá einstaklingum með EDS æðaafbrigði þjást af. Í rannsókn sem 

Bravo og Wolff (2006) gerðu í Kína á 248 einstaklingum með kollagen sjúkdóma, 18 voru 

með EDS æðaafbrigði, 230 með EDS ofurliðleika og samaburðarhópur með 64 einstaklingum 

án kollagensjúkdóma. Af 18 sjúklingum með æðaafbrigðið þá voru sex með æðahnúta eða 

33,3%. Í samanburðarhópnum voru einungis 17% með æðahnúta en 20% einstaklinga með 

EDS ofurliðleika voru með æðahnúta. Þessi niðurstaða gefur til kynna að æðahnútar séu 

algengari í sjúklingum með EDS æðaafbrigðið.  

 Fræðsla tengd æðakerfi. Engin áhrifarík læknis- eða hjúkrunarmeðferð er til sem 

algjörlega kemur í veg fyrir  rof á slagæðavegg og eykur þannig lífslíkur. Ýmislegt er þó hægt 

að gera til að minnka álag á hjartað og æðakerfið og draga þannig úr líkum á slagæðarofi eða 

seinka því verulega (Oderich o.fl., 2005). Ákveðnar lyfjameðferðir minnka líkur á hjarta- og 

æðasjúkdómum. Fræðsla til sjúklinganna er mjög mikilvæg en sjúklingafræðsla er einn 

veigamesti þátturinn í störfum hjúkrunarfræðinga (Potter og Perry, 2005).  Fræðslan skyldi 

vera einstaklingsmiðuð í hverju tilfelli fyrir sig.  
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 Ekki er ráðlagt að stunda hreyfingu sem hækkar blóðþrýsting snögglega vegna hættu á 

æðarofi, jafnframt er ekki ráðlegt að stunda íþróttir þar sem hætta er á áverka (N.P.Burrows, 

e.d.). Vegna þess er nauðsynlegt að forðast allar snertiíþróttir eins og til dæmis fótbolta, 

handbolta o.fl.  Kraftlyftingar og köfun eru ekki æskilegar vegna mikils  álags á æðakerfið, 

bæði þegar komið er niður á mikið vatnsdýpi og þegar verið er að reyna óeðlilega mikið á 

líkamann þá eykst hættan á æðarofi. Íþróttir sem henta þessum einstaklingum eru þær sem 

hækka ekki blóðþrýsting snögglega og eru ekki þekktar fyrir að valda áverka, til dæmis sund 

og göngur (Callewaert, Malfait, Loeys og De Paepe, 2008). 

  Fræðsla um lyfjameðferðir við æðaafbrigði EDS. Mikilvægt er að forðast lyf sem 

hafa áhrif á virkni blóðflaga, hvort sem er lyf sem hafa bein áhrif á blóðflögur eins og 

NSAID´s lyf til dæmis Magnyl og Ibufen (acetylsalicylic acid). Penicillin eða cephalosporin 

geta einnig haft áhrif á myndun blóðflagna og getur valdið blóðflagnafæð (sérlyfjaskráin, 

2008). Einnig eru til lyf sem hafa óbein áhrif á blóðflögur eins og þau lyf sem eru 

mótverkandi við K-vítamín. Það truflar myndun á blóðflögum og þar með storkuhæfni (Paepe 

og Malfait, 2004).  

C-vítamín er nauðsynlegt til að byggja upp amínósýrur sem líkaminn notar til 

próteinuppbyggingu, sem hefur áhrif á kollagenframleiðslu. Engar beinar sannanir eru fyrir 

því að aukin inntaka á C-vítamíni hafi áhrif á sáragræðslu (N.P. Burrows, e.d). En á 

heimasíðu fræðslusamtaka um EDS í Bandaríkjunum þar sem Nazli McDonnell og fleiri 

læknar eru sem ráðgjafar kemur fram að 1-4 grömm af C-vítamíni daglega minnki líkur á mari 

og geti flýtt fyrir sáragræðslu (Ehlers-Danlos Syndrome Network, 2008).  

Mikilvægt er að halda blóðþrýstingi innan eðlilegra marka. Hægt er að minnka álag á 

æðaveggina með inntöku á blóðþrýstingslækkandi lyfjum, þau hægja á hjartslætti sem leiðir 

til minna álags á hjarta og æðakerfi (Irwin, 2007). 
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  Mælt er með kólesteróllækkandi lyfjum ef einstaklingur er með heildarblóðfitur yfir 

5.0 mmól/L til að minnka líkur á æðaþrengingum (Monahan, Sands, Neighbors og 

Marek, 2007). 

 Mikilvægt er að fræða um rétta líkamsrækt t.d. að stunda ekki hreyfingu sem veldur 

skyndilegri blóðþrýstingshækkun eins og kraftlyftingar eða köfun (Callewaert o.fl., 

2008). 

 Fræðsla varðandi eftirlit er mjög mikilvægt. Mælst er til þess að einstaklingar með 

EDS æðaafbrigði fari reglulega í ómskoðun á slagæðum. Viðmiðið hjá einstaklingum  

án EDS er að fara í skoðun einu sinni á ári ef æðagúll er til staðar og er 3-4 sm að 

þvermáli. Ef æðagúllinn er orðin 4–4 ½ sm er mikilvægt að fara á sex mánaða fresti í 

ómskoðum til að meta breytingar. Mikil hætta er á rofi ef að æðagúllinn er orðin fimm 

sm að þvermáli eða stærri og er þá mælt með skurðaðgerð þar sem stoðnet er sett utan 

um æðina til að hindra rof (Irwin, 2007). Samkvæmt samskiptum við erlendan 

einstakling sem á barn með EDS æðaafbrigði, þá er mælt með því að sjúklingar fari í 

segulómskoðun af öllum líkamanum einu sinni á ári.  

 Árleg líkamsskoðun skyldi gerð þar sem lífsmærk eru mæld (N.P. Burrows, e.d.).  

 Fræðsla um lífstílsbreytingar sem minnkað geta áhættu á hjarta og 

 æðasjúkdómum. 

 Reykingar og aðrar tóbaksafurðir eru helstu áhættuþættir fyrir hjarta- og 

æðasjúkdóma. Úr sígarettureyk kemur mikið af hættulegum efnum. Nefna má  

koltvísýring sem er talin helsta orsök æðaskemmda. Koltvísýringur dregur úr getu 

rauðra blóðkorna á að flytja súrefni og stuðlar þar með að því að hjartavöðvinn fær 

minna súrefni og við það minnka afköst hans. Nikótín er annað öflugt efni í sígarettum 

sem örvar framleiðslu adrenalíns, það eykur hjartslátt og hækkar blóðþrýsting. 
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Reykingar hækka blóðfitu, herða á púlsi, auka samloðun blóðflagna sem eykur líkur á 

blóðtappamyndun. Allt þetta eykur álag á hjarta og æðakerfi (Inga valborg Ólafsdóttir, 

2009; Monahan o.fl., 2007).  

 Háþrýstingur einn og sér eykur líkurnar á hjarta- og æðasjúkdómum en hættan 

margfaldast ef fleiri áhættuþættir eru til staðar, má þar nefna; reykingar, sykursýki og 

háar blóðfitur. Þegar blóðþrýstingur er hár eykst álag á slagæðaveggina og getur 

valdið skemmdum á þeim. Háþrýstingur orsakast meðal annars af kyrrsetu, offitu, 

lélegu matarræði og streitu. Talað er um háþrýsting þegar efri mörk eru hærri en 140 

mmHg og neðri mörk hærri en 90 mmHg. Mælingar verða að vera endurteknar sem 

fengnar eru við tvær aðskildar heimsóknir eða fleiri ( Þorkell Guðbrandsson, e.d).  

 Hreyfingarleysi er sjálfstæður áhættuþáttur fyrir hjarta- og æðasjúkdóma. Ráðlagt er 

með að hreyfa sig lágmark 30 mínútur daglega til að minnka líkur á æðasjúkdómum. 

Hreyfing lækkar LDL kólesteról, minnkar streitu og auðveldar þyngdarstjórnun 

(Monahan o.fl., 2007).  

 Blóðfitur eru samheiti yfir fituefni sem finnast í blóðinu og kólesteról er eitt þeirra.  

Kólesteróli í líkamanum er skipt í tvo flokka „góða kólesterólið” HDL og „vonda 

kólesterólið” LDL. Þegar kólesteról er hátt loðir það við aðra fitu innan á veggjunum 

slagæða, með tímanum veldur þetta þykknun og hörðnun á slagæðaveggjunum. Þessi 

hörðnun á slagæðaveggjunum veldur minnkun á æðaholi og eykur líkur á háþrýstingi 

þegar blóðið rennur um lítið og stíft æðahol. Æskilegt er að heildarkólesteról sé undir 

5,0 mmól/L og LDL kólesteról sé undir 3,0 mmól/L. Mettaðar fitur í fæðu auka magn 

LDL kólesteróls í blóði og þær er aðalega að finna í kjöti og feitum mjólkurvörum.  
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Ráðlegt er að borða lítið magn af mettaðri fitu og nota til dæmis fituskert viðbit á 

brauð, velja léttari mjólkurvörur, borða minna kjöt og nota olíur til steikingar og í 

bakstur í staðinn fyrir smjörlíki. Regluleg líkamshreyfing lækkar LDL kólesterólið og 

hækkar HDL kólesterólið (Inga Valborg Ólafsdóttir, 2009; Monahan o.fl., 2007). 

 Sykursýki er áhættuþáttur sem getur valdið æðakölkun. Truflun á sykurefnaskiptum, 

sem einkennist af of miklum sykri í blóðrásinni, getur valdið skemmdum á innri 

æðahjúp. Hægt er að minnka skaðsemi sykursýki með réttu mataræði, hreyfingu og 

sykursýkislyfjum. Miklvægur þáttur í meðferð sykusýki er að sjúklingur haldi 

kjörþyngd (Monahan o.fl., 2007).  

 Offita er áhrifamikill orsakavaldur æðasjúkdóma. Þeir sem eru of þungir hafa oftar en 

aðrir háan blóðþrýsting, skert sykurþol og háar blóðfitur. Allt þetta eykur líkur á 

æðasjúkdómum. Fitudreyfing í líkamanum er einnig mikilvæg. Fitan sem sest framan 

á kvið og mjaðmir getur aukið líkur á hjarta og æðasjúkdómum. Til að minnka líkur 

eða draga úr offitu er mikilvægt að hreyfa sig reglulega, borða ávexti og grænmeti, 

vara sig á að neita ekki fleiri hitaeininga en líkaminn brennir. Fullorðin kona brennir 

um það bil 2000 hitaeiningum og karl um það bil 2400 (Inga Valborg Ólafsdóttir, 

2009; Monahan o.fl., 2007). 

 Streita losar adrenalín frá nýrnahettum sem meðal annars eykur framleiðslu 

blóðflagna. Streita leiðir til þess að æðarnar herpast saman og hækkar  

blóðþrýstinginn. Langvarandi streita eykur líkur á kransæðastíflu og getur orsakað rof 

á æðavegg hjá einstaklingum með EDS (Monahan o.fl., 2007). 

Fræðsla um áhættuþætti varðandi slagæðar. Slagæðamyndataka í þræðingu er sérstaklega 

varhugaverð hjá sjúklingun með EDS æðaafbrigði, þar sem miklar líkur eru á æðarofi þegar 
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þrætt er upp viðkvæmar æðar. Sýnt hefur verið fram á æðasjúkleika í 67% tilvika ásamt 17%  

líkur á andláti sem orsakast af slagæðamyndatökunni (Meldon, Brady og Young, 1996). 

Ekki er hægt að gera við slagæðar Ehlers Danlos sjúklinga með saumum eða 

æðagröftum þar sem æðarnar eru sérstaklega stökkar og viðkvæmar. Sjaldgæft er að aðgerðir 

þar sem æðagröft eru sett utan um æðarnar takist, æðaveggirnir rofna meira og meira eftir því 

sem meira er átt við þá (Meldon o.fl., 1996). 

Vegna þessa er mjög mikilvægt að einstaklingar með æðaafbrigði EDS hugi vel að 

heilsu sinni með forvörnum.  

Fræðsla um æðahnúta. Til að minnka líkur á myndun æðahnúta er að varast hraðar 

breytingar í líkamsþyngd og þá sérstaklega endurteknar breytingar. Miklar stöður geta hraðað 

myndun æðahnúta þó að stöðurnar myndi ekki æðahnútana. Hormónalyf eins og 

getnaðarvarnapillan ýta undir sjúkdóminn hjá þeim sem hafa hann þegar fyrir (Monahan o.fl., 

2007; Stefán E. Matthíasson, 2010) 

Hjarta sjúklinga með æðaafbrigði EDS og tengd fræðsla 

Hjartað sjálft er gert úr þverrákóttum vöðvum og hefur því æðaafbrigði EDS ekki áhrif 

á sjálft hjartað en hann hefur áhrif á hjartalokurnar þar sem þær eru gerðar úr bandvef. 

Hlutverk hjartaloka er að hindra bakflæði blóðs og tryggja rennsli þess í aðeins eina átt. Þegar 

sleglar dragast saman þrýstist blóðið milli blöðku og hjartaveggs út í ósæðina (aorta) eða 

lungnaslagæð (pulmonary trunk). Tvíblöðkulokan verður fyrir meira álagi en þríblöðkulokan 

og getur EDS sjúkdómsástandið valdið því að hún verði of teygð og of stór. Það getur valdið 

framfalli á blöðkunum inn í gáttirnar og orsakað leka blóðs niður í sleglana (Mishra og 

Grahame, e.d).  



Heimildarsamantekt um æðaafbrigði EDS 21 

 Hjúkrunarþarfir fara alveg eftir alvarleika sjúkdómsástandsins, margir einstaklingar 

með framfall á tvíblöðkuloku hafa oft engin einkenni og þurfa enga meðferð. Einkennin ef 

þau eru til staðar eru svimi, hjartsláttarónot og brjóstverkur (Sims og Miracle, 2007). 

Ekki eru til nein gögn sem segja til um líkur eða algengi á framfalli á tvíblöðku- eða 

þríblöðkulokum hjá einstaklingum með EDS æðaafbrigði. 

 Fræðsla tengd hjarta. Helsta meðferðin við svima er regluleg hreyfingu, að drekka 

nægan vökva, forðast streitu og kaffi og forðast mikinn hita og raka. Einnig er hægt að gefa 

Beta blokkara, Kalsíum blokkara, Digoxin og blóðþynningu, en yfirleitt þarf sjúklingur ekki á 

lyfjum að halda til að minnka einkennin (Sims og Miracle, 2007). 

 Þegar sjúkdómsástandið er slæmt þarf að fræða um inntöku á sýklalyfjum fyrir allar 

aðgerðir, líka tanndrátt (Sims og Miracle, 2007). 

Meltingarfæri sjúklinga með æðaafbrigði EDS og tengd fræðsla 

Hjá sjúklingum með EDS æðaafbrigði verður mikil rýrnun á kollagen þráðum í 

meltingarfærum ásamt því að uppröðunin á þráðunum er óeðlileg. Þetta veldur því að 

vöðvarnir halda ekki styrk sínum (de Figueiredo o.fl.,  2008). Bläker og félagar lýstu árið 

2007 smásjárskoðunum á vefjasýnum sem tekin voru úr ristli tveggja einstaklinga með EDS 

æðaafbrigði.  Báðir sjúklingarnir fengu skyndilegt rof á þörmum og var ristillinn fjarlægður. 

Annar sjúklingurinn fékk leka með stoma á fimmta degi eftir aðgerð og lést í kjölfarið vegna 

fjöllíffærakerfabilunar. Rannsóknin sýndi að á köflum var vöðvalag ristilsins mjög þunnt. 

Annars staðar var það varla til staðar, þar náðu bólgubreytingar niður í fitulag ristilsins. Í 

báðum tilfellum var vöðvalagið þar sem götin komu á ristilinn eins og örvefur sem gefur 

ekkert eftir. Niðurstaða rannsóknarinnar var sú að í sýnunum sást að það vantaði kollagen í öll 

þrjú vefjalög ristilsins. 
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 Vöðvalag ristilsins var veikt og vantaði á köflum alveg, bandvefur sem kom í staðinn fyrir 

vöðvafrumurnar hafði lítinn eftirgefanleika, en það jók á hættu á rofi meltingarvegarins við 

álag. Slímhúðarbeður var flatur og þétt ofinn bandvefur til staðar. Til samanburðar var 

heilbrigður vefur skoðaður sem sýndi mikilvægi kollagens sem aðalbindiefni í vöðvalögum og 

slímhúðabeð meltingarvegarins. Slímhúðabeður heilbrigða vefsins var lausofinn, vöðvalagið 

sterkt en eftirgefanlegt. Í fræðigrein Solan og Davies (2004) var meltingarveg einstaklinga 

með EDS æðaafbrigði lýst eins og blautum pappír sem rifnar undan hefðbundnum 

æðaþvingum. Illa gekk að sauma meltingarveginn því hann rifnaði undan saumunum. Að 

sögn heilbrigðisstarfsfólks eru þetta oft erfiðar og langar aðgerðir og bataferlið flókið. 

Í rannsókn Demirogullari o.fl. (2006) var ristilvegg sjúklinganna lýst á eftirfarandi 

hátt;  Slímhúðarbeður er óeðlilega þunnur og vöðvalagið þykknað, kollagen er til staðar en 

það vantar elastín. Í staðinn fyrir elastínþræðina er óreglulegur og óeðlilegur bandvefur sem 

veikir vefinn. 

 Ástæðan fyrir því að þessar tvær rannsóknir eru ekki samhljóða þrátt fyrir að lýsa 

sama sjúkdómi er að COL3A1 er stórt gen og það eru margskonar stökkbreytingar sem geta 

orðið á því. Þessar stökkbreytingar leiða allar til þess að galli verður í kollagenframleiðslunni 

(Demirogullari o.fl., 2006). Fundist hafa um 250 stökkbreytingar á þessu eina geni sem leiðir 

til sjúkdómsástandsins æðaafbrigði EDS (Paepa og Malfait, 2004). 

 Vöðvabreytingar sem þessar sjást ekki í neinum öðrum meltingarfærasjúkdómum.  

Komið hefur fyrir að rof á görn hjá EDS sjúklingum hefur verið talið orsakast af sarpbólgu. 

Ástæða ranggreiningarinnar er sú að slímhúðarbeður verður rýrari við sarpbólgu og 

samskonar breytingar má sjá í vefjasýnum einstaklinga með EDS (Bläker o.fl., 2007). 
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Mynd 3: Heilbrigður vefur                          Mynd 4: Vefur hjá EDS sjúkling 

Mynd 3, vinstra megin hér að ofan, sýnir frumulag í heilbrigðum meltingarvegi. 

Regluleg röðun á kollagenþráðum sést í vöðvalaginu neðst. Slímhúðarbeður fyrir miðju er 

lausofinn. Mynd 4, hægra megin, sýnir frumulag úr meltingarvegi einstaklings með 

æðaafbrigði EDS. Þarna sést þykknun á slímhúðarbeði fyrir miðju og þar er þéttur örvefur úr 

bandvef í staðinn fyrir lausofinn bandvef. Vöðvalagið neðst er óreglulegt og veitir lítinn 

stuðning við vefinn. Ástæðan er sú að þarna vantar þéttofna kollagenþræði í vefina (Bläker 

o.fl., 2007).  

 Klínísku dæmi 15 ára stúlku er lýst í grein Demirogullari og fleiri (2006). Heilbrigð 

stúlka var flutt á sjúkrahús í flýti vegna svæsinna kviðverkja. Klínísk skoðun leiddi í ljós  

hraðan púls, vægan háþrýsting og óeðlileg meltingarhljóð. Röntgenmynd var túlkuð eðlileg en 

ómskoðun leiddi í ljós víkkun á smágirni og frían vökva í kviðarholi. Talin var ástæða til að 

gera aðgerð sem leiddi í ljós tveggja sentimetra gat á bugðaristli (colon sigmoideum). Leitt 

var út ristilstóma og var stúlkan útskrifuð 40 dögum eftir aðgerðina. Sjö mánuðum eftir 

útskrift var hún aftur lögð inn og þá var nýtilkomið fimm sentimetra rof á meltingarvegi rétt 

ofan við ristilstómíuna. Á þessum fáu mánuðum höfðu orðið miklar breytingar á ristilvefnum. 

Vefurinn var  nú  mjög viðkvæmur og stökkur, slímhúðarbeðurinn óeðlilega þunnur með 

þykku bandvefslagi en eðlilegri slímhúð. Garnastóma (ileostoma) var sett í þessari aðgerð. 

Vefjasýni úr ristli sýndi æðaafbrigði EDS. Í aðgerð tveimur árum síðar var gerð tilraun til 

endurtengingar og stómanu var sökkt því að stúlkan vildi ekki vera með stóma til lífstíðar. Á 

þriðja degi eftir aðgerð gaf endurtengingin sig og ristilinnihald fór í kviðarholið.  
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Allt var gert til að bjarga stúlkunni sem var þá um 17 ára en hún lést á 12. degi frá aðgerð 

vegna fjöllíffærabilunnar. Við endurtengingu á görn hjá þessum sjúklingum eru taldar vera 

50-80%  líkur á að aðgerðin misheppnist (Demirogullari o.fl., 2006). 

Fræðsla tengd meltingarfærum. Fræðsla til einstaklinga með EDS æðaafbrigði þarf 

að vera fjölþætt. Það sem að skiptir mestu máli varðandi meltingarfæri er að fyrirbyggja rof á 

görn. Mikilvægast er að koma í veg fyrir harðlífi, það veldur miklu álagi á veiklaðan 

ristilvegginn. Hægðatregða getur verið lífshættuleg hjá sjúklingum með EDS æðaafbrigði og 

veldur dauða um 2% barna með sjúkdóminn (Demirogullari o.fl., 2006). Hægt er að koma í 

veg fyrir hægðatregðu með því að borða trefjaríkt fæði, stunda hreyfingu við hæfi og nota 

hægðalosandi lyf fyrirbyggjandi. Skyndilegt rof á görn er eitt af algengari vandamálum hjá 

einstaklingum með EDS æðaafbrigði en slíkt rof er sjaldgæft í heilbrigðu þýði og verður því 

oft til þess að sjúkdómurinn greinist. Fjórðungur einstaklinga með æðaafbrigði EDS fá 

vandamál frá meltingarfærum áður en þeir ná 20 ára aldri (Demirogullari o.fl., 2006). 

Algengast er að gat komi á bugðaristilinn frekar en aðra hluta ristils, endaþarms eða 

smáþarma (Demirogullari o.fl., 2006). Þar eru hægðirnar orðnar mótaðar eða jafnvel harðar 

og reynir mest á viðnámshæfni vöðvanna. 

Demirogullari o.fl. (2006) greina frá því að samkvæmt rannsókn voru 50% barna með 

sjúkdóminn  með viðvarandi hægðatregðu og þurftu reglulega aðstoð með hægðalosandi 

lyfjum til að losna við hægðirnar. 

 Fræðsla um einkenni frá meltingarfærum. Þeir sem greindir hafa verið með EDS 

þurfa að hafa lágan þröskuld fyrir því að leita sér læknis. Innri líffæri þeirra eru mun 

viðkvæmari en líffæri heilbrigðra. Þegar eftirfarandi einkenni koma upp er nauðsynlegt að 

leita sem fyrst á sjúkrahús því hugsanlega er um rof á görn að ræða. 
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 Skyndilegur kviðverkur 

 Galllituð uppköst 

 Ógleði  

 Mikill kviðverkur í kjölfar hægðatregðu  

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

 Fræðsla um fyrirbyggingu hægðatregðu. Hægðatregða er skilgreind sem þurrar, harðar 

hægðir sem erfitt er að koma frá sér (Tortora, 2005).  Hægðatregða er almennt, algengt 

vandamál sem sjaldnast er alvarlegt en í tilfellum einstaklinga með EDS æðaafbrigði getur 

vandamálið verið lífshættulegt. Það koma margir möguleikar til greina til að fyrirbyggja eða 

meðhöndla vandmálið, þar má nefna: 

 Trefjar:  Trefjar eru flókin kolvetni sem ekki brotna niður í meltingunni og nýtast því 

ekki sem orka. Trefjar draga til sín vatn, bæta meltinguna og auðvelda losun hægða. 

Til eru tvennskonar trefjar, vatnsleysanlegar og óvatnsleysanlegar. Vatnsleysanlegu 

hægja á magatæmingu en eiga lítin þátt í því að örva meltinguna. Dæmi um slíkar 

trefjar eru haframjöl, ávextir, ber, grænmeti og bygg. Óvatnsleysanlegar trefjar draga 

hins vegar til sín vatn á leið í gegnum meltingarveginn, örva hreyfingu 

meltingarvegarins og koma í veg fyrir hægðartregðu. Dæmi um slíkar trefjar eru 

hveitiklíð, hýðishrísgrjón, gróft brauð, gróft morgunkorn, ávextir og grænmeti 

(Stómasamtök Íslands, 2009). Ráðlagður dagskamtur af trefjum er að minnsta kosti 25 

grömm á dag miðað við 2400 kcal fæði. (Lýðheilsustöð, 2008) 

 Vatnsdrykkja: Líkaminn fær bæði vatn úr mati og drykk. Á Norðurlöndum veitir 

daglegt fæði um 1-1.5 lítra af vatni og þá þarf til viðbótar að fá 1-2 lítra af vökva. 

Vökvaþörf er breytileg milli manna og hún ræðst meðal annars af líkamsstærð, aldri 

einstaklinga ásamt veðri og hreyfingu hvers og eins (Lýðheilsustöð, 2008 ). Líkaminn 



Heimildarsamantekt um æðaafbrigði EDS 26 

tekur alltaf það vatn úr hægðunum sem hann þarf á að halda þess vegna er mikilvægt 

fyrir einstaklinga með EDS æðaafbrigði að vera meðvitaður um alla þá þætti sem geta 

aukið vatnsþörf og bregðast við því með aukinni drykkju til að fyrirbyggja harðlífi.  

 Hreyfing: Mikilvægt er fyrir alla að hreyfa sig en einstaklingar með EDS æðaafbrigði 

þurfa að velja sér hreyfingu við hæfi. Samkvæmt ráðleggingum Lýðheilsustöðvar er 

ráðlagt að hreyfa sig lágmark 30 mínútur daglega og á það ekki síður við einstaklinga 

með EDS.  

 Lyfjainntaka: Ýmis lyf, til dæmis morfínskyld lyf, valda oft hægðartregðu og er 

mikilvægt að taka hægðarlosandi lyf samhliða ef einstaklingur þarf á slíkum lyfjum að 

halda. 

Skurðaðgerðir á sjúklingum með æðaafbrigði EDS  

 Sjúklingar með EDS æðaafbrigði eru í miklum áhættuflokki þegar að kemur að 

skurðaðgerðum og þær geta verið þeim lífshættulegar. Sjúklingar með EDS eiga það allir á 

hættu að merjast auðveldlega en þeir sem eru með æðaafbrigði fá oft risastóra marbletti sem 

geta komið skyndilega og af litlum orsökum, þessir marblettir geta leitt til þess að 

einstaklingarnir þurfa að leita á spítala og fá blóðgjöf (Barabas, e.d.).  Eins og áður hefur 

verið sagt frá þá eru æðaveggir einstaklinga með EDS æðaafbrigði mikið veiklaðir. 

Eftirgefanleiki og styrkleiki æðanna er mjög skertur, sökum þessa er það þeim einstaklega 

hættulegt að undirgangast skurðaðgerðir. Vegna þess hversu viðkvæmir æðaveggirnir eru 

getur það reynst afar erfitt að gera við innri áverka í skurðaðgerðum (Germain, 2007). 

 Einstaklingar með EDS æðaafbrigði og sérstaklega þeir sem hafa sýnileg einkenni í 

andliti eru útsettir fyrir því að í þeim rofni æðar og rof komi á meltingarveginn, einnig getur 

orðið ótímabært rof á líknarbelgjum á meðgöngu. Æðarof er það sem oftast veldur andláti hjá 
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þessum sjúklingum en rof á meltingarvegi, þá oftast á bugaristli, er ekki eins lífshættulegt 

(Germain, 2007). 

 Hjá þeim einstaklingum sem eru með EDS æðaafbrigði skal varast að gera allar 

skurðaðgerðir nema að brýna nauðsyn beri til. Það skal gæta mikillar varfærni þegar að verið 

er að leita lausna á ýmsum fylgikvillum sem geta komið uppá. Alltaf skal forðast það að grípa 

til skurðaðgerðar ef hægt er og fylgjast náið með ástandi sjúklings og þeim breytingum sem 

geta orðið á því. Það getur hinsvegar verið svo að ekki verði hjá því  komist að gera 

skurðaðgerð til að reyna að koma í veg fyrir banvæna fylgikvilla. Til að auka líkurnar á því að 

aðgerð takist skal skurðlækninum vera kunnugt um sjúkdómsástand einstaklingsins til þess að 

hann geti valið bestu aðferðina við aðgerð hjá þessum sjúklingahóp. Það er því afar mikilvægt 

að EDS sjúklingar beri á sér svokallað neyðarkort og MedAlert armband, þar sem koma fram 

helstu upplýsingar um sjúkdóminn og símanúmer sérfræðings sem getur veitt leiðsögn um 

sjúkdóminn og hvernig best sé að meðhöndla þennan sjúklingahóp (Germain, Herrera-

Guzman, 2004). 

  Einnig þarf að huga vel að því hvaða rannsóknir þessir einstaklingar eru látnir gangast 

undir og til að mynda getur æðamyndataka reynst þeim hættuleg. Við æðamyndatöku þarf að 

setja nál inn í æðina og sprauta inn skuggaefni til þess að hægt sé að sjá æðarnar á 

röntgenmynd, æðar hjá þessum EDS sjúklingum taka ekki vel á móti nálum af þessu tagi og 

því getur æðamyndataka valdið talsverðum blæðingum og mari. Þess í stað ætti frekar að 

notast við rannsóknir eins og CT myndatöku eða ómskoðun (Barabas, e.d.). 

 Veikluð húð er eitthvað sem þarf að fylgjast vel með hjá þessum einstaklingum í 

tengslum við skurðaðgerðir, þó að það sé mun sjaldgæfara að sjá það hjá þeim sem eru með 

æðaafbrigði heldur þeim sem haldnir eru annarskonar afbrigði af EDS. Þetta getur leitt til 
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þessa að sár gróa seinna og ættu saumar að fá að vera töluvert lengur í og vera helmingi 

þéttari en venjan er. Einnig verður öramyndun oft töluverð (Germain, 2007). 

 Mikilvægt er að greina æðagúl og/eða blæðingu í heila sem allra fyrst hjá 

einstaklingum með EDS æðaafbrigði, til þess að hægt sé að gera viðeigandi ráðstafanir 

varðandi það hvernig þessum einstaklingum og fjölskyldum þeirra sé sinnt. Það skal þó hafa 

það í huga að ef það er áhættusamt að greina þetta þá skal fara varlega í þá ákvarðanatöku 

hvort það sé ráðlegt að leggja út í þá rannsókn. Skurðargerðir á æðagúl í heila eru sérstaklega 

varasamar hjá þessum sjúklingahóp vegna þess hversu viðkvæmar æðarnar eru (Germain, 

2007). 

 Algengast er að það komi gat á bugaristil þegar rof verður meltingarvegi hjá þessum 

einstaklingum en einnig kemur það fyrir að rof komi á smágirnið. Helsta meðferðin sem veitt 

er við rofi á meltingarvegi er að koma fyrir ristilstóma hjá þessum einstaklingum. Val á 

meðferðum við slíku rofi er því hlutabrottnám ristils með ristilstóma, sem jafnvel er hægt að 

fylgja eftir með endurtengingu. Sem lokaúrræði ef hlutabrottnám dugar ekki til þá getur 

komið til algert ristilbrottnám með garnastóma þar sem endaþarmsstubb er lokað, eða 

samtenging gerð á görn og endaþarmi. Það er þó alltaf marktæk hætta á leka með slíkum 

samtengingum. Skyndilegt rof á milta og lifur hefur líka komið til (Germain, 2007). 

 Æðaveggir þessara sjúklinga eru einstaklega viðkvæmir og jafnvel getur notkun á 

venjulegum æðaklemmum og saumum valdið meiri skaða en þegar hefur orðið (Solan og 

Davies, 2004). Það skal fara mjög varlega með sárahaka til að varast meira rof og nota mjúkar 

æðaklemmur (Oderich, 2006).  

Oft geta einfaldar aðgerðir gert gagn en einnig getur þurft að grípa til flóknari aðgerða eins og 

að nota gerviefni til að byggja upp og styrkja æðarnar. Rannsóknir sýna að notkun stoðnets 

(stent) í æðaaðgerðum gefur ekki góða raun því að stoðnetin rífa æðarnar. Við samtengingar á 
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æðum skal gæta þess að ekki sé tog á æðunum og samtengingin skal vera styrkt með teflonbót 

(Germain, 2007). 

Verkir hjá sjúklingum með EDS æðaafbrigði og tengd fræðsla 

Algengt er að einstaklingar sem haldnir eru EDS æðaafbrigði þjáist af verkjum, 

verkirnir byrja að koma fram á unga aldri og versna með tímanum (Sacheti o.fl., 1997).  

Rannsóknir hafa sýnt að langvinnir verkir á víð og dreif um líkamann hrjá stærstan hluta 

sjúklinga sem haldnir eru sjúkdómnum. Verkir af þessu tagi hafa mikil áhrif á daglegt líf 

þessara einstaklinga og virkni þeirra í samfélaginu. Félagslegir þættir truflast vegna 

verkjanna, sjúklingar forðast að fara á mannamót, hræðast að mynda ný sambönd, erfiðleikar 

við kynlíf og hræðsla við getnað er meðal þess sem hefur komið fram (Berglund o.fl., 2000). 

Rannsóknir hafa sýnt að óljósir langvinnir stoðkerfisverkir hrjá stærstan hluta 

sjúklinga sem hladnir eru sjúkdómnum. Tvennskomar verkir geta hrjáð einstaklinga með 

EDS. Annarsvegar er um að ræða verk sem kemur öðru hvoru en færist til, það er að segja, 

getur verið í öxl einn daginn en í fót þann næsta. Ákafi og það hversu lengi verkurinn varir er 

breytilegt. Þessir verkir geta haft mikil áhrif á daglegt líf, annan daginn gat einstaklingurinn 

hoppað um en þann næsta verið alveg frá af verkjum og lítið gert. Flestir sjúklinganna þjást þó 

af langvinnum verkjum, verkjum sem aldrei hverfa sama hvað gert er til þess að reyna að lina 

hann, verkirnir eru alltaf til staðar og versna með tímanum (Sacheti o.fl. 1997). 

 Sjúklingarnir hafa lýst því sem svo að þeir hafi þjáðst af verkjum svo lengi sem þeir 

muni eftir sér. Hluti sjúklinganna lýstu verkjunum sem einskonar harðsperrum um allan 

líkamann, þá gat jafnvel þétt handtak valdið sársauka. Svefnleysi er þekktur fylgikvilli 

verkjanna sem leiðir svo af sér úthaldsleysi og þreytu á daginn og getur haft einstaklega slæm 

áhrif á andlega líðan þeirra sem verður fyrir (Verbraecken, Declerck, Heyning, Backer, 

Wouters, 2001).  Þeir einstaklingar sem þjást af svona miklum verkjum þurfa að læra að lifa 
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með verkjunum og geta til þess nýtt sér margvísleg bjargráð. Verkir sem vara í langan tíma 

geta leitt til þunglyndis og depurðar og mynda þannig slæman vítahring, til þess að reyna hafa 

stjórn á verknum er nauðsynlegt að reyna að rjúfa þennan vítahring eins fljótt og auðið er (Le 

Gallez, e.d.).  

Eftirfarandi eru stuttar lýsingar einstaklinga með æðaafbrigði EDS sem aðgengilegar 

eru á á síðu á veraldarvefnum. Þetta er síða sem sjúklingar og áhugafólk um sjúkdóminn hafa 

stofnað og deila þar saman líðan sinni, upplifun af sjúkdómnum og góðum ráðum (Live 

gently, e.d.; I hate living with Ehlers danlos syndrome, e.d.). Lýsingar þessara einstaklinga 

sem þarna skrifa endurspegla vel hið daglega líf þessa sjúklingahóps og er það merkilegt að 

sjá að þrátt fyrir fjölþjóðlegan bakgrunn eru allir að kljást við það sama. Þannig geta 

einstaklingar sem búa í landi þar sem þekking á sjúkdómnum er lítil nýtt sér þau ráð sem  

gagnreynd eru annarstaðar. Lýsingarnar varpa ljósi á upplifun þessara einstaklinga af daglegu 

lífi þeirra: 

 Lýsing ungrar kona með EDS:  Þetta er mjög slæmur dagur í dag. Maki minn er 

ástríkur og yndislegur maður en hann getur ekki skilið hvað ég finn mikið til. Kannski vegna 

þess að ég set upp „svipinn” sem segir að það er í lagi með mig, minn fína front. En dagurinn 

í dag er mjög slæmur. Axlir, hné, mjaðmir, bak, háls, hendur... ég finn bara til út um allt... mig 

langar bara að sofa eða gráta. 

 Og önnur ung kona segir: Ég er svo þreytt á að hafa EDS og allan skítinn sem fylgir, 

ég finn stöðugt til, hver einasta hreyfing er erfið, bakið er að drepa mig, mjöðmin er alltaf að 

renna úr lið, ég finn ekki fyrir fingrunum því þeir eru alltaf dofnir, allajafna hef ég svo mikinn 

sársauka í hnúunum, öxlin er farin að renna úr lið nokkrum sinnum á dag. Aumingja börnin 

mín hafa þennan sjúkdóm líka (4, 6 og 9 ára) og finna öll til. Ég er að reyna að fá eins mikla 

hjálp handa þeim eins og ég get. Ég er svo þreytt, svo stressuð, á allt of mikið af lyfjum og ég 
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get ekki hugsað skýrt hálfa stundina. Afsakið hvað ég kvarta mikið en ég þarf að koma 

þessum áhyggjum frá mér. 

 Sjúklingar með EDS eiga það margir sameiginlegt að hafa hitt einstaklinga sem hafa 

lítinn skilning á sjúkdómnum og samskipti við heilbrigðisstarfsfólk veldur þeim oft 

vonbrigðum. Margir hafa þá sögu að segja að upplifun þeirra á sársauka hafi ekki verið tekin 

trúanleg. Þar sem að verkir sem fylgja EDS geta verið margvíslegir og færst til um líkamann 

þá gat það verið erfitt að lýsa verkjunum fyrir heilbrigðisstarfsfólki og það vantaði oft 

skilning á því hversu margslunginn sjúkdómur EDS er. Þetta skilningsleysi leiðir af sé 

óöryggi og vanlíðan hjá sjúklingum (Berglund o.fl., 2000). 

 Verkir í fótum. Verkir í fótum eru algengir hjá EDS sjúklingum. Verkirnir eru 

misjafnir á milli sjúklinga, en eitt af því sem er algengt er að EDS sjúklingar hafi klumbufót 

og eigi því erfitt með að nota venjulegan skóbúnað án þess að það valdi vandkvæðum við 

gang. Í 18% af þeim tilvikum sem að EDS sjúklingar þurfa að gangast undir skurðaðgerð er 

það vegna kvilla í fótleggjum (Berglund, Nordstrom, Hagberg, Mattiasson, 2005).  

Rannsóknir hafa sýnt að verkir í fótum valda EDS sjúklingum miklum kvölum og hafa 

hamlandi áhrif á daglegt líf þeirra. 

  Rannsókn Weinbergs o.fl. (1999) sýndi að 77% af þeim EDS sjúklingum sem þeir 

skoðuðu þjáðust af verkjum í ökkla, ökklinn var laus og bólginn og gerði það að verkum að 

erfitt var að hreyfa sig. Einnig sýndi rannsókn Stanitski o.fl. (2000) að liðverkir voru til staðar 

hjá 88% þeirra sjúklinga sem þeir skoðuðu og að geta til gangs var skert hjá 61% 

sjúklinganna. Rannsóknir hafa þó sýnt að sjúklingar með æðaafbrigði EDS hafa verki á færri 

stöðum heldur en sjúklingar með aðrar gerðir af EDS (Sacheti o.fl., 1997). 

Í rannsókn sem gerð var á EDS sjúklingum í Svíþjóð var verið að kanna hvort að þeir 

finndu fyrir verkjum í fótum og hversu miklir verkirnir væru þá. Þriðjungur þátttakendanna í 
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rannsókninni sögðust þjást af miklum stanslausum verkjum í fótum. Í rannsókninni var spurt 

út í önnur vandamál tengd fótunum en verki og kom þá í ljós að þessir einstaklingar fundu 

líka fyrir því að húðin var þunn, tærnar beyglaðar, neglurnar stökkar og skynáreyti minnkað. 

Afleiðingar verkjanna og annarra kvilla í fótum gerðu það að verkum að einstaklingarnir áttu 

erfiðara með að hreyfa sig, standa, sinna daglegum athöfnum líkt og að versla inn og þetta 

takmarkaði getu til að sinna félagslífi (Berglund o.fl., 2005). 

  Það kom í ljós að flestum fannst nauðsynlegt að fá skó sem að styðja sérstaklega vel 

við fótinn og sem eru mjög mjúkir þannig að lítil hætta sé á að þeir rífi húðina (Berglund o.fl., 

2005).  

Fræðsla tengd verkjum hjá EDS sjúklingum. Til eru margar leiðir til 

verkjastjórnunar og aðeins ein af þeim er verkjalyfjagjöf. Þegar sjúklingur hefur í samráði við 

sinn lækni fundið rétt lyf í réttum skömmtum sem að henta hverjum og einum þá er 

nauðsynlegt að leita líka annarra leiða til þess að bæta líðan og koma í veg fyrir frekari 

fylgikvilla sjúkdómsins (Le Gallez, e.d.). 

 Hita og kuldameðferð 

 Með því að leggja ýmist heitan eða kaldan bakstur á aumu svæðin er hægt að lina 

sársaukann. Hita/kulda baksturinn mun líkast til ekki virka sem lækning en getur virkað til 

þess að lina þjáningar og gott er að nota hann saman með verkjalyfjum til að fá fram betri 

verkan þeirra. Einnig geta heitar sturtur og böð haft góð áhrif (Le Gallez, e.d.). 

 Nudd  

Gott getur verið að láta nudda aum svæði eða allan líkamann í heild til þess að lina verki og 

einnig er það góð leið til að ná að slaka á. Það er þó afar mikilvægt fyrir EDS sjúklinga að 

hafa það í huga að það skal nudda mjúklega og nota olíu til að þess að teygja ekki of mikið á 
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húðinni og eiga þá á hættu að merja hana er rífa.  Aðeins nokkurra mínútna nudd getur reynst 

góð leið til verkjastillingar (Le Gallez, e.d). 

 Athyglisdreifing 

Það að dreifa huganum er líka góð leið til verkjastillingar. Góð leið til að dreifa 

huganum er að sinna áhugamálum sínum og/eða finna sér ný áhugamál til ástundunar sem 

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

Meðganga og fæðing hjá konum með EDS æðaafbrigði 

 Miklar breytingar verða á líkama móður á meðgöngu. Lífeðlisfræðilegar breytingar 

verða á hormónaframleiðslu móðurinnar, álag eykst á hjarta- og æðakerfi og breytingar verða 

á kyn- og þvagfærum.  

Miklar breytingar verða á líkama móður á meðgöngu. Lífeðlisfræðilegar breytingar 

verða á hormónaframleiðslu móðurinnar, álag eykst á hjarta- og æðakerfi og breytingar verða 

á kyn- og þvagfærum.  

Hormónaframleiðslan. Það verður gríðarleg aukning á Progesterone framleiðslu á 

meðgöngutímanum sem veldur því að það verður minni vöðvaspenna í sléttum vöðvum, það 

er að segja þeir gefa betur eftir. Sléttir vöðvar svo sem vélindað verður eftirgefanlegra, það 

verður seinkuð tæming í maga og seinkaður flutningur fæðu um meltingarveginn, minni 

vöðvaspenna í leginu, útvíkkun í blóðæðum og lungnaberkjum. 

 Hjarta- og æðakerfið. Blóðmagnið í líkamanum eykst mikið á meðgöngutímanum. 

Blóðvökvinn eykst hlutfallslega mest en svo á síðasta þriðjungi eykst blóðkornaframleiðslan 

einnig umtalsvert. Blóðmagnið eykst um um það bil 1500 millilítra eða um 40-45% frá því 

sem var fyrir meðgöngu. Framleiðslugeta hjartans, það er að segja útsláttarmagnið (cardiac 

output) eykst þétt alla meðgönguna og nær hámarki á 32. viku meðgöngu og hefur þá aukist 

um 30-50% frá því sem var fyrir meðgöngu.  
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 Kyn- og þvagfæri. Legið margfaldast að stærð á meðgöngutímanum og blóðflæði um 

legið eykst að sama skapi úr því að vera um 50 millilítrar á mínútu á áttundu viku meðgöngu 

upp í það að vera um 500 millilítrar á mínútu á fertugustu viku meðgöngunnar (Ernest, 2008; 

Lowdermilk og Perry, 2007).  

 Meðganga og fæðing er konum með æðaafbrigði EDS gríðarlega áhættusöm. Þekktir 

fylgikvillar sem geta komið upp á meðgöngutímanum eru ristilrof, lifrarrof, legrof, rof á 

kransæðum, rof á ytri mjaðmaslagæð eða holæðarof (vena cava) eða truflun eða rof á ósæð. 

Ráðlagt er að konum með æðaafbrigði EDS sé boðið upp á ráðgjöf fyrir getnaðinn þar sem 

þeim er gerð grein fyrir áhættuþáttunum. Konum ætti að standa til boða að leggjast inn til 

eftirlits á síðasta þriðjungi meðgöngunnar auk þess sem þeim ætti að vera ráðlögð takmörkun 

á líkamlegri athafnasemi á því tímaskeiði. Viðhafa ber stöðuga árvekni gagnvart mögulegu 

æða- og ristilrofi (Ernest, 2008).  

Konur með æðaafbrigði EDS eru í mikilli hættu á legrofi og slagæðarofi fyrir, í og 

fyrst á eftir fæðingu. Dánartíðnin i þessum hóp er um 12%. Miklar legblæðingar eru algengar 

fyrst eftir fæðinguna og oft er ekki við þær ráðið nema með legnámi (Germain, 2007; Pepin 

og Byers, 1999). Fyrirburafæðingar eru algengar vegna veikleika leghálssins og einnig vegna 

veikleika í fósturbelgjum (V. Burrows, e.d.).  

Pepin, Schwarze, Superti-Furga og Byers (2000) fóru yfir sjúkdóms- og 

fjölskyldusögu 220 einstaklinga með lífefnafræðilega staðfesta sjúkdómsgreiningu af 

æðaafbrigði EDS ásamt 199 ættingjum þeirra sem einnig hafa sjúkdóminn. Í niðurstöðum 

þeirra athugana kom í ljós að vandamál tengd meðgöngu leiddu til dauða í 12 tilfellum hjá 

þeim konum sem urðu barnshafandi en þær voru alls 81. Samtals urðu þessar 81 konur 

barnshafandi 183 sinnum og leiddu 167 af þeim meðgöngum til fæðingar lifandi nýbura á 

tilsettum tíma, þrjú börn fæddust andvana, það voru 10 fósturlát og þrjár fóstureyðingar. Af 
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konunum 12 sem létust þá létust fimm þeirra vegna legrofs í fæðingu, tvær vegna æðarofs í 

fæðingu og fimm vegna æðarofs snemma eftir fæðingu.   

 Niðurstöður tilfellarannsókna benda flestar til þess að skynsamlegt sé að hugleiða 

snemmbúinn keisaraskurð á 32.-34. viku meðgöngu til að draga úr líkum á mögulegum 

þekktum fylgikvillum svo sem legrofi (Erez, Ezra og Rojansky, 2006; Ernest, 2008; Lurie, 

Manor og Hagay, 1998).  Það eru þó ekki til rannsóknir þar sem aðalefnið er gildi 

snemmbúinna keisaraskurða sem geta staðfest eða hrakið þessar niðurstöður tilfellarannsókna 

(Germain, 2007). Skynsamlegt þykir þó að í öllum tilfellum séu barnshafandi konur með 

æðaafbrigði EDS í áhættu meðgöngueftirliti og að þær fái ítarlega fræðslu um mögulega 

fylgikvilla og hvernig er hægt að draga úr líkum á þeim (Pepin og Byers, 1999). 

 Hægt er að gera erfðarannsókn á fóstri í móðurlífi til sjúkdómsgreiningar en það er 

ekki hættulaust og skyldi því vega og meta áhættuna og akkinn vel áður en ákvörðun er tekin 

(Germain, 2007). Það er bæði hægt að gera það með rannsókn á æðabelgssýni sem tekið er á 

10.-12. viku meðgöngu eða með því að gera DNA rannsókn á fósturfrumum sem teknar eru 

með legvatnsástungu á 15.-18. viku meðgöngu ef fyrir liggur greining á fjölskyldumeðlim 

(Ernest, 2008; Pepin og Byers, 1999) . Það er einnig víða möguleiki á að gera erfðafræðilega 

sjúkdómsgreiningu á fósturvísi áður en honum er komið fyrir í legi móður í samvinnu við 

glasafrjóvgunarstöðvar og er það hættuminna sjúkdómsgreiningaferli fyrir móðurina auk þess 

sem það getur komið í veg fyrir að foreldrar þurfi að taka ákvörðun um fóstureyðingu sé 

fóstrið greint á meðgöngutímanum (Lowdermilk og Perry, 2007; Pepin og Byers, 1999;). 

Fræðsla tengd meðgöngu og fæðingu fyrir konur með æðaafbrigði EDS. Fræðsla til 

einstaklinga með æðaafbrigði EDS um barneignir ætti að byrja áður en til getnaðar kemur. 

Mikilvægt er að erfðasérfræðingur veiti sjúkdómsgreindum einstaklingum ítarlega fræðslu um 

áhættuþætti og algenga fylgikvilla meðgöngu og fæðingar fyrir konur með æðaafbrigði EDS.  



Heimildarsamantekt um æðaafbrigði EDS 36 

Eins skyldi veita ítarlega fræðslu um líkurnar á því að afkomandi þeirra erfi hið stökkbreytta 

gen. Kynntir skulu vera þeir kostir sem mögulegir eru varðandi sjúkdómsgreiningu á fóstri í 

móðurkviði og jafnvel á fósturvísisstigi eins og greint hefur verið frá hér að framan. 

Barnshafandi konum með æðaafbrigði EDS skal veitt ítarlegt eftirlit og fræðsla. (Germain, 

2007; Pepin og Byers, 1999).  

Barnshafandi konur með æðaafbrigði EDS eru í hættu á að fá æðahnúta. Æðahnútar 

myndast meðal annars vegna aukins þrýstings frá leginu á æðarnar sem liggja frá grindinni og 

vegna aukins vökvamagns í blóðrásarkerfinu. Það eru auknar líkur á að þessar barnshafandi 

konur fái bláæðahnúta á fætur, ytri kynfæri og/eða endaþarm (gyllinæð/haemorrhoids). Þessar 

konur ættu að frá fræðslu um þá þætti sem þær geta haft áhrif á til að draga úr líkum á því að 

slíkir æðahnútar myndist og draga úr einkennum og verkjum frá æðahnútum sem þegar hafa 

myndast. Þær ættu að forðast langar stöður og langar setur og eins það að sitja með 

krosslagðar fætur. Blóðrásin í fótunum verður aukin og skilvirkari með léttum æfingum, svo 

sem með því að hreyfa ökklana þannig að þeir myndi litla hringi þegar setið er eða að lyfta sér 

upp á tábergið (Karítas Ívarsdóttir og Ragnheiður Bachmann, 2008; Miller, 2008).  

Notkun stuðningsfatnaðar ætluðum fyrir konur á meðgöngu, eins og sokka og 

sokkabuxna getur dregið úr einkennum frá æðahnútum sem hafa myndast með því að veita 

aðhald og draga þannig úr þrýstingi, slíkur fatnaður er þó ekki talinn koma í veg fyrir myndun 

æðahnúta (Karítas Ívarsdóttir og Ragnheiður Bachmann, 2008; Miller, 2008).  

Það er barnshafandi konum jafnmikilvægt og fyrir meðgönguna að gæta þess að fá 

ekki hægðatregðu. Með því að forðast hægðatregðu geta þær dregið úr líkum á að fá gyllinæð 

auk þess sem það dregur úr álagi á ristilinn. Til að forðast hægðatregðu er mikilvægast að  

auka trefjainntöku og vökvaneyslu. Allt grænmeti er til að mynda trefjaríkt og margir ávextir 

líka svo sem döðlur, sveskjur og kíví. Dagleg hreyfing bætir líka meltinguna til muna og getur 
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þannig dregið úr líkum á hægðatregðu. Reglulegar grindarbotnsæfingar bæta blóðflæði í og 

við kynfæri og eru því meðal annars mjög gagnlegar til að vinna gegn æðahnútum á því svæði 

(Karítas Ívarsdóttir og Ragnheiður Bachmann, 2008; Miller, 2008).  

 Ekki er óalgengt að konur finni fyrir ógleði og séu með uppköst á fyrsta þriðjungi 

meðgöngu. Ógleði og uppköst er ekki taldir algengari fylgikvillar meðgöngu hjá konum með 

æðaafbrigði EDS en hjá öðrum konum en ítrekuð uppköst geta haft meiri afleiðingar fyrir þær 

þar sem allajafna verður mikið álag á efri meltingarveg við uppköst (Karítas Ívarsdóttir og 

Ragnheiður Bachmann, 2008; Miller, 2008). Það að borða stórar máltíðir, borða eða 

umgangast bragð- og lyktsterkan mat getur aukið á ógleðina og ýtt undir uppköst. Til eru 

ýmsar leiðir, bæði hefðbundnar og óhefðbundnar til að draga úr líkum á ógleði og uppköstum. 

Hægt er að fá í flestum apótekum þrýstipunktaarmbönd sem geta hjálpað. Þau þrýsta á 

punktinn P6 á úlnliðnum þar sem armbandið á að vera. Sveiflur í blóðsykri geta aukið ógleði 

og uppköst og skyldi konum því ráðlagt að hafa ekki langt milli máltíða heldur að borða 

margar litlar máltíðir yfir daginn. Engifer í matargerð hefur reynst hjálplegt í sumum 

tilfellum. Einnig skyldi fræða konurnar um mikilvægi aukinnar vökvainntektar ef uppköst 

eiga sér stað (Karítas Ívarsdóttir og Ragnheiður Bachmann, 2008; Miller, 2008).  

Börn með æðaafbrigði EDS 

 Það að rannsaka og sjúkdómsgreina einkennalausan einstakling á æskuárum hans 

vekur upp siðferðilegar vangaveltur. Ekki skyldi leitast við að sjúkdómsgreina einkennalausan 

einstakling á æskuárum hans ef sýnt þykir að sjúkdómsgreiningin geti ekki leitt af sér 

jákvæðar afleiðingar fyrir einstaklinginn.  

Helstu rökin gegn því að sjúkdómsgreina einkennalausan einstakling í barnæsku eru 

þau að það sviptir einstaklinginn valinu um það hvort hann vill fá þessar upplýsingar eða ekki 
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og það eykur líkurnar á stimplun (stigma) innan fjölskyldunnar og í nærsamfélaginu og getur 

þannig mögulega haft áhrif á menntun viðkomandi og starfsframa.  

Hinsvegar er sjúkdómsgreining á einkennalausum einstaklingi í barnæsku, sem er í 

áhættuhópi fyrir arfgengum sjúkdómi sem er þekktur fyrir að koma fram á fullorðinsárum, 

talin réttlætanleg í þeim tilfellum þar sem sjúkdómsgreiningin getur sannarlega komið sér vel 

fyrir barnið og orðið því til hags- og heilsubóta (Pepin og Byers, 1999). Það að staðfesta 

sjúkdómsgreiningu einstaklinga með æðaafbrigði EDS snemma á lífsleiðinni getur aukið 

heilsufarslegt öryggi þeirra. Greiningin getur mögulega útilokað það að viðkomandi 

einstaklingur sé með sjúkdóminn og þannig eytt erfiðum áhyggjum og vangaveltum með því 

að gera þær óþarfar (Pepin og Byers, 1999). Sjúkdómsgreining mun einnig geta gert því 

heilbrigðisstarfsfólki sem starfar í nærsamfélagi við einstaklinginn kleift að afla sér 

upplýsinga um þennan sjaldgæfa sjúkdóm í tíma svo það sé betur í stakk búið til að veita 

viðkomandi þá heilbrigðisþjónustu sem hann mun kunna að þurfa á að halda í framtíðinni. 

Jafnvel þótt svo engin lækning sé til við sjúkdómnum getur rétt sjúkdómsgreining í tíma 

boðið upp á möguleikan á betra heilbrigðiseftirliti með einstaklingnum þar sem helstu 

áhættuþættir sjúkdómsins er kunnir og þannig er jafnvel hægt að grípa inn í með viðeigandi 

ráðstöfunum áður en lífsógnandi sjúkdómsatburðir eiga sér stað. Með tímalegri 

sjúkdómsgreiningu er einnig hægt að bjóða upp á viðeigandi ráðgjöf og fræðslu um hentugan 

lífstíl í forvarnarskyni sem getur aukið lífsgæði einstaklingsins og jafnvel dregið það að 

alvarleg sjúkdómseinkenni komi fram (Chien og Muiesan, 2005; Lawrence, 2005; Watanabe 

og Shimada, 2008).  

Mikilvægt er að ákvörðun um að sjúkdómsgreina einkennalaust barn sé 

einstaklingsmiðuð við aðstæður hvers og eins og að ákvörðun sé tekin af vel upplýstu og 

yfirlögðu ráði. Einnig er mikilvægt að einstaklingum sem greindir eru með arfgengan 
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sjúkdóm sé boðið upp á viðtal og ráðgjöf hjá erfðasérfræðingi. Klínískar erfðafræðilegar 

upplýsingar ættu að innihalda fræðslu um sjúkdómsgreiningu, sjúkdómsmat, batahorfur, 

forvarnir, áhættuþætti og æxlunarmöguleika (V.Burrows, e.d.; Watanabe og Shimada, 2007).   

 Einstaklingar með æðaafbrigði EDS verða sjaldan fyrir alvarlegum heilsubresti vegna 

sjúkdómsins í barnæsku og eru því oft ekki sjúkdómsgreindir fyrr en þeir eru komin á 

fullorðinsár. Í þeim tilfellum þar sem sjúkdómurinn er þekktur í fjölskyldunni er líklegra að 

barn sé greint ungt. Mikilvægt er að aðlaga uppeldi barnsins að þeim lífsstíl sem stuðlar að því 

að barnið haldi heilsu lengur en ella með því að lágmarka líkamlega áreynslu og slit á veikum 

bandvefjum líkamans. Það sem tilheyrir viðeigandi lífsstíl er að gæta að hollu mataræði og að 

koma í veg fyrir að barnið fái hægðatregðu. Eins ættu foreldrar að hvetja barn sitt til að stunda 

íþróttir sem ekki reyna mikið á líkamann svo sem sund, jóga og tafl en forðast bardagaíþróttir 

og jaðaríþróttir sem geta falið í sér högg og aðra líkamlega áverka og mikla áreynslu á hjarta- 

og æðakerfið (V.Burrows, e.d.).  

 Um 12% nýbura fæðast með klumbufót og um 3% með meðfædda aflögun 

mjaðmagrindar. Í æsku eru kviðslit, loftbrjóst og endurtekin liðhlaup þekkt auk tíðra og 

víðtækra marbletta hjá einstaklingum með æðaafbrigði EDS (Pepin og Byers, 1999). 

 Klumbufótur er það ástand fótar þegar tær vísa niður og fætur snúa inn á við. Meðferð 

miðast að því að ná fætinum réttum. Fötlunin á fætinum er öll fyrir neðan hné og hún er 

afleiðing vanþróunar á fyrstu stigum fósturskeiðsins. Sýnt hefur verið fram á tilfelli þar sem 

æðamissmíð er í klumbufótum, vöntun á slagæðum í fótum það er arteria tibialis anterior og 

arteria dorsalis pedis (Dobbs, Gordon og Schoenecker, 2004).  

 Fræðsla tengd börnum með æðaafbrigði EDS. Mikilvægt er að foreldrar fái víðtæka 

fræðslu um sjúkdóminn. Foreldrum ætti að vera gert kunnugt um hvar hægt er að nálgast 

viðurkenndar upplýsingar á handhægan hátt og eins hvert þau geti leitað í neyð. Eins og fram 
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hefur komið er sjúkdómurinn arfgengur og því mikilvægt að fjölskyldan fái samhliða eða í 

kjölfar greiningu barnsins viðtal og ráðgjöf hjá erfðasérfræðing og að samfella sé í eftirliti og 

eftirfylgd með greindum meðlimum fjölskyldunnar (Watanabe og Shimada, 2008). Einnig er 

mjög mikilvægt að gleyma ekki að veita öðrum aðstandendum hinna greindu stuðning og 

fræðslu eftir því sem við á. Foreldrar barna með æðaafbrigði EDS ættu að fá stuðning við að 

sætta sig við hlutskipti barna sinna (Berglund, Mattiasson og Nordström, 2003). Einnig ættu 

þeir að fá hvatningu til að aðstoða barnið sitt við að lifa innihaldsríku og góðu lífi með 

sjúkdóminn. Foreldrarnir ættu að ræða opinskátt um sjúkdóminn þar sem það á við, svo sem 

við önnur skyldmenni, kennara, íþróttakennara, íþróttaþjálfara eða gæsluaðila barnsins til að 

auka líkur á þekkingu og skilningi og auðvelda barninu lífið með sjúkdóminn. Einnig getur 

það að ræða opinskátt um sjúkdóminn dregið úr líkum á fordómum og ásökunum sem 

foreldrarnir geta lent í sökum þess að barnið þeirra er ótt og títt með stóra og jafnvel áberandi 

marbletti víða um líkamann. Einnig er mikilvægt að allir þeir aðilar sem koma að 

heilbrigðisþjónustu við barnið, svo sem heimilislæknir, tannlæknir og 

skólahjúkrunarfræðingur, séu upplýstir um sjúkdóminn og mögulega annmarka af hans 

völdum (V. Burrows, e.d.). Þekking fagaðila á EDS er mikilvæg til að tryggja að sjúklingar 

með EDS njóti viðeigandi stuðnings og skilnings á ástandi sínu. Börn með æðaafbrigði EDS 

hafa gjarnan þörf fyrir hjúkrunarfræðing sem talsmann sinn. Þessi börn geta þurft á sérstökum 

vörnum að halda gegn áverkum og slysum, en þau þurfa engu að síður svigrúm til að geta 

ærslast og leikið sér í hópi jafnaldra.  

Hjúkrunarfræðingar eru í kjöraðstöðu til að fræða foreldra, kennara og aðra sem koma að 

uppeldi og umönnun barnsins um þarfir barnsins og hvaða athafnir eru æskilegar og hvaða 

athafnir skyldi forða barninu frá út frá heilbrigðissjónarmiðum. Mikilvægt er að reyna eftir 

fremsta megni að aðlaga líkamlegar athafnir og leiki í umhverfi barnsins þannig að það stingi 
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ekki í stúf við önnur börn og geti tekið þátt. Þannig minnka líkurnar á því að barnið upplifi sig 

einangrað eða öðruvísi en önnur börn (Whitelaw, 2004). 

Sálfélagsleg heilsa og líðan sjúklinga með æðaafbrigði EDS 

 EDS er langvinnur sjúkdómur (Ehlers-Danlos Syndrome Network, 2008). Langvinnur 

sjúkdómur er sjúkdómsástand sem varir lengur en sex mánuði og hefur áhrif á líkamlega, 

sálræna og félagslega líðan (Potter og Perry, 2005). Líf einstaklinga með EDS æðaafbrigðið er 

oft litað af verkjum um líkamann og hræðslu vegna yfirvofandi skyndidauða (Berglund o.fl., 

2000). 

Monahan og fleiri (2007) skilgreina langvinn veikindi sem:  Læknisfræðilegt ástand 

eða heilsufarsvandamál sem leiðir til einkenna eða fötlunar sem krefjast langtíma 

meðhöndlunar eða stuðnings (þrír mánuðir eða lengur). Viðvarandi (óviðsnúanlegt) 

sjúkdómsástand eða fötlun sem hefur áhrif á allt líf einstaklingsins og kallar á 

stuðningsmeðferð og sjálfsumönnun til að viðhalda starfsemi og koma í veg fyrir meiri skaða 

eða veikindi. 

Til eru fáar rannsóknir um áhrif EDS á sálræna og félagslega líðan og heilsu sjúklinga. 

En í okkar heimildaleit þá eru rannsóknir eftir hina sænsku Brittu Berglund þar fremstar í 

flokki ( Berglund o.fl., 2000; Berglund o.fl., 2003; Berglund o.fl., 2005). 

 Einstaklingar með EDS tala um það að sjúkdómurinn sé alltaf með þeim, hann hefti líf 

þeirra og hafi áhrif á tækifæri til að velja sér menntun, atvinnumöguleika og félagslegar 

athafnir (Berglund o.fl., 2000). Æðaafbrigðið af EDS er sem betur fer frekar sjaldgæf, um 3-

5% EDS sjúklinga eru með afbrigðið. Hinsvegar er það talið líklegt að þessi tala sé hærri því 

að margir sem hafa mild einkenni hafa ekki verið að fá greiningu snemma (Berglund o.fl., 

2000). 
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Það er mjög mismunandi hvernig fólk tekst á við það að greinast með langvinna 

sjúkdóma, til er bæði jákvæð og neikvæð aðlögun. Jákvæð aðlögun leiðir til lausnar 

vandamála og nýrrar hegðunar, svo sem notkun uppbyggilegra leiða til að aðlagast 

breytingum eða betri hæfni til að mæta áföllum í framtíðinni. Neikvæð aðlögun, er þegar  

einstaklingurinn sýnir hegðun sem er ekki vænleg til árangurs við að leysa vandamálið eða 

aðlagast þeim kröfum sem daglegt líf gerir til hans (Paterson, 2001). 

 Í rannsókn sem Stamm o.fl. (2008) gerðu á viðbrögðum níu einstaklinga sem eru með 

gigt kom ýmislegt fram sem hægt er að yfirfæra á aðlögun þeirra sem eru með EDS. Þar kom 

fram að sex konur litu á sjúkdóminn eins og áskorun, þær ætluðu ekki að láta sjúkdóminn 

verða húsbónda yfir sér og héldu áfram lífi sínu. Fjórar af þeim sögðu að gigtin hefði gefið 

þeim tækifæri og nýja áskorun í lífinu sem þær ræddu jákvætt um. Tvær sögðu að helsta 

áskorunin væri semja um hjálpartæki við stofnanir til að takast á við takmarkanir sínar. Þrír 

einstaklingar, einn karl og tvær konur lærðu skref fyrir skref að lifa með sjúkdómnum. Þau 

brugðust hvorki jákvætt né neikvætt við, reyndu frekar að hunsa sjúkdóminn. Í lokin lærðu 

þau að sætta sig við og höndla sjúkdóminn. Hér á eftir er vitnað í lýsingu Maríu af sjálfri sér, 

hún er ein af þeim fjórum konum sem tóku sjúkdómnum eins og áskorun. María lýsir sér sem 

manneskju sem er fær og virk, manneskju sem stjórnar stóru fyrirtæki sem gengur vel.  

Þetta lýsir konu sem lætur sjúkdóminn ekki stjórna sér og nær því út úr lífinu sem hún vill. 

Hún hefði geta lýst sér sem þreyttri, verkaðri konu sem vinnur allt of mikið.   

Í viðtali sem var tekið við hjúkrunarfræðinginn Douglas-Hand sem hefur sinnt EDS 

sjúklingum í Bandaríkjunum kom fram að margir einstaklingar með EDS finnst að margir 

læknar og aðrir heilbrigðisstarfsmenn sýni þeirra sjúkdómsástandi ekki skilning og geti þar 

með ekki veitt þeim þá aðstoð sem þeir þurfa á að halda. Þetta leiðir oft til kvíða sjúklinganna 

og hindrunar í samskiptum þeirra við lækna (Hand og Potash, 2002).  
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Gerð var rannsókn í Svíþjóð af Berglund o.fl. (2000) þar sem verið var að kanna verki 

og áhrif þeirra á sjúklinga með EDS. Úrtakið samanstóð af einstaklingum 18 ára og eldri sem 

allir voru meðlimir í stuðningshópi fyrir EDS sjúklinga. Við þessa rannsókn kom í ljós að 

EDS sjúklingum finnast þeir lifa við miklar takmarkanir og að sjúkdómurinn hefur margvísleg 

áhrif á líf þeirra. Það sem meðal annars kom í ljós var mikill ótti. Ástæður óttans voru 

eftirfarandi: 

 Ótti við að húðin myndi rofna: Jafnvel minni háttar meiðsli gátu endað í stóru sári og 

miklum blæðingum, þessu fylgja heimsóknir á spítala og sársauki.  

 Ótti við það að eignast barn: Konur sem hafa EDS geta fengið marga slæma 

fylgikvilla á meðgöngu auk þess sem að sjúkdómurinn gengur í erfðir og því erfitt að taka þá 

ákvörðun hvort að það eigi að reyna við barneignir eða ekki. Ein konan sem tók þátt í 

rannsókninni lýsti þessum ótta þannig: 

Ég vil ekki verða ófrísk ef ég veit að barnið mitt fær EDS. Ég verð að vera nokkuð 

viss um að barnið erfi ekki sjúkdóminn því ég vil ekki að það þurfi að ganga í 

gegnum það sama og ég hef þurft að gera (Berglund o.fl 2000 ). 

 Ótti við að vera álitin vanhæft foreldri: Þátttakendur í rannsókninni sem áttu börn með 

EDS lýstu því að þeir hefðu oft lent í því að vera ásakaðir um að vera vanhæfir foreldrar því 

að barnið þeirra fær auðveldlega sár og marbletti og þurfa oft að sækja sér læknisaðstoðar. Ein 

konan sem tók þátt í rannsókninni komst svona að orði: 

Við vorum á spítalanum, starfsfólkið lagði mikla pressu á manninn minn og spurði 

hvort að hann væri að beita barnið ofbeldi, þar sem barnið var þakið marblettum. Á 

þessum tíma vissum við ekki að barnið væri með EDS og höfðum miklar áhyggjur 

af þessum áverkum. Það var ekki fyrr en nokkrum árum seinna sem við komumst að 
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því að þetta orsakaðist af því að hún væri með EDS, það var ákveðinn léttir 

(Berglund o.fl. 2000). 

 Einnig óttast foreldrarnir um framtíð barna sinna og þjást oft af samviskubiti yfir því að hafa 

borið sjúkdóminn yfir til barnanna sinna. 

 Ótti við að missa atvinnu: Sjúkdómnum fylgja margir fylgikvillar og það getur verið 

erfitt að halda sér að verki og að hafa í við samstarfsfólk sitt.  

 Óttinn við það að sjúkdómurinn taki á sig verri mynd en orðið er: Margir báru sig 

saman við ættingja sína sem einnig báru sjúkdóminn og voru nú ef til vill komnir í hjólastól 

(Berglund o.fl., 2000). Einn maðurinn sem tók þátt í rannsókninni hafði þetta að segja: 

Áður en ég komst á fertugsaldurinn þá átti ég tveggja til þriggja vikna tímabil þar 

sem að mér leið vel. Núna eru þessi tímabil mun styttri og ég á engin tímabil þar sem 

mér líður eins og ég sé heilbrigður, ég man ekki hvernig sú líðan er (Berglund o.fl. 

2000). 

 Hlutverk hjúkrunarfræðinga í heilsueflingu sjúklinga með EDS æðaafbrigði. 

Samkvæmt Samkvæmt Monahan o. fl., (2007) er mikilvægt að meta líkamlega einkenni og 

sálfélagslegar þarfir einstaklinga með langvinna sjúkdóma ásamt því að meta líkamlega færni 

og sálfélagslega styrkleika. Kanna þarf þörfina fyrir félagslega þjónustu, stuðnings- og 

sjálfhjálparhópa. Aðstoða einstaklinga við að koma í veg fyrir félagslega einangrun og hvetja 

til sjálfshjálpar.  Þá þarf að örva sjálfstraust einstaklinga, aðstoða þá við aðlögun að sjúkdómi 

og veita þeim og fjölskyldum þeirra langvarandi stuðning. 

Í viðtali við Douglas-Hand hjúkrunarfræðing kemur fram að mestu áhyggjur hans í 

sambandi við EDS sjúklinga er að þeir fái ekki þá umönnun sem þeir þurfa á að halda.  

Sjúkdómseinkennin séu oft orðin það alvarleg þegar sjúkdómurinn er greindur að illráðanlegt 



Heimildarsamantekt um æðaafbrigði EDS 45 

sé stjórna þeim. Douglas hefur áhyggjur af því að þessum sjúklingum sé ekki sýndur sá 

skilningur sem þeir þurfa á að halda (Hand og Potash, 2002) 

  Efling eða styrking (empowerment) er skilgreind af the World Bank sem aðferð til að 

auka getu einstaklinga eða hópa, til að taka ákvarðanir með það að markmiði að ná árangri 

WHO hefur lýst eflingu sem forsendu fyrir heilsu og ætti að vera leiðandi samskiptatæki til að 

hjálpa langveikum að bæta heilsu og lífsgæði (Aymé, Kole og Groft, 2008). Styrking er 

nauðsynleg fyrir sjúklinga með sjaldgæfa sjúkdóma, sem eru langvarandi og erfitt að stjórna. 

Sjálfstyrkjandi aðferðir er til dæmis að finna í stuðningi frá sjálfshjálparhópum þar sem fólk 

finnur stuðning og samsvörun við sjúklinga sem eiga við sama vandamál að stríða. Það getur 

dregið úr félagslegri útskúfun sem getur fylgt því að vera með sjaldgæfan sjúkdóm (Aymé 

o.fl., 2008). Samkvæmt þessu gegna hjúkrunarfræðingar mikilvægu hlutverki við að styrkja 

skjólstæðinga með langvinna sjúkdóma eins og EDS og hvetja þá til sjálfshjálpar.  

Mikilvægt er að langveikir einstaklingar læri að átta sig á merkjum líkama síns þannig að þeir 

geti þróað með sér færni til að taka eigin ákvarðanir um meðferð og lagað hana að daglegu 

lífi, innan ákveðinna marka. Einnig er mikilvægt að þeir geti sett boðin frá líkamanum í 

samhengi við daglegt líf og þróa með sér skilning á líkamlegri og andlegri líðan. Þeir þurfa að 

getað áttað sig á hvenær einkennin eru þess eðlis að æskilegt sé að leita læknis. (Monahan, 

2007) 

Sjúklingar með æðaafbrigði EDS á Íslandi 

Árið 2006 greindust fyrstu einstaklingarnir hér á landi með æðaafbrigði EDS. 

Sjúkrasaga einstaklinganna tveggja sem við töluðum við er löng og ströng og endurspeglar 

æðaafbrigði EDS vel. Sjúkrahúslegur þeirra spanna nokkrar, langar innlagnir á um 40 ára 

tímabili. Ástæður þessara innlagna hafa meðal annars verið vegna legrofs í kjölfar aðgerðar á 

legi, ristilrofs, rofs á milta og lifur, þvagleiðari hefur farið í sundur og annað nýrað tekið. 
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Báðir þessir einstaklingar höfðu fengið ristilstóma sem einnig hafði verið sökkt aftur. 

Einstaklingar könnuðust við að hafa upplifað hin dæmigerðu einkenni sjúkdómsins svo sem 

að fá stóra marbletti við lítið áreiti, allt sitt líf. Þeir bera báðir hið dæmigerða andlitsútlit sem 

gjarnan fylgir sjúkdómnum.  

Í kjölfar sjúkdómsgreiningar fyrstu einstaklinganna sem greindust með sjúkdóminn 

vöknuðu upp spurningar, sökum eðlis sjúkdómsins, um aðra meðlimi fjölskyldunnar og 

ættarinnar. Einstaklingarnir og aðstandendur þeirra hófu að þreifa fyrir sér eftir upplýsingum 

og fræðslu um sjúkdóminn og hvaða skref skyldi taka í framhaldi greiningarinnar. Á þeim 

tíma sem einstaklingarnir voru greindir var þekking á æðaafbrigði EDS lítil sem engin hér á 

landi og því má með sanni segja samkvæmt frásögn þeirra að þeim hafi verið hent út í “djúpu 

laugina” við greininguna. Fræðsla og stuðningur frá heilbrigðiskerfinu var bágborin og var 

þeim bent á að leita sér upplýsinga á eigin vegum. 

Þegar þetta er ritað er málum svo komið hér á landi að greindir hafa verið fimm 

fullorðnir einstaklingar og þrjú börn með EDS æðaafbrigðið, allt skyldmenni. Þeir þrír 

fullorðnu aðilar sem greindir voru með sjúkdóminn á eftir fyrstu tveimur einstaklingunum 

fengu að þeirra sögn enga fræðslu, stuðning, eða eftirfylgni í kjölfar greiningarinnar. Það var 

fyrir tilstuðlan og á ábyrgð fjölskyldumeðlimana sjálfra að fara fram á að fá gerða 

sjúkdómsgreiningu á öðrum skyldmennum og gekk það því miður ekki alveg hnökralaust að 

fá það í gegn. Talið er nokkuð víst að að minnsta kosti tveir einstaklingar í viðbót úr sömu 

fjölskyldunni, sem nú eru látnir, hafi einnig verið með sjúkdóminn og látist af völdum hans. 

Þessir einstaklingar létust báðir vegna skyndilegs æðarofs.  

Eins og fram hefur komið er engin sérhæfð heilbrigiðisþjónusta fyrir þennan 

sjúklingahóp, enda sjúkdómurinn nýtilkominn hér á landi og greindir einstaklingar mjög fáir.  
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 Framtíðin. Nú standa yfir ýmsar rannsóknir á æðaafbrigði EDS víða um heim og 

trúlega fleiri rannsóknir en okkur er kunnugt um. Það er okkur til ómældrar ánægju að geta 

sagt frá því hér að á Íslandi hefur nú verið lagt af stað með erfðafræðilega rannsókn á vegum 

erfða- og sameindalæknisfræðideildar LSH og hafa allir fullorðnu einstaklingarnir sem 

greindir eru með sjúkdóminn samþykkt þátttöku. Þeir sem að rannsókninni standa eru Páll 

Möller, yfirlæknir, Reynir Arngrímsson, erfðasérfræðingur og Signý Ásta Guðmundsdóttir, 

læknanemi. Tilgangur rannsóknarinnar er að bæta þekkingu á sjúkdómnum og einkennum 

hans. Alvarleiki einkenna þeirra sem greindir hafa verið á Íslandi er kannaður til að stuðla að 

æskilegu eftirliti og viðeigandi þjónustu við þá einstaklinga í framtíðinni (Reynir 

Arngrímsson, munnleg heimild, 26. mars 2010). 

Nazli McDonnell, sérfræðingur í öldrunarlækningum hefur verið áberandi í 

rannsóknum og fræðslu um æðaafbrigði EDS í Bandaríkjunum. Nazli er nú með stóra 

rannsókn í gangi þar ytra og hefur óskað eftir þátttöku Íslendinganna sem greindir hafa verið 

með sjúkdóminn.  

Hún hefur verið í sambandi við þá Pál og Reyni í tengslum við hugsanlega samvinnu á 

framkvæmd á ákveðnum æðarannsóknum sem íslensku sjúklingarnir þyrftu að gangast undir 

og þá mögulega hér á landi sé það framkvæmanlegt (Reynir Arngrímsson, munnleg heimild, 

26. mars 2010). 

Samkvæmt Watanabe og Shimada (2008) er í Japan verið að rannsaka möguleikan á 

genameðferð fyrir einstaklinga með EDS æðaafbrigði, með áður óreyndri aðferð. Þessi aðferð 

byggist á nýlega þróaðri tækni með svokallaðri RNA truflun (RNA interference, RNAi) , með 

þessari tækni verður mögulega hægt að gera ákveðna genaumbreytingu (gene 

posttranscriptional) óvirka. Sýnt hefur verið fram á að með því að nota bandvefsfrumur úr 

húðvefjasýni einstaklinga með æðaafbrigði EDS og nota RNAi til að hafa áhrif á COL3A1 



Heimildarsamantekt um æðaafbrigði EDS 48 

stökkbreytinguna. Þá hefur RNAi ekki áhrif á eðlilegt mRNA en hægt var að hafa áhrif á hið 

stökkbreytta mRNA. Rannsóknin er framkvæmd „utan líkama” (in vitro). Það eru uppi miklar 

væntingar um að með þessari tækni verði í framtíðinni hægt að veita einstaklingum með EDS 

æðaafbrigði lækningu og jafnvel leiða með sömu tækni til lækningar á fleiri arfgengum 

sjúkdómum sem erfast með ríkjandi sjálflitningum.  

Í Frakklandi er nú í gangi langtíma rannsókn á vegum Boutouyrie (2005) á því hvort 

notkun beta blokkandi lyfsins Celiprolol geti dregið úr eða seinkað æðavandamálum og 

æðarofi hjá einstaklingum með EDS æðaafbrigðið. Rannsóknin hófst árið 2003 og er áætlað 

að henni ljúki í október 2010. Þátttakendur í rannsókninni eru 100 einstaklingar með staðfesta 

greiningu á sjúkdómnum EDS æðaafbrigði, þessir einstaklingar eru af báðum kynjum og á 

aldrinum 15-65 ára. Tilgáta rannsóknarinnar er sú að hópurinn sem fær beta blokkaran hafi 

um 50% færri tilfelli um æðavandamál en samanburðarhópurinn á rannsóknartímabilinu. Það 

er því ekki langt að bíða eftir niðurstöðum úr þessari rannsókn.  
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Umræður 

Tilgangur þessa verkefnis var í fyrsta lagi að varpa ljósi á sjúkdóminn EDS æðaafbrigi 

sem er nýgreindur hér á landi og heilsu og líðan einstaklinga sem með hann eru greindir.  Í –

öðru lagi var tilgangurinn að útbúa leiðbeiningar til handa þessum sjúklingum og því 

heilbrigðisstarfsfólki sem kemur að meðferð þeirra. Við teljum þetta viðfangsefni mikla 

áskorun þar sem þörfin fyrir aukna þekkingu á sjúkdómnum og meðferðarúrræði tengd 

honum. Var því að okkar mati um frumkvöðlaverkefni að ræða. Við höfum því lagt okkur í 

líma við að afla sértækra og gagnreyndra heimilda til að gera þessa ritgerð sem allra 

metnaðarfyllsta og fræðilegasta þannig að notagildið verði sem víðtækast.  

Í tengslum við þetta verkefni höfum við þýtt og staðfært kort sem gefið er út af Ehlers-

Danlos Support Group í Bretlandi. Bæði í grein Germain (2007) og N.P. Burrows (e.d.) er 

eindregið mælt með að sjúklingar gangi með slíkt kort og MedAlert armband á sér. Kortið er 

úr harðplasti og í greiðslukortastærð. Á kortinu eru helstu upplýsingar um sjúkdóminn auk 

upplýsinga til heilbrigðisstarfsfólks um helstu bráðatilvik sem upp geta komið hjá þessum 

sjúklingum. Þar er líka að finna netslóð á gagnlega upplýsingasíðu sem býður upp á sérstakar 

upplýsingar fyrir heilbrigðisstarfsfólk á neyðarstundu og símanúmer Páls Möller, yfirlæknis á 

deild 12-D á Landspítala Háskólasjúkrahúsi (LSH) en hann hefur samþykkt að vera 

neyðartalsmaður þessa sjúklingahóps hér á Íslandi. Þess má geta að Páll hefur komið að 

umönnun einstaklinganna sem fyrstir voru greindir hér á landi og þekkir því allra lækna best 

þá fáu sjúklinga sem greindir hafa verið með sjúkdóminn hér á landi. Við skrifuðum einnig 

leiðbeiningabækling sem er ætlaður fyrir heilbrigðisstarfsfólk og annan sem sérstaklega er 

ætlaður fyrir sjúklinga og áhugafólk um sjúkdóminn. Vonir okkar standa til að þessir 

bæklingar muni koma að góðum notum í framtíðinni sem grunnupplýsingar og leiðarvísar.  
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Það er mikilvægt að þessir einstaklingar, þótt fáir séu, fái þá heilbrigðisþjónustu sem þeir 

þurfa á að halda. Ætla mætti að þar sem mörg einkenna sjúkdómsins eru vel þekkt í tengslum 

við aðra sjúkdóma hefði þessum litla sjúklingahópi með æðaafbrigði EDS átt að vera boðið 

upp á þau úrræði sem nýtt hafa verið öðrum sjúklingum til góða til að halda niðri eða vinna á 

sínum einkennum. Má þar til að mynda nefna almenna fræðslu til einstaklinga með 

nýgreindan langvarandi sjúkdóm, viðtal og áætlanagerð um eftirlit, frekari rannsóknir, mat á 

fræðsluþörfum og endurhæfingu. Þá skyldi fara fram mat og skráning á þeim einkennum 

sjúkdómsins sem einstaklingarnir hafa strax í kjölfar greiningar og viðeigandi aðstoð til að 

halda þeim einkennum í skefjum eins og frekast er unnt. Fræðsla um bjargráð gegn 

langvarandi sársauka, næringarfræðslu og aðrar varnir gegn hægðatregðu, tilvísun í viðtal við 

erfðasérfræðing og aðstoð og stuðningur við að aðlagast, sættast við og meðtaka þær 

breytingar og hömlur sem sjúkdómurinn hefur í för með sér. Auk fræðslu um æskilega 

líkamlega athafnasemi og hvað það er sem þessir einstaklingar skulu forðast að leggja á 

líkama sinn til að draga úr líkum á alvarlegum afleiðingum sjúkdómsins. Það er að draga úr 

líkum á líkamlegum áverkum eins og frekast er unnt með því að forðast íþróttir og athafnir 

sem mögulega hafa í för með sér líkamlega áverka. Forðast valkvæðar aðgerðir og 

æðarannsóknir sem fela í sér þræðingu (Pepin og Byers, 1999).  

Við teljum mikilvægt að það sé samfella í meðferð þessara sjúklinga, líkt og 

ákjósanlegt er að samfella og samvinna sé á milli sérfræðinga hvað varðar erfðafræðilegar  

sjúkdómsgreiningar (Watanabe og Shimada, 2007). Við teljum því að þverfagleg teymisvinna 

sé ákjósanleg þar sem allir meðlimir teymisins kynna sér sjúkdóminn vel og leggja svo sitt af 

mörkum til að mynda heildstæða heilbrigðisþjónustu til handa þessum sjúklingahópi.  
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Til að teymið geti uppfyllt helstu heilbrigðisþarfir þessa hóps, ættu að eiga sæti í því bæði 

lyflæknir, erfðasérfræðingur, skurðlæknir, hjúkrunarfræðingur, næringarfræðingur, 

sjúkraþjálfi og sálfræðingur. Það yrði til mikilla hagsbóta og aukins öryggis að teymið setti 

saman og sendi frá sér greinagerð eða læknabréf með upplýsingum um sjúkdóminn, sérkenni 

hans og fylgikvilla til annars fagfólk sem hugsanlega kemur eða mun koma að aðhlynningu 

sjúklingahópsins. Það er þá fagfólk eins og heimilislæknir, kvensjúkdómalæknir, 

fæðingalæknir, ljósmóðir, félagsfræðingur, iðjuþjálfi, barnalæknir og tannlæknir. 

Takmarkanir 

 Það er lítið sem ekkert fræðilegt efni til um hjúkrun sjúklinga með æðaafbrigði EDS. 

Af þeim sökum notuðum við að mestu læknisfræðilegt efni um sjúkdóminn og 

hjúkrunarfræðilegt efni um hjúkrun sjúklinga með langvinna sjúkdóma sem heimfæra mátti á 

EDS sjúklingahópinn. Við leituðumst við að kanna heilsufarsleg vandamál þessa 

sjúklingahóps og þá einnig hvernig hjúkrunarfræðingar hefðu sinnt þessum vandamálum Til 

dæmis greindum við hve mikilvægt er að fyrirbyggja hægðatregðu hjá einstaklingum með 

æðaafbrigði EDS. Engar leiðbeingar voru til um það vandamál sem ætlaðar voru EDS 

sjúklingum sérstaklega og því nýttum við almennar viðurkenndar hjúkrunarleiðbeiningar til 

þess að finna lausn á þeim vanda. 

Þegar við drögum saman þetta verkefni þá erum við mjög ánægðar með árangur vinnu 

okkar. Við lögðum mikla vinnu í að aðlaga fræðsluna að þeim upplýsingum sem fyrrnefndir 

einstaklingar upplifðu þörf fyrir. Ritgerðin dregur saman heilsufarsvanda þessa sjúklingahóps 

og þá hjúkrun sem hópurinn þarfnast. Teljum við okkur því hafa lagt mikilvægan grunn að 

hjúkrun og heilbrigðisþjónustu fyrir þennan sjúklingahóp innan íslenska heilbrigðiskerfisins.  
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Lokaorð 

Við sem að þessu verkefni stöndum hófum vinnu okkar á því að taka óformlegt viðtal 

við einstaklinganna tvo, eins og að framan greinir. Það viðtal veitti okkur góða innsýn í stöðu 

þeirra í heilbrigðiskerfinu og var okkur mikill akkur í að leggja línurnar fyrir áhersluatriði og 

markmið verkefnisins.  

 Eitt af markmið okkar með þessari ritgerð var hanna fræðsluefni handa 

heilbrigðisstarfsfólki og sjúklingum með EDS æðaafbrigðið. Þannig vildum við leggja okkar 

að mörkum til að auka þekkingu á einkennum sjúkdómsins og færni  hjúkrunarfræðinga og 

annars heilbrigðisstarfsfólks til að veita einstaklingum með sjúkdóminn viðeigandi þjónustu. 

Eftir að hafa rætt einstaklinganna tvo komumst við að því að þörfin fyrir bætta þjónustu við 

þennan sjúklingahóp er nokkuð víðtæk en vel framkvæmanleg og í raun virðist 

þjónustuskorturinn hafa stafað af þekkingarleysi að miklu leyti. Okkur langaði til þess að 

kanna hvernig heilbrigðisstarfsfólk og þá aðallega hjúkrunarfræðingar gætu aðstoðað þessa 

einstaklinga við að efla heilsu sína og læra að lifa með sjúkdómnum.  

Það sem hefur mest gildi fyrir hjúkrunarfræðinga er því að fá leiðbeiningabækling um 

hjúkrunarþarfir þessa sjúklingahóps þar sem enginn slíkur er til hér á landi. 

Við teljum mikla þörf á hjúkrunarfræðilegum rannsóknum á hjúkrunarþörfum þessa 

sjúklingahóps en mjög lítið er til af slíkum rannsóknum og hefur engin verið gerð hér á landi 

enn sem komið er. Einnig teljum við að mikilvægt sé að út frá rannsóknaniðurstöðum verði 

unnar klínískar leiðbeiningar fyrir þennan sjúklingahóp hér á landi.  
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