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SOUHRN

Vzacna onemocnéni, Ehlersovy-Danlosovy syndromy, patfi do skupiny dédi¢nych chorob pojivové tkané. Projevuji se
hypermobilitou kloubt, zvy$enou elasticitou a kiehkosti kiize, vznikem pseudotumort a zejicich jizev. Pivodni klasifikace
podle Villefranche (1997) délila syndrom Ehlerstiv-Danlostv (EDS) do 6 skupin. Nova klasifikace 2017 vychazi ze sou-
¢asnych poznatkt molekularni diagnostiky a rozli$uje 13 subtypt Ehlersovych-Danlosovych syndromu. Autofi prezentuji
¢tyfletého pacienta s klasickym subtypem EDS, ktery byl potvrzen histologickym vySetfenim kize pacienta a DNA
analyzou, pfi které byla zjisténa dosud nepopsana mutace (patogenni sekvenéni varianta) ¢.1048insG p.Ser350Cysfs*4
v 7. exonu genu COL5A1. Soucasné predstavuji novou klasifikaci.

Kli¢ovd slova: Ehlersovy-Danlosovy syndromy — kozni hyperextenzibilita — generalizovana kloubni hypermobilita - DNA
analyza — novd mutace (sekven¢ni varianta) — nova klasifikace 2017

SUMMARY
Classic Form of Ehlers-Danlos Syndrome

Ehlers-Danlos syndromes belong to the group of inherited connective tissue disorders characterized by increased skin
elasticity, joint hypermobility, cutaneous fragility with formation of pseudotumors and gaping scars. Original classification
by Villefranche (1997) divided Ehlers-Danlos syndrome into 6 groups. New classification (2017) supported by molecu-
lar analysis distinguishes 13 subtypes of Ehlers-Danlos syndromes. We present a case of 4-year old boy with classic EDS
confirmed by histological skin examination and DNA analysis revealing yet non- published mutation (sequence variant)
¢.1048insG p.Ser350Cysfs*4 in the 7th exon of the COL5A1 gene.

Key words: Ehlers-Danlos syndromes — skin hyperextensibility — generalised joint hypermobility - DNA analysis — new
station (sequence variant) — new EDS classification 2017
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UvVOoD kiize [7]. Autofi prezentuji pripad Ehlersova-Danlosova
syndromu u pacienta a jeho matky s nalezem dosud ne-
Ehlers-Danlos syndromy tvofi skupinu vrozenych popsané patogenni sekvencni varianty v genu COL5A1.
onemocnéni pojivové tkané s postizenim kize, kloubd,

cév a dal$ich organd. Patogenetickym podkladem téchto

vzacnych onemocnéni jsou mutace (sekvencni varianty)
gent zpusobujici defekty syntézy kolagenu. Poprvé se
o tomto onemocnéni zminuje Hippokrates 400 let pt. n. L.
Jako samostatnou jednotku ji popsal dansky derma-
tolog Edvard Ehlers v roce 1901. Francouzsky derma-
tolog Henri-Alexandre Danlos v roce 1908 uvedl hlavni
znaky tohoto syndromu, zvy$enou pruznost a kiehkost
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POPIS PRIPADU

Pacient byl z 3. rizikové gravidity matky, které byl EDS
diagnostikovan v jejich 4 letech, ale nikde nebyla sledo-
vand. U rodi¢ti matky ani bliz§iho pribuzenstva nebyly
popsany projevy EDS. Porodila jednoho zdravého syna,
1krat doslo ke spontannimu abortu dvojcat. Ve 3. gravi-
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Obr. 1. Pozitivni ptiznak palce

dité u matky doslo od 6. tydne k opakovanému krvaceni
z rodidel, pro hrozici pred¢asny porod byla hospitalizo-
vana. Porod probéhl ve 38. tydnu gravidity spontanné za-
hlavim, porodni hmotnost byla 3 200g a délka 50 cm. Po-
porodni adaptace novorozence byla v normé. Pro vyrazné
krvaceni béhem porodu byla matce podana transfuze.
Matka pacienta méla typické znaky Ehlersova-Danlosova

Obr. 3. Jizva charakteru cigaretového papiru na cele

syndromu - téstovité podkozi, rozeklané jizvy, hematomy
na bércich, hyperelasticitu kiize, hyperflexibilitu kloubt,
kyfoskoliézu, chronickou zilni insuficienci.

Vzhledem k pozitivni rodinné anamnéze, tvorbé cet-
nych hematomt a vzniku atrofickych jizev na kizi byl
pacient ve 4 letech praktickym lékarem pro déti a dorost
odesldn na Oddéleni lékarské genetiky ve FN Brno. Od-
tud byl pacient k dal$imu vySetfeni poslan na nasi kozni
ambulanci.

V kojeneckém véku byl pacient hospitalizovan pro ne-
prospivani. Ve 4 letech mél frakturu pravé klavikuly a v 5
letech si zptisobil trznou ranu na bérci vyzadujici suturu,
ktera se zhojila rozeklanou atrofickou jizvou. U pacienta
byly typické znamky klasické formy Ehlersova-Danloso-
va syndromu. Jemnd, hebka ktize s nadmérnou kozni fa-
sou, téstovité podkozi, hyperflexibilita kloubti, pozitivni
ptiznak palce (obr. 1, 2). Na ¢ele mél jizvy charakteru ci-
garetového papiru, na bércich byla patrna atroficka kiize
v misté resorbujicich se hematomu, hematomy prameéru

Obr. 2. Velké kozni fasa
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Obr. 4. Atrofické rozeklané jizvy a hema-
tomy na bérci
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Obr. 5. Planovalgdzni postaveni nohou

2 x 3 cm na obou bércich (obr. 3, 4). Na pravém bérci
ventralné byla pfitomna polomési¢ita jizva velikosti cca 4
cm. Nad pravym zevnim kotnikem mél okrouhlé lozisko
hyperpigmentace velikosti asi 2 x 2 cm, pedes plani, vad-
né drzeni téla (obr. 5, 6).

Pacientovi byl odebran vzorek kiize k histologickému
vy$etfeni. Ultrastrukturdlni obraz prokdzal nélez kom-
patibilni s Ehlers-Danlos syndromem. U kolagennich

Obr. 6. Vadné drzeni téla
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Obr. 7. EM: *svazky kolagennich fibril
4 rozvolnéné kolagenni svazky
A amorfni extracelularni matrix

vlaken bylo misty patrno rozvolnéni jednotlivych fibril
s akumulaci malého mnozstvi jemné granularniho ma-
terialu. Nebyly pritomny ,kvétinkové struktury ¢i ne-
pravidelné zesilené svazky kolagenu, ani zfetelné zvyseni
mnozstvi amorfni extraceluldrni matrix (obr. 7).

U pacienta a jeho matky byla odebrana krev na DNA
analyzu. Metodou Sequence Capture - NGS (next gene-
ration sequencing) byla provedena analyza gent spoje-
nych se syndromem Ehlerse-Danlose (COL1A1, COL1A2,
COL3A1, COL5A1, COL5A2, PLOD1, TNXB). Nésledné
byla analyza ovérena Sangerovym sekvenovanim. U obou
byla nalezena mutace (sekven¢ni varianta) c.1048insG
p-Ser350Cysfs*4 v 7. exonu genu COL5AL1. Jedna se o se-
kven¢ni variantu v literatufe dosud nepopsanou, kte-
ra vede ke vzniku pred¢asného termina¢niho kodonu
(obr. 8). VySetfeni u bratra a otce pacienta tuto mutaci
neprokazala.

Laboratorni vySetfeni krevniho obrazu, zdkladni bio-
chemie i vy$etfeni mo¢i bylo u pacienta v normé. UZ bii-
cha byl rovnéz s fyziologickym nalezem.

RTG Th-S patére v zakladni projekci prokazal, ze patet
je v lehkém tklonu doprava a vpravo je hypoplastické XIII.
zebro. Na bo¢nim snimku byla popsana zachovald hrudni
kyféza (21 st.) i bederni lorddza. Obratlova téla byla obvyk-
1é vysky, tvaru i struktury, bez patologického ventrodorzal-
niho posunu. Meziobratlové prostory nebyly sniZeny.

Pacient byl vySetfen u rady specialistt. Na ortopedii
potvrdili vyraznou hypermobilitu, planovalgdzni posta-
veni nohou az III. stupné. Podle rehabilita¢niho vysetfeni
byla patrna generalizovana vyrazna hypermobilita, slabé
fixatory lopatek, protrakce ramen, hyperextenze v lok-
tech a kolennich kloubech, tézkd planovalgozita nohou
s pretizenim vnitfnich hran nohou, snad vice vlevo. Pacient
se rychleji unavil pti del$i chtizi. Doporudena lé¢ebna té-
lesnd vychova klasicka a na mi¢i. Cévni vySetfeni proka-
zalo prodlouzené vendzni plnici ¢asy signalizujici hrani¢-
ni hodnoty Zilni insuficience.

Kardiologické, neurologické a o¢ni vySetieni byla s fy-
ziologickym nalezem.
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Obr. 8. Gen COL5A1: mutace c. 1048insG v 7. exonu pred¢asny termina¢ni kodon

DISKUSE Klasicky typ EDS je nejcastéj$im podtypem tohoto
vzacného onemocnéni. Dédi¢nost je autozomalné domi-

Klasifikace EDS z roku 1997 podle Villefranche vycha- nantni. Riziko pfenosu na potomky je 50% bez rozdilu
zela hlavné z klinickych priznaku [6, 7]. Nova klasifikace pohlavi. Prevalence je 2-5 na 100 000 obyvatel. Vice nez
z roku 2017 je zaloZena na korelaci klinickych ptiznak 50 % pripadu klasického EDS je zptisobeno sekven¢nimi
s histologickym vysetfenim a s DNA analyzou (tab. 1, 2). variantami v genu COL5A1, coz je piipad naseho pacien-

Tabulka 1. Nova klasifikace Ehlers-Danlos syndromt (EDS) 2017 [5]

Klinicky subtyp EDS ‘ Zkratka Geneticky zaklad ‘ Protein

(podle [5])
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Tabulka 2. Nova klasifikace Ehlersovych-Danlosovych syndromi (EDS) 2017 - klinickd kritéria

Klinicky subtyp EDS Vedlejsi kritéria

Klasicky EDS
(Classical EDS)

EDS podobny
klasickému
(Classical-like EDS)

EDS s postizenim
srde¢nich chlopni
(Cardiac-valvular EDS)

Cévni EDS
(Vascular EDS)

Hypermobilni EDS
(Hypermobile EDS)

1. kozni hyperextenzibilita
a atrofické jizvy

2. generalizovana kloubni
hypermobilita

1. kozni hyperextenzibilita se
sametovou texturou kuiZe a absence
atrofickych jizev

2. generalizovand kloubni
hypermobilita s nebo bez
opakujicich se dislokaci (¢asto
ramene nebo kotniku) a

3. snadné pohmozdéni kiize nebo
spontanni ekchymozy

1. vdziné progresivni kardiovalvularni
potize (aortalni chlopen, mitralni
chlopen)

2. postizeni kuize: kozni
hyperextenzibilita, atrofické jizvy,
tenkd kiize, snadné pohmozdéni a
3. hypermobilita kloubt
(generalizovana nebo omezend na
malé klouby)

1. cévni EDS v RA se
zdokumentovanou pri¢innou mutaci
v genu COL3A1

2. arteridlni ruptura v mladém véku
3. sponténni perforace colon
sigmoideum pfi nepfitomnosti
divertikularniho onemocnéni ¢i jiné
stievni patologie

4. ruptura délohy v prabéhu
3.trimestru bez predchazejiciho
cisafského fezu nebo vazné trhliny
hraze v pribéhu porodu

5. fistula karotidokavern6zniho sinu
bez predchoziho poranéni

Kritérium 1

1. snadné pohmozdéni

2. mékka, téstovita kiize

3. kozni fragilita

4. muskuloidni pseudotumory

5. podkozni sferoidy

6. hernie (nebo tdaj v OA)

7. epicanthus

8. komplikace z hypermobility kloubii (luxace, subluxace, bolest, plocha
noha)

1. pozitivni rodinnd anamnéza u piibuzného prvniho stupné spliujici
klinicka kritéria

1. deformity nohou

2. edém DKK bez pritomnosti srde¢niho selhavani

3. mirnd proximadlni a distalni svalova slabost

4. axondlni polyneuropatie

5. atrofie svalt rukou a nohou

6. akrogerické ruce, palickovité prsty, clinodactylie, brachydactylie

7. vaginalni/uterinni/rektélni prolaps

. tiiselna kyla

. deformity hrudniku
. dislokace kloubti

. deformity nohou

N O

1. pohmozdéni bez souvislosti s poranénim a/nebo na neobvyklych mistech
jako jsou tvare a zdda

2. tenka, prasvitnd kiiZe se zvyraznénou cévni kresbou

3. charakteristicky vzhled tvafe

4. spontanni pneumotorax

5. acrogeria

6. talipes equinovarus

7. kongenitalni dislokace ky¢li

8. hypermobilita malych kloubii

9. ruptura $lach a svalii

10. keratokonus

11. gingivalni recesy a gingivalni fragilita

12. ¢asny nastup varikéznich cév (pod 30 let véku a u nerodicich zen)

generalizovana kloubni hypermobilita a

Kritérium 2

dvé nebo vice nasledujicich znak musi byt pfitomno (A&B, A&C, B&C, nebo A&B&C):

znak A: systémovy projev generalizovanych onemocnéni pojivové tkdné — (musi byt pfitomno celkem 5 z 12)
1. neobvykle jemna nebo sametova kiize

2. mirnd kozni hyperextenzibilita

3. nevysvétlitelné strie bez predchozich signifikantnich zmén hmotnosti

4. bilateralné piezogenické papuly na ploskach

5. rekurentni nebo mnohocetné abdominalni hernie (napt. pupe¢ni, tfiselné)

6. atrofické jizvy postihujici alespon 2 mista bez tvorby skute¢né papyrace6znich a/nebo hemosiderinovych jizev,

jako je vidét u klasického EDS

7. prolaps panevniho dna, rekta a/nebo délohy u déti, muzii nebo nerodicich Zen bez morbidni obezity ¢i jiného

predisponujiciho faktoru v OA

8. vytésnéni zubt a vysoké nebo tzké patro

9. arachnodaktylie definovand pfitomnosti jednoho nebo vice z nésledujicich:
1. pozitivni priznak zépésti (,,Steinberg sign®) bilaterlné

I1. pozitivni pfiznak palce (,Walker sign®) bilaterdlné

10. pomér rozpéti ramen k vysce + 1,05
11. prolaps mitralni chlopné mirny nebo zavaznéjsi dle echokardiografickych kritérii
12. dilatace kofene aorty se Z-score + 2

znak B: pozitivni rodinnd anamnéza, s jednim nebo vice pfibuznymi z prvni linie nezévisle spliujicich kritéria pro
hypermobilni EDS

znak C: muskuloskeletalni komplikace (musi byt pritomno alespon 1 ze 3)

13. muskuloskeletélni bolest 2 nebo vice konéetin opakujici se denné po dobu alespon 3 mésict

14. chronicka, rozsahla bolest po 3 a vice mésict

15. opakované dislokace kloubii nebo kloubni instabilita bez pfitomnosti traumatu

a) 3 nebo vice atraumatickych dislokaci ve stejném kloubu nebo 2 a vice atraumatickych dislokaci ve dvou raznych
kloubech v riizném case

b) lékafem potvrzend instabilita na 2 nebo vice mistech bez navaznosti na traz

Kritérium 3

véechny tyto podminky musi byt splnény:

1. nepiitomnost neobvyklé kozni fragility

2. vylouceni dalsich dédi¢nych a ziskanych onemocnéni pojivové tkané véetné autoimunitnich revmatologickych
onemocnéni a

3. vylouéeni jinych moznych diagnéz, které mohou také zahrnovat kloubni hypermobilitu zpisobenou hypotonii
a/nebo laxitou pojivové tkdné
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Podminky pro klinické stanoveni

diagnozy

splnéni prvniho hlavniho kritéria a dale
bud druhého hlavniho kritéria, nebo
alespon 3 vedlejsi kritéria

splnéni viech hlavnich kritéri
a rodinnd anamnéza kompatibilni
s autozomalné recesivnim pfenosem

nutné prvni hlavni kritérium, AR
pfenos patrny z RA a bud jedno
z dal$ich hlavnich kritérii, nebo 2
vedlejsi kritéria

vyskyt onemocnéni v rodiné, arteridlni
ruptura nebo disekce do 40let véku,
neocekdvand ruptura sigmoidea nebo
spontdnni pneumothorax v pfitomnosti
dalsich znaka odpovidajicich vVEDS

vSechna kritéria 1,2 a 3
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Klinicky subtyp EDS Vedlejsi kritéria

EDS s artrochalazii
(Arthrochalasia EDS)

EDS s dermatosparaxis
(Dermatosparaxis
EDS)

Kyfoskolioticky EDS
(Kyphoscoliotic EDS)

Syndrom kiehké
rohovky (Brittle
Cornea Syndrome)

EDS s dysplazif obratli
(Spondylodysplastic
EDS)

EDS se svalovymi
kontrakturami
(Musculocontractural
EDS)

EDS s postizenim svali
(Myopathic EDS)

226

1. kongenitalni oboustranna dislokace
ky¢li

2. vazné generalizovand kloubni
hypermobilita s cetnymi dislokacemi/
subluxacemi a

3. kozni hyperextenzibilita

1. extrémni kozni kiehkost

s kongenitalnimi nebo postnatalnimi
koznimi trhlinami

2. charakteristické kraniofacialni
znaky

3. nadbytecna kiize se zvySenym
rozpolickovanim na zapéstich

a kotnicich

4. vyrazné palmdrni ryhovani

5. vazné pohmozdéniny s rizikem
subkutdnnich hematom a krvaceni
6. umbilikdlni hernie

7. postnatalni ristova retardace

8. krétké koncetiny, ruce a nohy

9. perinatalni komplikace kvuli
fragilité pojivové tkané

1. kongenitalni svalova hypotonie
2. kongenitélni nebo ¢asna
kyfoskoliéza (progresivni nebo
non-progresivni) a

3. generalizovand kloubni
hypermobilita s dislokaci/subluxaci
(ramena, kycle a kolena)

1. ztenceni rohovky s nebo bez
ruptury (centralni tloustka ¢asto pod
400 pm)

2. ¢asny nastup progresivniho
keratokonu

3. ¢asny nastup progresivniho
keratoglobu a

4. modré skléry

1. maly vzrist

2. svalova hypotonie (od zdvazné
vrozené do mirnéj$i s pozdéjsim
nastupem) a

3. prohnuti koncetin

1. kongenitdlni mnohocetné
kontraktury, charakteristicky
addukéné-flekéni kontraktury
a/nebo pes equinovarus

2. charakteristické kraniofacialni
rysy, které jsou ptitomny od narozeni
nebo v ¢asném détstvi a

3. charakteristické kozni znaky
zahrnujici kozni hyperextenzibilitu,
snadné pohmozdéni, kiehkost kize
s atrofickymi jizvami, zvyraznéné
palmarni ryhy

1. kongenitalni svalova hypotonie
a/nebo svalova atrofie, ktera se
zlep$uje s vékem

2. proximalni svalové kontraktury
(kolena, kyc¢le, lokty) a

3. hypermobilita distalnich kloubt

1. svalova hypotonie

2. kyfoskolidza

3. mirna osteopenie na RTG

4. kehkost tkani v¢etné atrofickych jizev
5. snadno pohmozditelnd kuze

1. mékka a téstovitd textura kiuze

2. kozni hyperextenzibilita

3. atrofické jizvy

4. generalizovana kloubni hypermobilita

5. komplikace z viscerdlni fragility (napf. ruptury mocového méchyte,
ruptury branice, rektalni prolapsy)

6. opozdény motoricky vyvoj

7. osteopenie

8. hirsutismus

9. abnormality zubii

10. refrakéni vady (myopie, astigmatismus)
11. strabismus

existuje 10 vedlejsich kritérii a genové specifickd vedlejsi kritéria
(4 pro PLOD1 a 4 pro FKBP14)

1. kozni hyperextenzibilita

2. snadno pohmozditelnd kiize

3. ruptury aneuryzmat sttedné velkych arterii
4. osteopenie/osteoporéza

5. modré skléry

6. hernie (umbilikdlni nebo inguindlni)

7. deformity hrudniku

8. Marfanoidni habitus

9. talipes equinovarus

10. refrakéni vady (myopie, hypermetropie)
genove specificka vedlejsi kritéria:

a) PLOD1

1. kozni fragilita

2. fragilita/ruptury sklér a oci

3. mikrocornea

4. obli¢ejové dysmorfologie

b) FKBP14

1. kongenitalni sluchové vady

2. folikulérni hyperkerat6zy

svalova atrofie

divertikly mocového méchyie

= &9

enukleace nebo kornealni jizveni
progresivni ztrata rohovkového stromatu
vysokd myopia

odchlipeni sitnice

hluchota

zvy$end poddajnost usniho bubinku
vyvojova dysplazie kycli

hypotonie v détstvi

9. skolidza

10. arachnodaktylie

11. hypermobilita distdlnich kloubi
12. pes planus, hallux valgus

13. mirné kontraktury prsti

14. mékka, sametovd, prihlednd kiize

CORSIRONECIRIERCOREO R

1. kozni hyperextenzibilita, mékka, téstovita, prihledna kize

2. pes planus

3. opozdény motoricky vyvoj

4. osteopenie

5. opozdény kognitivni vyvoj

+ genové specifickd kritéria pro BAGALT7, B3GALT6 a SLC39A13

1. rekurentni/chronické dislokace

2. deformity hrudniku

3. deformity pétete

4. zvlastni prsty

5. progresivni deformity nohou

6. velké podkozni hematomy

7. chronické zacpy

8. divertikly tlustého stieva

9. pneumotorax/pneumohemotorax
10. nephro-lithiasis/cystolithiasis
11. hydronephrosis

12. kryptorchismus

13. strabismus

14. refrakéni vady (myopia, astigmatismus)
15. glaukom

1. mékka, téstovita kiize

2. atrofické jizvy

3. opozdény motoricky vyvoj

4. myopatie pfi svalové biopsii

Podminky pro klinické stanoveni

diagnozy

nutné prvni hlavni kritérium a dale
kozni hyperextenzibilita nebo vazna
kloubni hypermobilita se dvéma
vedlej$imi kritérii

nutné splnéni 2 hlavnich

kritérii — extrémni fragilita kize

a charakteristické kraniofacidlni rysy
a déle 1 dal$i hlavni kritérium nebo 3
vedlejsi kritéria

nutnd prvni 2 hlavni kritéria a déle
3. hlavni kritérium nebo 3 vedlejsi
kritéria (véeobecnd nebo genové
specifickd).

nutné prvni hlavni kritérium a jedno
dalsi hlavni kritérium nebo 3 vedlejsi
kritéria

prvni 2 hlavni kritéria, dale
charakteristické radiografické
abnormality a alespon 3 vedlejsi
kritéria

1. a 2. hlavni kritérium pfi narozeni
nebo v ¢asném détstvi, u adolescenti
a v dospélosti hlavni kritéria 1 a 3.

prvni hlavni kritérium a jedno dalsi
hlavni kritérium nebo 3 vedlejsi kritéria
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Klinicky subtyp EDS Hlavni kritéria Vedlejsi kritéria Podminky pro klinické stanoveni
diagnozy

EDS s onemocnénim
ozubice (Periodontal

EDS)

1. vazna periodontitida nereagujici
na opakovanou lé¢bu s ¢asnym
nastupem (détstvi nebo dospivani)
2. nedostatek pripojené gingivy

3. pretibidlni plaky a

4. pozitivni rodinnd anamnéza

v 1. linii

1. snadné pohmozdéni

5. hernie

7. acrogeria
8. ndpadna vaskulatura

ta a jeho matky. Mnohé ze sekvenc¢nich variant vazicich
se k EDS vedou k tvorbé nefunk¢nich nebo chybéjicich
pro-alfa (V) fetézcu. Kolagenni vlakna jsou nepravidelné
usporddana a vétsi, nez je obvyklé. Toto atypické uspo-
radani kolagennich vlaken v kazi, kloubech, svalech, $la-
chéch, cévach a visceralnich organech je pri¢inou klinic-
kych projevt EDS [1, 3, 4, 6].

U naseho pacienta a jeho matky jde o novou, v odborné
literatufe dosud nepopsanou mutaci (patogenni sekvenc-
ni variantu), pii které vznika predc¢asny terminacni ko-
don v 7. exonu genu. Gen COL5A1 mé celkem 66 exond.
Dojde k pred¢asnému ukonceni translace, vznika tedy
vyrazné kratsi protein, pfipadné vlivem nestability pro-
tein ani nevznikne. U demonstrovaného pripadu se tedy
jedna o patogenni sekvenc¢ni variantu, ktera zpusobi za-
vaznéjsi klinické projevy klasického typu EDS.

N4s pacient splituje obé hlavni kritéria podle nové me-
zinarodni klasifikace, kterd jsou nutna ke klinickému sta-
noveni diagnoézy tedy kozni hyperextenzibilita a atrofické
jizvy a generalizovana kloubni hypermobilita (tab. 3) a dale
nékolik vedlejsich kritérii jako snadna tvorba hematomt,
meékka, téstovita kiize, kozni fragilita, muskuloidni pseu-
dotumory, komplikace z hypermobility kloubti (subluxa-
ce, plocha noha), pozitivni rodinnd anamnéza u ptibuz-
ného prvniho stupné spliujici klinicka kritéria (viz tab. 2)
[5]. Postizeni vnitfnich organi nebo vyskyt hernii zatim
u naseho pacienta nebyly prokazany.

Pacienti s EDS ¢asto byvaji nedonoseni, v priibéhu té-
hotenstvi dochazi k pred¢asnému protrzeni plodovych
obali [2]. U dospélych pacientek s vaznéjsimi formami
klasického EDS se muze vyskytnout také prolaps délohy,
nebo mocového méchyte, vétsi poranéni v oblasti peri-
nea, samotny porod vaginalni cestou je velkou zatézi na
panevni dno [2, 4, 6]. Matka naseho pacienta nebyla ni-
kde sledovand, preventivné necvicila panevni dno, vyraz-
né krvaceni v pribéhu dvou porodu nikdo nepovazoval
za projev souvisejici s jejim zakladnim onemocnénim.
Nebyl u ni indikovan cisafsky fez, ktery je pro ni i pro

2. kloubni hypermobilita
3. kozni hyperextenzibilita, fragilita, abnormélni jizveni
4. zvySena Cetnost infekci

6. marfanoidni znaky obliceje

prvni nebo druhé hlavni kritérium
a déle alespon 2 dalsi hlavni kritéria
a jedno vedlejsi kritérium

(pode [5))

e

novorozence s EDS Setrnéjsi, nebot snizi riziko dislokace
v oblasti ramenniho nebo kycelniho kloubu [5].

P1i kardiologickém vysetfeni se muize prokazat prolaps
mitralni méné Casto trikuspidalni chlopné a dilatace ko-
fene aorty. Ruptury velkych tepen jsou spiSe vyjimkou
a jsou cetnéjsi u cévniho typu EDS [2, 4].

V diferencidlni diagndze je nutno zvazit ostatni typy
EDS a také dal$i vrozené poruchy pojivové tkané jako
napt. Marfaniiv syndrom, cutis laxa, eventualné nékteri
pacienti s neurofibromatézou 1 maji téstovité podkoZi,
hyperflexibilitu kloubu [1, 4, 6]. Tyto syndromy v$ak
vykazuji dal$i odli$né klinické pfiznaky. Tato onemocnéni
1ze také diagnostikovat na molekularni irovni.

Onemocnéni s klasickym typem EDS obvykle nezkra-
cuje délku Zivota pacientll, mize véak mit vliv na kvalitu
jejich zivota. Zavazna organovd postizeni predevsim po-
hybového aparatu s chronickymi bolestmi mohou vést az
k invalidité [4].

ZAVER

EDS patfi mezi vzacnd onemocnéni. Existuje vice nez
8 000 rtiznych vzacnych onemocnéni. Pro pacienty s EDS
neexistuje kauzalni 1é¢ba, terapie je pouze podptirnd. Di-
lezita je v¢asnd diagnéza EDS, dispenzarizace pacientd,
preventivni zaméreni péce v centru, kde maji s pacienty
zku$enosti. Komplexni péce vyzaduje mezioborovy tym
specialistll. Stanoveni spravného typu EDS je postaveno
na klinickych zkusSenostech dermatologa, histologickém
vySetfeni kize i v elektronovém mikroskopu, DNA mo-
lekularni analyze, kompletnim genetickém poradenstvi
a genetické prevenci. Jednd se o slozitou problematiku,
nékteré typy EDS mohou byt spojeny s patologii ve vice
genech, jeden typ miize mit vice typt dédi¢nosti Nova
mezindrodni klasifikace 2017 s jasné danymi hlavnimi
a vedlej$imi kritérii, by méla usnadnit stanoveni sprav-
ného typu EDS.

Tabulka 3. Beighton skore — diagnostika generalizované kloubni hypermobility

Pasivni apozice palce k flexorové strané predlokti

s dotykem

Pasivni dorziflexe maliku > 90° 0
Hyperextenze v loketnim kloubu > 10° 0
Hyperextenze v kolennim kloubu >10° 0

Predklon pfi fixovanych kolennich kloubech v extenzi, kdy se dlané dotknou zemé - 1 bod

(= 5/9 splnuje kritéria)
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Nas pacient je dispenzarizovan v nasi kozni ambulanci,
pravidelné minimdlné 1krat ro¢né je presetfen na specia-
lizovanych ambulancich - kozni, ortopedie, rehabilitace,
kardiologie, o¢ni, neurologie, sonografie bficha a panve,
eventudlné cévni vysetfeni. Matka pacienta byla odesla-
na ke sledovani na dermatovenerologické pracovi§té pro
dospélé pacienty.

Systematickou preventivni pé¢i se predchazi komplika-
cim u jednotlivych typt EDS. Nutna jsou opatfeni k mi-
nimalizaci poranéni kiize predev$im v batolecim véku.
Zvlastni pozornost by méla byt vénovana péci o kizi,
opatrenim k ochrané kloubt, fyzioterapii, 1é¢bé bolesti,
psychologické podpote, sledovani v téhotenstvi [4, 6].

Je nutnd doZivotni observace a dispenzarizace ve spe-
cializovanych ambulancich, nebot néktera organova po-
stizeni se mohou vyvijet v priubéhu riistu, napt. postizeni
skeletu.

V reprodukénim véku pacientim doporucujeme pre-
koncepéné konzultaci i s partnerkou/partnerem u klinic-
kého genetika, kde mohou ziskat informace o moznos-
tech genetické prevence - prenatalni nebo preimplantaéni
genetické diagnostiky s cilem snizit riziko narozeni ditéte
s EDS v roding, kde se jiz tato nemoc vyskytla.
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