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EinfGhrung




Ehlers.... was???

Bilder:

justsomething.co, 23 hilarious photos of surprised animals, Abruf 02.11.23
Insider.com, 40 funny animal pictures taken at the perfect time that are guaranteed to make you smile, Abruf 02.11.23
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Aussagen von Patient:.innen

«Ich habe eine sehr lange Odyssee hinter mir»

«Mein Arzt meinte, es kann nicht sein, dass ich die Krankheit habe, weil das viel zu selten ist»
«lch wurde nicht ernst genommen»

«Alle denken, dass es mir super geht, weil man mir die Krankheit nicht ansieht»

«lch teile kaum etwas mit meinem Umfeld, welil ich nicht stdndig jammern méchte»

«lIch fuhle mich als Versager, weil ich nicht einmal den Arbeitsversuch geschafft habe»

«Ich habe Angst, dass die Krankenkasse meine Therapie auf einmal nicht mehr bezahlt»

«Ich fahle mich mit der Krankheit alleine gelassen»

Bild: Warthon Executive Education, Better Communication through Neuroscience, October 2020
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Definition




Die Ehlers-Danlos-Syndrome

« Gruppe von angeborenen Bindegewebserkrankungen
13 Typen
« Genetisch bedingt

« Am haufigsten: hypermobiles EDS (als einziger Typ:
genetische Grundlagen noch nicht bekannt)

« Benannt nach zwei Dermatologen: Edvard Ehlers
1901, Henri-Alexandre Danlos 1908
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Bilder:
Wikipedia, Ehlers-Danlos syndrome in mixed breed puppy, Caroldermoid

dermnetnz.org, Ehlers—Danlos syndrome, Abruf am 09.03.25

Cirilo et al, Skin Laxity Improvement With Microfocused Ultrasound in Classic

Universitdts
Spital Zirich

Ehlers—Danlos Syndrome: A New Treatment Approach, Actas Dermo-
Sifiliogréficas, 2024
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Entstehung




Was ist das Bindegewebe

Netzwerk zwischen allen anderen Gewebearten

Uberall in unserem Korper

Funktionen:

« 1. Stltzen
2. Verbinden
3. Trennen

4. Kommunikation
Mutationen in Genen mit Auswirkung auf Kollagen

Bindegewebe tGberdehnbar, gestdrte Funktion

Usz g;:::{;ﬁ::ﬁ thoughtco.com, Learn About the Body's Connective Tissue, Abruf am 09.03.25
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Name der EDS- Ver- Genetische Grundlage Beteiligtes
Typen erbungs- Protein
. . muster
H au f I k e I t ? | Klassisches Hauptsichlich: COL5A1,  Kollagen Typ W
" EDS (cEDS) COL5A2
Selten: COL1A Kollagen Typ |
€.934C=T, p.(Arg312Cys)
Classical-like AR TNXB Tenascin-XB
EDS (clEDS)
Kardio- AR COLIAZ (Biallelische Kollagen Typ |
valvulares EDS Mutationen, die zu
(cvEDS) COL1A2-NMD fihren,
und Abwesenheit von
Pro-a2(l}-Kollagenket-
ten)
Vaskulares EDS AD Hauptsachlich: COL3A1  Kollagen Typ [l
(vEDS) Seltem: COL1AT Kollagen Typ |

€.934C=T, p.(Arg312Cys)

1:5000 Personen (SLE: 1:3000)* i

€.3227C=>T, p.(Arg-

1093Cys)
Hypermobiles AD Unbekannt Unbekannt
EDS (hEDS)
Arthrochalasie AD COL1A1, COL1AZ Kollagen Typ |
EDS (aEDS)
Dermatospara- AR ADAMTS2 ADAMTS-2
xis EDS (dEDS)
Kyphoskolio- AR PLOD1 LH1
tisches EDS FHEP14
(kEDS)
Brittle Cornea AR ZMF469 ZMF489
Syndrom (BCS) PRDMS FKBP22
Spondylody- AR B4GALTY R4GalT7
splastisches B3GALTe GalTe
EDS (spEDS) SLC39A13 ZIP13
Musculokon- AR CHST14 DAST1
traktuelles EDS DSE DSE
(mcEDS)
Myopathisches  AD ocder CoLzal Kollagen Typ XII
Bild: ehlers-danlos-organisation.de, Informationsbroschire EDS EDS (mEDS) AR
*The Ehlers-Danlos syndrome, a disorder with many faces, A De Paepe, F Malfait, 1: Periodontales AD CiIR Cir
Clin Genet, Jul 2012 EDS (pEDS) ci1s Cis
Ehlers-Danlos Syndromes, N Ghali, G Sobey, BMJ, 2019
Universitdts . .
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Symptome




]

Pol(-:;rllizznd Tiorame Dysautonomia/POTS
: &'
Aortic Mitral Valve '

Dilation Prolapse
Spinal Instability ] ME/CFS
Je nach EDS-Typ &
Mast Cell 9 ‘ o 1 I
Stretchy Skin Activation .-‘ P e rS O n u n te rSC h I e d I I C h !

Autism Spectrum

Abnormal Scarring
) 1
¢ Raynaud's Ty !
. . @
g Gastrointestinal
14 & Manifestations
Hernias %
Pelvic Prolapse : Anxiety
Chronic Pain
: bg
Tethered Cord .
) g =
Joint Subluxations 5 ;
; v i Q, Sleep Disturbances
Joint Dislocations : Bleeding/Clotting
' Problems -
: Depression

_ . : Bild: cortneygensemer.substack.com,Conversational Tools for
Usz Universitats Discussing the Ehlers-Danlos Syndromes, Abruf am 09.03.25
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Luxationen (Ausrenkungen)

Bild: quora.com

v 5 CRIy W
Bild: Posterior Shoulder Instability, Kovacic et al, 2016, DO - 10.1007/978-3-
662-49376-2_37
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Luxationen (Ausrenkungen)

Bild: quora.com

v 5 CRIy W
Bild: Posterior Shoulder Instability, Kovacic et al, 2016, DO - 10.1007/978-3-
662-49376-2_37
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DIPV

HAND LI PIP;



Bild: frida-kahlo-foundation.org, The Broken Column, Abruf am 06.10.22
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Wundheilungsstorungen

Bilder:
Multisystemic manifestations in a cohort of 75 classical Ehlers-Danlos syndrome patients, Ritelli et al, Orphanet J Rare Dis, Jul 2020

) o Ehlers-Danlos Syndrome, Hypermobility Type: An Underdiagnosed Hereditary Connective Tissue Disorder with Mucocutaneous, Articular,
Usz Universitdts and Systemic Manifestations, M Castori, Int Schol Res Not, 2012
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Bluterglsse

Bild: themighty.com, 25 pictures that show
what Ehlers-Danlos syndrome really looks
like, 12/2016
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Bild: Chen H, Ehlers-Danlos Syndrome, Atlas of Genetic Diagnosis and Counseling, 2017
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Magen-/Darm-Trakt

Gastroparese «Reizdarm» SIBO (Small Intestinal Bacterial Overgrowth)

ﬂ Bakterielle Fehlbesiedlung des Diinndarm / SIBO
re ..)

Lr(% -
el ey
Gesunder Darmtrakt Diinndarmfehlbesiedlung
(SIBO)

Bilder:
Loretta Harmes, the.nil.by.mouth.foodie, Instagram
istockphoto.com, Credits: Irina Strelnikova

Us Universitdts imstro.com, SIBO
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Nervensystem

* Chronische Fatigue

* «Brain Fog»

 Schwindel

« Small-Fiber-Neuropathie

« Dysautonomien (Stérungen des autonomen (A'y)

Nervensystems, u.a. Kreislauf)

Bild: cdn.shopify.com, Abruf am 07.05.23

Bild: selpers.com, Vorurteile bei chronischem Erschopfungssyndrom, Abruf am 07.05.23
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Gefassdissektion (vaskulares EDS)

Pfeil: Dissektion
Pfeilkopf: Aneurysma
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Mastzellaktivierungssyndrom

Symptome einer Mastzellaktivierung
(=Histaminausschuttung):.

« Hautausschlage (Urtikaria)
» Juckreiz (Pruritus)

* Nasenlaufen (Rhinorrhoe)
« Asthma-Symptome

« Ubelkeit

« Bauchkrampfe

« Diarrhoe

» Herzrasen (Tachykardie)

« Fatigue

» Konzentrationsstdrungen

Bild: themighty.com, Mast Cell Activation Disorder, Paige Wyant, Picture: Kristen P., Abruf am 29.07.23
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Diagnosestellung




Diagnosestellung EDS

1. Klinisch

2. Genetisch

Klinisch:
» Krankheitsgeschichte
« Korperliche Untersuchung

Genetisch:
 Bei 12/13 Typen
» Genetische Analyse aus Blutuntersuchung

U sz Universitdts
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Therapien




Therapie

« Abhangig von EDS-Typ und Symptomen

* Medikamente

» Physiotherapie, Ergotherapie

« Hilfsmittel

- Gefasse/Organe: Uberwachung, Eingriffe (z.B. Stents)
+ Ggf. OP (z.B. Gelenk)

» Ggf. Psychotherapie

« Ggf. soziobkonomische Unterstutzung (Umschulung, Spitex, IV-Rente, Assistenzdienstleistungen)
...und Edukation, Selbsthilfe!!!
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Edukation, Selbsthilfe

Ehlers-Danlos-Netz Schweiz
* ehlers-danlosnetzschweiz.blogspot.com
» Telefonberatung

« Vermittlung an Selbsthilfegruppen Eine Gruppe seltener, angeborener
Bindegewebskrankheiten.

Die Ehlers-Danlos-Syndrome

* Was sind die Ehlers-Danlos-Syndrome?
* Symptome
* Diagnostik
Vorbeugung und Behandlung
* Anlaufstellen
efc.

: . " EHLERS - DANLOS
Eine Informationsbroschiire des NETZ scHWEIZ

vemetzen, sensibilisieren, aufkldren, helfen

Bild: EDS Netz Schweiz
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http://ehlers-danlosnetzschweiz.blogspot.com/

Herzlichen Dank
fur lhre
Aufmerksamkeit!

S '.q »
s
“~ & LYY
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«Wenn du Hufgetrappel horst,
denke an Pferde und nicht an Zebras»
(House of God, Samuel Shem, 1978)

...manchmal ist es eben trotzdem ein Zebra!
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Patientinnenperspektive




Wie wurde die Diagnose bei Ihnen gestellt?

Was hat die Diagnose flr Sie verandert?

EDS ist meist von aussen nicht sichtbar, was bedeutet das fir Sie?
Was bedeutet es, mit EDS zu leben (z.B. Arbeit, Alltag?

Was mdchten Sie Menschen mit seltenen Krankheiten mitgeben?

R T o

Was mochten Sie Arzt:innen gerne mitgeben?

Bild: iStock, Credits: Victor Gl
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