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Ehlers-Danlos-Syndrom:
eweglich

Mehr als nurb

Kasuistiken. ,Du hast dir
das also nicht eingebildet”,
sagt eine von fiinf Betroffe-
nen, die eine angeborene
Bindegewebserkrankung
hat. Sie alle erzdhlen iber
ihren jahrelang andauern-
den Weg bis zur Diagnose.
Das Problem, wie bei allen
seltenen Erkrankungen, ist:
Den Arzten ist das Ehlers-
Danlos-Syndrom nur vom
Studium bekannt, in der
Praxis aber bleibt es ein sel-
tenes Phanomen. Dies zeigt
sich auch bei den Kriterien
zur Klassifikation und Diag-
nose, die erst nach 20 Jah-
ren, im Jahr 2017, iiberar-
beitet wurden.

Von Karina Sturm

Andrea lebt mit starker Miidigkeit,
die sie im Umgang mit ihren drei
Kindern stindig einschrénkt. Petra
kennt keinen Alltag ohne Schmerzen
in all ihren Gelenken. Katy erndhrt
sich zeitweise von nur fiinf Lebens-
mitteln, denn alle anderen vertrédgt
sie nicht. Kathrin hat Herzprobleme
und sie kollabiert hdufig. Und Sven
lebt mit Arthrosen und Bandschei-
benvorféllen. - Finf verschiedene
Menschen mit ganz unterschiedli-
chen Symptomen, die jedoch eine
gemeinsame Ursache haben: die
Ehlers-Danlos-Syndrome (EDS), ei-
ne Gruppe seltener, angeborener,
multisystemischer  Erkrankungen,
die das Bindegewebe im ganzen
Korper betreffen.

Mehrfache Banderrisse

Die 13-jdhrige Andrea ist ein zierli-
ches Kind. Thr Korper bildet kaum
Muskulatur aus. Sie knickt stindig
um. Die Bédnder sind lose und rei-
flen. Andreas Korper zieren breite
Narben, die durch kleinste Verlet-
zungen entstehen. IThre Wunden hei-
len nie richtig ab. Mehrfach werden
ihre Bénderrisse operiert; hilfreich
sind die Operationen nicht. Ganz im
Gegenteil: Thre Gelenke fiihlen sich
eher instabiler an. Arzte raten zu
mehr Sport und noch mehr Opera-
tionen. Andrea ignoriert ihre Be-
schwerden und beginnt mit einer
Ausbildung. Wahrend ihre Freunde
nach der Arbeit in die Disko gehen,
bleibt sie zuhause und schléft. Sie ist
dauernd erschopft.

Spricht sie Mediziner auf die
schwere Miidigkeit an, raten diese
ihr dazu, mehr zu essen, sie sei zu
schlank. ,Irgendwann habe ich ein-
fach nichts mehr gesagt’ sagt An-
drea. Als sie 2007 zum zweiten Mal
schwanger wird, tauchen starke
Schmerzen in ihren Hdnden auf, die
nicht mehr vergehen. ,Das ist ganz
normal. Sie tragen Ihr Kind zu viel’,
erwidert der Orthopéde, als Andrea
erneut Hilfe sucht. Wahrend der drit-

ten Schwangerschaft im Jahr 2009
muss Andrea liegen, denn ihr Uterus
droht zu rupturieren. Uber die fol-
genden neun Jahre sucht sie mehr
als 30 Arzte auf, doch niemand fin-
det die Ursache ihrer Schmerzen.
Andrea gibt widerwillig ihren Beruf
als Fotografin auf. Sie kann keine Ka-
mera mehr halten.

Die heute 37-Jdhrige, die in
Norddeutschland lebt, erinnert sich
an den Moment, der endlich die
Erklarung ihrer lebenslangen Be-
schwerden offenlegt. Sie steht an
einer befahrenen Strafle in Kiel.
LKWs rasen an ihr vorbei, als ihr
Mobiltelefon klingelt. Ein Arzt mit
bayerischem Akzent iibermittelt ihr
die Ergebnisse der letzten statio-
nédren Untersuchung: Andrea wurde
positiv auf das hypermobile Ehlers-
Danlos-Syndrom (hEDS) getestet.
,In dem Moment dachte ich mir nur:
Du hast dir das also nicht einge-
bildet! Der Arztemarathon hat ein
Ende! Heute weifd ich, die Diagnose
war nur ein Etappenziel

Wenn von angeborener Hyper-
mobilitdt gesprochen wird, denken
viele an die Bewegungskiinstler aus
dem Zirkus, die durch ihre antrai-
nierte Uberbeweglichkeit aufregen-

Wenn von angeborener
Hypermobilitdt gesprochen wird,
denken viele an die Bewegungskiinstler
aus der Manege. Menschen mit EDS
miissen aber von Geburt an mitihrer
Uberbeweglichkeit und deren
gesundheitlichen Nachteilen
zurechtkommen.
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© Andrea Adolph

Das Ehlers-
Danlos-Syndrom
gibt es gar nicht.
Das denken Sie
sich nur aus,
sagte einer
meiner Arzte.

Andrea Adolph
Sie hat das hEDS; im Bild
mitihren zwei Hunden,
dieihrim Alltag

de Verdrehungen durchfiihren kén-
nen. Doch diese Hypermobilitét hat
mit den Beschwerden, mit denen
Betroffene der Ehlers-Danlos-Synd-
rome leben, nicht viel gemeinsam.

Die  Ehlers-Danlos-Syndrome
sind eine Gruppe angeborener
Bindegewebserkrankungen, die zu
Symptomen in jedem Bereich des
Korpers fithren konnen. Ausgelost
werden diese durch Mutationen auf
Genen, die den Aufbau des Kolla-
gens beeinflussen. Uberbewegliche
Gelenke, Hautabnormitit und Ge-
webebriichigkeit zdhlen zu den
Hauptmerkmalen. Jedoch treten
zusétzliche Beschwerden wie etwa
chronische Schmerzen, Herz- und
Kreislaufprobleme, neurologische
Komplikationen usw. auf. Die starke
Miidigkeit und Erschépfung, die in
Andreas Alltag zu grofien Einschrin-
kungen fiihren, sind ebenfalls ty-
pische Symptome. Von Wissen-
schaftlern werden diese als jene Be-
schwerden beschrieben, welche die
Lebensqualitdt der Betroffenen am
gravierendsten einschrdnken.

Die Ehlers-Danlos-Syndrome
sind keine neuen Erkrankungen, zu-
mal sie bereits 400 vor Christus von
Hippokrates beschrieben wurden.

Man konnte sagen, sie sind fast so
alt wie die moderne Medizin selbst.
Erst 1986 wurden sie dann in der
Berlin-Nosologie in verschiedene
Typen eingeteilt, 1997 folgte die Vil-
lefranche-Nosologie.

Uberarbeitete Klassifikation
2017 war fiir EDS-Betroffene ein
wichtiges Jahr, denn nach 20 Jahren
wurden die Kriterien zur Diagnostik
sowie die Klassifikation komplett
iiberarbeitet. Von damals sechs Ty-
pen, die in der Villefranche-Nosolo-
gie beschrieben wurden, erweitert
die New-York-Klassifikation auf 13
Typen. Fiir die kommenden Jahre
sind weitere Expertentreffen geplant,
welche die Klassifikation anhand
neuer wissenschaftlicher Erkennt-
nisse ausbauen sollen. Erst vor Kur-
zem entdeckten US-Forscher ver-
mutlich den 14. Typus. Eine Kollabo-
ration rund um Patrick Blackburn,
ein Wissenschaftler an der renom-
mierten Mayo Klinik in den USA,
identifizierten das Gen AEBP1 als
ursdchlich fiir die EDS-Symptome
von vier Menschen aus drei Fami-
lien, die unter anderem eine Hyper-
mobilitdt, dehnbare Haut, schlechte
Wundheilung, abnormale Narben-
bildung, Aortenerweiterung und Os-
teoporose aufwiesen. Der héufigste
Typ der Ehlers-Danlos-Syndrome ist
auch jener, der viele Mediziner vor
die grofite Herausforderung stellt:
das hypermobile EDS. Es ist die ein-
zige Form, fiir die bislang keine ur-
sdchliche Mutation gefunden wurde.
Die Ehlers-Danlos-Society, die
iibergeordnete internationale Orga-
nisation fur Betroffene, will dies
mithilfe des ,Moonshot’, einer ano-
nymen Spende von einer Million
Dollar, dndern. Eine grofd angelegte
Whole-Genome-Sequenzierung von
hEDS-Erkrankten weltweit soll zu-
kiinftig die genetische Basis aufde-
cken und zu einer besseren Versor-
gung der grofiten Patientengruppe
fithren (siehe Tab. 1, Seite 20).

Schmerzen am ganzen Korper
Die 51-jdhrige Petra ist Schriftstel-
lerin und Texterin, musste ihren
Beruf jedoch fast aufgeben. Im Alter
von 31 Jahren treten bei Petra erste
Beschwerden auf. Sie knickt stidndig
um, ihre Finger schmerzen bis zu
dem Punkt, an dem sie kaum noch
ein Buch halten kann. Jegliche
bildgebende Diagnostik féllt negativ
aus. Mit Sport versucht Petra, den
Schmerzen entgegenzuwirken, den-
noch steigern sich ihre Symptome.
2012 kann sie nicht mehr sitzen
und lebt mit Schmerzen am ganzen
Korper, die sie an manchen Tagen
weinend zusammenbrechen lassen.
,Ich bin zusammengefallen wie ein
Kartenhaus’, sagt Petra. 2017 kom-
men Herz- und Gefidfiprobleme
hinzu und ihre Gelenke werden
instabiler. In den zwolf kommenden
Monaten sucht sie iiber 60 Arzte auf.
Diagnosen bekommt sie in dieser
Zeit viele: Depression, Angststorung,
psychosomatische  Beschwerden.
,Fast alle psychischen Diagnosen
waren dabei’, erkldrt Petra. Irgend-
wann gibt sie die Suche auf. ,Die

Lesen Sie bitte weiter auf Seite 19
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vielen Fehldiagnosen haben mich
furchtbar frustriert Thre Beschwer-
den werden von Medizinern nicht
ernst genommen. ,,Zeitweise war das
schlimmer als die Schmerzen selbst.”
Als Petra wihrend einer akuten
Schmerzattacke ihre Hausérztin
aufsucht, wird sie von dieser an die
Psychiatrie verwiesen. LArzte den-
ken einfach nicht an seltene Er-
krankungen und sind {berfordert
mit der Vielfalt der Symptome?, sagt
Petra. Es folgen unzidhlige Thera-
pien, die Petras fragilem Binde-
gewebe schaden und dazu fiihren,
dass sie Verschleifierscheinungen in
den meisten Gelenken hat. Erst 2018,
20 Jahre nachdem sich die ersten
EDS-Symptome zeigten, wird von
einer Expertin hEDS diagnostiziert.
Es folgen unzéhlige weitere Diagno-
sen von Erkrankungen, die mit EDS
in Zusammenhang stehen. ,Trotz-
dem glauben ein paar Menschen bis
heute nicht, dass ich EDS habe.”

Fehldiagnose bei 56 Prozent

Die Ehlers-Danlos-Syndrome zdhlen
zu den seltenen Erkrankungen, wo-
bei davon ausgegangen wird, dass
sie hdufiger vorkommen, doch kaum
erkannt werden. Petra ist mit ihren
Fehldiagnosen kein Einzelfall. Tat-
sachlich werden laut EURORDIS,
einer europdischen Organisation fiir
Menschen mit seltenen Erkrankun-
gen, 56 Prozent aller EDS-Betroffe-
nen wéahrend der Diagnosesuche
fehldiagnostiziert - oftmals mit fal-

© Petra Busch

Durch die neun
Fehldiagnosen,
dieich vor der
EDS-Diagnose
bekam, begann
ich an mir selbst
zu zweifeln.

Petra Busch
Auch beiihr wurde die
Diagnose hEDS gestellt.

schen psychischen Interpretationen.
Wihrend bei iiber der Hélfte 14 Jahre
bis zur Diagnosestellung vergehen,
dauert es mit einer psychischen
Fehldiagnose bis zu 22 Jahre.

Dr. Helena Jung, Humangene-
tikerin in Koln, sieht tagtédglich
Ehlers-Danlos-Betroffene und weif3:
,Diagnosen werden frither oder spé-
ter bei zirka 90 Prozent meiner Pati-
enten gestellt Alle Betroffenen in
diesem Artikel berichten von dhnlich
langen Zeitrdumen und oftmals
mehr als einer Fehldiagnose wie De-
pression, Angststérung, Fibromyal-
gie oder Rheuma. Die Konsequen-
zen, die solche Fehldiagnosen nach
sich ziehen, kdnnen schwerwiegend
sein und zum Tod fithren. Petra
muss mit den Schdden an ihren Ge-
lenken aufgrund falscher Therapien
leben, Andrea mit dem Verlust ihres
Berufes und andere gehen iiber-
haupt nicht mehr zum Arzt, weil sie
keine weitere Kridnkung ertragen
kénnen. Doch weshalb wird EDS so
héufig nicht erkannt? Jung erkldrt,
dass die Ehlers-Danlos-Syndrome
vielen Arzten nur aus dem Studium
bekannt sind und sie kaum Wissen
zur Funktion des Bindegewebes hit-
ten. ,Und dann kommt es zu Diag-
nosen wie Fibromyalgie, rheumatoi-
de Arthritis und Somatisierungssto-
rung’, sagt Jung.

Nicht nur seltene Erkrankungen
werden héufig nicht erkannt. Stu-
dien zeigten, dass zirka zehn Prozent
aller gestellten Diagnosen falsch
sind. Fehldiagnosen sind wie der
erste Dominostein, der eine Reihe

Die Ehlers-Danlos-Syndrome

Die Ehlers-Danlos-Syndrome und deren Komborbiditaten

anderer Steine umwirft, die nicht
mehr zu bremsen sind. Eine Fehl-
diagnose kann fiir die Patienten
jahrelange Probleme mit sich brin-
gen, was neben korperlichen und
mentalen Schidden auch finanzielle
Probleme auslost. Obwohl falsche
Diagnosen eine Bedrohung fiir alle
sind, werden sie trotzdem nur wenig
bis gar nicht dokumentiert.

Ein wichtiger Schritt, um Fehldi-
agnosen in Bezug auf EDS in der Zu-
kunft zu reduzieren und die Diag-
nostik generell zu verbessern, sind

die neuen und strikteren Kriterien
zur klinischen Diagnostik des hEDS,
mit deren Hilfe auch EDS-unerfah-
rene Mediziner eine sichere Diag-
nose stellen kénnen (siche Tab. 2,
Seite 20).

Schwere Magen-Darm-Beschwerden

Katy ist 35 Jahre alt, als sie nach und
nach immer weniger Nahrungsmit-
tel zu sich nehmen kann. Uber Jahre
hinweg erndhrt sie sich von nur fiinf

Lesen Sie bitte weiter auf Seite 20
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Lebensmitteln, die anderen fithren
zu starken Durchfillen, Ubelkeit und
Erbrechen. Sie nimmt dramatisch ab
und lebt mit Muskel- und Gelenk-
schmerzen. lhre Gelenke sind seit
der Pubertdt stark iiberbeweglich
und bereits mit 20 Jahren hat sie
VerschleifSerscheinungen. Jede Ver-
dnderung ihres Alltags 16st schwere
Magen-Darm-Beschwerden aus.

Im Sommer sind ihre Symptome
so ausgeprigt, dass sie kaum aus
dem Haus gehen kann, denn Hitze
ist ein Ausldser. Uber sechs Jahre be-
sucht sie Arzte, doch keiner findet
die Ursache, auch ihr Umfeld kann
schlecht mit Katys plotzlicher Krank-
heit umgehen. ,Durch die vielen
Ausloser konnte ich nichts mehr
planen, und manchmal lag ich Wo-
chen flach. Aber dann sieht mich
niemand, da ich dann nicht vor die
Tiire gehe’, erklédrt Katy. Irgendwann
nimmt sie die Suche nach der Diag-
nose selbst in die Hand. Zwei Jahre
lang recherchiert sie, um die Ursa-
che ihrer Symptome zu finden. Mitt-
lerweile reagierte sie auch auf die
meisten Medikamente allergisch,
entwickelte  Sensibilitdtsstorungen
an den Armen und Sehstdrungen.

Die heute 43-Jéhrige reiste quer
durch ganz Deutschland: Miinchen,
Erlangen, Bonn und Aachen. Im Jahr
2018, acht Jahre nach der akuten
Verschlechterung ihrer Beschwer-
den, wird endlich das Mastzellak-
tivierungssyndrom (MCAS) diagnos-
tiziert. Doch MCAS erklért nur einen
Teil ihrer Symptome. Ein Jahr spéter
bestidtigt eine Humangenetikerin das
Vorliegen eines Ehlers-Danlos-Syn-
droms, im selben Jahr erfihrt sie
auflerdem, dass sie ebenfalls am
posturalen orthostatischen Tachy-
kardiesyndrom (POTS) erkrankt ist.
,Mich wiirde freuen, wenn Arzte
verstehen wiirden, dass man EDS
nicht sehen kann. Und dass man oft
im ganzen Korper Beschwerden hat,
die zu massiven Einschriankungen
im Alltag fiihren‘, sagt Katy.

Komorbiditdten verstédrken sich

Die Ehlers-Danlos-Syndrome brin-
gen meist eine grofle Zahl komor-
bider Erkrankungen mit sich, die
nicht nur die Diagnostik, sondern
auch die Therapie der einzelnen
EDS-Typen erschweren und deren
Zusammenhang bislang kaum ge-
Kklart werden konnte (siehe Abb.,
Seite 19). Eine geldufige Kombina-
tion stellen das MCAS plus POTS mit
dem hEDS dar.

Das Mastzellaktivierungsyndrom
ist eine allergiedhnliche Erkrankung,
bei der es zu einer vermehrten Aus-
schiittung von Mastzellmediatoren
in das Blut kommt. Dadurch konnen
Symptome in jedem Organ auftreten
und, wie bei Katy, die Lebensqualitét
stark einschridnken, sodass Betrof-
fene manchmal kaum noch ihre ei-
genen vier Winde verlassen konnen,
da jeder Umwelteinfluss eine akute
Verschlechterung auslésen kann.
Das POTS hingegen ist eine Erkran-
kung des autonomen Nervensystems
und eine Form der Dysautonomie.
Auch das POTS kann den ganzen
Korper betreffen. Besonders prob-
lematisch ist, dass sich manche
Komorbiditaten, wie z. B. das MCAS
zusammen mit POTS, gegenseitig
verstdrken.

Andere bekannte Komorbiditd-
ten sind neurologischer Art, wie die
Chiari-Malformation oder die Ins-
tabilitdt der Halswirbelsdule, gastro-
intestinale Beschwerden wie das
Reizdarmsyndrom, Herz- und Ge-
faflerkrankungen wie Aortenwur-

Irgendwann kam
der Punkt, an
dem ich dachte,
wenn du die
Diagnosesuche
jetzt nicht selbst
in die Hand
nimmst, dann
stirbst du.

Katy H.

Bei ihr wurde das Mastzell-
aktivierungssyndrom (MCAS)
diagnostiziert.

— Tl
© Kathrin Westerveld

Ich wurde oft
belachelt und
musste Satze
horen wie: Ist
doch lustig,
wenn man sich so
verbiegen kann.

Kathrin Westerveld
Bei ihr wurde ebenfalls die
Diagnose hEDS gestellt.

Tab. 1: Vergleich der EDS-Klassifikationen: Berlin versus Villefranche versus New York

Berlin Villefranche Gen New York Gen
EDSI - Gravis type Classical type COL5A1, COL5A2 Classical EDS (cEDS) COL5A1, COL5A2,
EDS II - Mitis type COL1A1
EDS III - Hypermobile type Hypermobility type TNXB bei < 10% Hypermobile EDS (hEDS) nicht bekannt
EDSIV - Vascular
IV-A Acrogeric type
IV-B Acrogeric type Vascular type COL3A1 Vascular EDS (VEDS) COL3A1
IV-C Ecchymotic type COL1A1
IV-D Others
EDS VI - Ocular-scoliotic type Kyphoscoliosis type PLOD1 Kyphoscoliotic EDS (KEDS) PLOD1, FKBP14
VI-A Erniedrigte
Lysylhydroxylasen
VI-B Normale
Lysylhydroxylasen
EDS VII - Arthrochalasis
multiplex congenita
VII-A Struktureller Defekt | Arthrochalasiatype | COL1A1 Exon 6 Arthrochalasia EDS (aEDS) | COL1A1, COL1A2
Pro-Aplha-1-Kollagen COL1A2 Exon 6
VII-B Struktureller Defekt
Pro-Alpha-2-Kollagen
\;g:c(;;r::;lﬁf:;j : Dermatosparaxis type | ADAMTS2 Dermatosparaxis (dEDS) ADAMTS2
EDS V - X-linked type
EDS VIII - Periodontitis type Andere Formen Periodontal EDS (pEDS) C1R, C1S
EDS X - Fibronectin Abnormitdt
Classical-like EDS (clEDS) TNXB
Cardiac-valvular EDS COL1A2
(cvEDS)
Brittle Cornea syndrome ZNF469, PRDM5
(BCS)
Spondylodysplastic EDS B4GALT7, B3GALTS,
(spEDS) SLC39A13
Musculocontractural EDS CHST14, DSE
(mcEDS)
Myopathic EDS (mEDS) COL12A1

zelerweiterungen und viele weitere,
mit denen man Seiten fiillen kénnte
und die Experten aus fast allen
Fachrichtungen beschiftigen. Trotz-
dem existiert kein facheriibergrei-
fendes Behandlungszentrum fiir die
EDS-Typen und deren Komorbidi-
titen in Deutschland. , Die Beratung
von Ehlers-Danlos-Patienten ist sehr
zeitintensiv und dauert meist ldnger
als eine Stunde’, erklart Frau Dr. Jung
den Mangel an Expertenzentren.
,Voraussetzung ist, dass es Profes-
sionelle gibt, die sich intensiv mit
dem EDS beschiftigen. Dem steht
unser aktuelles Versorgungssystem
in Deutschland etwas im Wege."

Laut Jirgen Grunert, Vorstand
der Deutschen Ehlers-Danlos Initia-
tive e. V., einem international titigen

Verein, ist der Aufbau eines solchen
Zentrums in Deutschland nur
schwer moglich. Die Strukturen der
Krankenhduser seien zu kompliziert.
,Wir arbeiten mit allen 24 Zentren
fiir seltene Erkrankungen und hof-
fen, dass wir in der Zukunft wenigs-
tens eines finden, das EDS-Patienten
aufnimmt, sagt Grunert. Gerade
wegen des mangelnden Netzwerks
in Deutschland ist die internationale
Zusammenarbeit wichtig. ,In ande-
ren Lindern sind die Forschung und
auch die Behandlung von EDS wei-
ter entwickelt. Ein grofSer Fortschritt
fiir EDS-Betroffene wurde durch die
European Reference Networks er-
moglicht, welche eine ldnderiiber-
greifende medizinische Behandlung
anbieten. Das heif$t Patienten, aber

auch Arzte, konnen sich mittels
Videokonferenz mit anderen Arzten
in Europa austauschen.

Fiir die Schwangerschaft entschieden
Kathrin lebt im deutschen Bocholt
direkt an der holldndischen Grenze
und wurde vor sieben Jahren mit
dem hEDS diagnostiziert. Heute ist
die 34-Jdhrige mit ihrem ersten Kind
schwanger. Eine wohliiberlegte
Entscheidung. Anfangs war Kathrin
unsicher, ob sie das Risiko, ihre
genetische Erkrankung weiterzu-
vererben, eingehen sollte. Viele Ge-
sprache mit ihrem Partner spéter
kommt sie zu dem Schluss, dass eine
Schwangerschaft moglich ist. ,Ich

Lesen Sie bitte weiter auf Seite 21

Tab. 2: Vergleich der Kriterien zur Diagnostik des hEDS: Villefranche versus New York

Villefranche
Major-Kriterien (erfiillt, wenn = 1):

m Hautbeteilugung (Uberdehnbarkeit und/oder

weiche, samtige Haut)

m Hypermobilitdt - Positiver Beighton Score (>5/9)

Minor-Kriterien
(nur unterstiitzend zur Diagnose;
alleine nicht ausreichend):

m Luxationen der Gelenke
m Chronische Gelenksschmerzen
m Positive Familienanamnese

New York
Kriterium 1:

Feature A: (erfiillt, wenn = 5)

m Weiche, samtige Haut

m Milde Hautiiberdehnbarkeit

m Unerklarliche Dehnungsstreifen
m Piezogene Papeln an Fersen

m Hernien

m Atrophische Narben

m Uterus- und Rektumprolaps

m Engstehende Zéhne und/oder
hoher, schmaler Gaumen

m Arachnodaktylie

m Verhaltnis zwischen Armspanne
zu KorpergrolRe > 1,05

m Mitralklappenprolaps

m Aortenwurzelerweiterung

m Keine abnormale Hautrissigkeit

Alle drei Kriterin miissen erfiillt sein

m Hypermobilitédt - Positiver Beighton Score
(Kinder = 6/9; unter 50 Jahre = 5/9; iiber 50 = 4/9)

Kriterium 2 (erfiillt, wenn = 2 Feature):

Feature B:

m Positive Familienanamnese

Feature C (erfiillt, wenn = 1):

m Muskuloskeletale Schmerzen in zwei
oder mehr Extremitdten fiir > 3 Monate

m Chronischer, weit verbreiteter
Schmerz

m Luxationen und/oder Instabilitat
ohne Trauma

Kriterium 3 (erfiillt, wenn alle Punkte zutreffen):

m Ausschluss anderer Bindegewebserkrankungen

m Keine anderen Diagnosen, die die Hypermobilitat erkldren kénnen
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weilfs, was mein Kind haben kénnte.
Wenn es EDS bekommen sollte,
kann ich sofort reagieren’, erklért
Kathrin. Beschwerden, mit denen sie
seit ihrer Jungend lebt wie Nacken-
schmerzen, Schwindel, schlechtes
Sehen und Kopfschmerzen, die
mittlerweile auf eine Instabilitdt der
Halswirbelsdule zuriickgefiihrt wer-
den konnen, verschlechterten sich
durch die Schwangerschaft. Auch
die vor drei Jahren festgestellte
MCAS, die Kathrin in der Vergan-
genheit 60 Kilogramm abnehmen
liefS und weshalb sie auch heute nur
wenige Lebensmittel zu sich neh-
men kann, verkomplizierte ihre
Schwangerschaft.

Kathrin hat mehr Schmerzen,
der Haushalt setzt ihr zu. Wenn sie
in ihrer Wohnung Staub wischt,
muss sie sich danach mindestens
eine Stunde ausruhen. Zusitzlich
hat sie Riickenschmerzen, die sie
bereits unter Kontrolle hatte. Thre
Zihne sind wie Kreide und brockeln,
das Zahnfleisch aufgelockert. Als
Schwangere muss sie den Frauenarzt
wechseln, denn obwohl dieser zu-
gesichert hatte, sie betreuen zu kon-
nen, spielt er ihre Bedenken herun-
ter. Kathrin fiihlt sich nicht ernst ge-
nommen. ,,Wir tun so, als ob sie ei-
ne gesunde Schwangere wiren; hat
meine Arztin gesagt, erklirt Kathrin
und entscheidet sich fiir eine Zweit-
meinung. Der neue Gynékologe stuft
sie sofort als Risikoschwangere ein,
verordnet ihr ein Arbeitsverbot und
liest sich in Biicher zum Thema
Ehlers-Danlos-Syndrom  ein.  Sie
fiihlt sich gut aufgehoben und wird
engmaschig iiberwacht. Kathrin ist
nun im sechsten Monat, und bisher
verlduft ihre Schwangerschaft kom-
plikationslos.

Risiken sind unterschiedlich
Schwangerschaften bergen fiir Eh-
lers-Danlos-Patientinnen unter-
schiedliche Risiken. Wéhrend das
vaskulédre EDS (VEDS) schwere Kom-
plikationen wie Gefédfirisse oder Or-
ganrupturen auslosen kann (siehe
Kasten), verlduft das hEDS in der
Regel weniger kompliziert. Doch
jede normale Schwangerschaft kann
zu einem Kaiserschnitt fithren, und
Ehlers-Danlos-Patienten haben ein
erhohtes Risiko von Komplikationen
wéhrend oder nach jeglichen Opera-
tionen. Es wird deshalb empfohlen,
sich an Stellen zu wenden, die iiber
Erfahrung mit EDS verfiigen. Mogli-
che Komplikationen bei Operatio-
nen kénnen etwa Subluxationen von
Gelenken, Neuropathien durch fal-
sche Lagerung, Liquor-Leaks durch
Wundverschlussverzogerung, Pneu-
mothorax, Reaktionen auf Medika-
mente (hiufig in Kombination mit
MCAS) und starke Blutungen sowie
Hiamatome sein. Zusétzlich kommen
fiir jede komorbide Erkrankung ei-
gene Risikofaktoren hinzu, die ver-
teilt auf unzéhlige wissenschaftliche
Arbeiten in der akuten Behandlung
kaum zu erfassen sind.

Als Kind ein AuBenseiter

Sven ist ein 41-jdhriger Galvaniseur
und lebt nahe Frankfurt. Bereits in
der Kindheit bemerkt Sven, dass er
anders ist, seine Spielgefdhrten nen-
nen ihn Gummimenschen. Er bleibt
in der Schulzeit immer ein Aufdensei-
ter. Mit 30 entwickelt er Schmerzen in
den Gelenken, vor allem im Riicken.
Als Vater von zwei Kindern muss Sven
auch mit starken Schmerzen mindes-
tens acht Stunden pro Tag arbeiten.
,Mir geht es mal besser und mal
schlechter. Phasen, die ganz schlimm

Sven Gerhardt demonstriert die
Uberbeweglichkeit seines Riickens.

sind, hilft mir die Familie das durch-
zustehen‘, sagt Sven. Auch mit sei-
nem Chef hat er Gliick. ,Mein Arbeit-
geber versteht meine Beschwerden
und ich darf auch langsam machen,
wenn es mir nicht gut geht.

Da Minner seltener als Frauen
vom Ehlers-Danlos-Syndrom be-
troffen sind, werden Svens Symp-
tome lang nicht zugeordnet. Trotz
der nachweisbaren Bandscheiben-
vorfille und Arthrosen in mehreren
Gelenken erkldrt sein Arzt ihm, dass
seine Uberbeweglichkeit nichts mit
den Riickenschmerzen zu tun hitten
und er sich nicht so anstellen solle.
Erst 2016 erhilt Sven von einer Haut-
drztin die Diagnose hEDS. ,,Das Kind
hatte endlich einen Namen. Wirklich
viel dagegen machen kann ich zwar
nicht, aber es gibt endlich Men-
schen, die einen verstehen und be-
handeln’ erkliart Sven. Heute hilt er
sich mit regelmifiiger Physiothe-
rapie und viel Sport bei Kriften.

Nur symptomatische Behandlung

Die Ehlers-Danlos-Syndrome kon-
nen nicht geheilt, sondern nur sym-
ptomatisch behandelt werden. Meist

e

© (2) Sven Gerhardt

Ich hatte Gliick.
Nachdem ich
viele Orthopdden
aufgesucht hatte,
kam ich an eine
Hautarztin, die
EDS kannte und
sofort die
Verdachts-

diagnose stellte.

Sven Gerhardt
Er lebt mit dem hEDS, Arthrosen
und Bandscheibenvorfallen.

Vaskulares Ehlers-Danlos Syndrom

Therapie. Patienten mit dem vaskuli-
ren Ehlers-Danlos-Syndrom (VEDS)
miissen mit dem Risiko leben, dass
bei ihnen, ihren Kindern oder weite-
ren Blutsverwandten plotzlich die
Aorta reifSen konnte. Blutdruckspit-
zen sind daher strikt zu vermeiden.
Fiir die mit vVEDS verwandte ge-
netische  Bindegewebserkrankung
Marfan-Syndrom (MFS) gibt es meh-
rere klinische Studien, die die Be-
handlung mit Losartan (Angiotensin-
II-Typ-1-Rezeptor-Antagonist) fiir das
Verhindern und Stabilisieren von
Aortenerweiterungen nahelegen. Fiir
VvEDS wurde bis jetzt nur eine klini-
sche Studie veroffentlicht, bei der ein
schiitzender Effekt von Celiprolol
(Beta-Blocker) auf die Wand der Aor-
ta vermutet wurde. Die genaue Wir-
kung von Celiprolol blieb jedoch un-
bekannt - bis jetzt. Schweizer For-
scher um PD Dr. Gabor Matyas, Zent-
rum fiir Kardiovaskuldre Genetik und

Gendiagnostik der Stiftung fiir Men-
schen mit seltenen Krankheiten,
Schlieren, in ihrer Studie zeigen kon-
nen (https://bit.ly/ 2Qv2HcN; Cardio-
vascular Research), dass der Beta-
Blocker zurzeit die beste Wahl ist, um
das lebensbedrohliche Risiko bei
vEDS zu minimieren. Das Forscher-
team hat dank einer neuen entwickel-
ten Messmethode, mit welcher die
Reifdfestigkeit der Aorta objektiv ge-
messen werden kann, verschiedene
Medikamente in einem experimen-
tellen Maus-vEDS-Modell getestet.
Die Vermutung der Studie wurde
bestidtigt, dass die Behandlung mit
Celiprolol die Aorta stédrkt. Kein Ef-
fekt konnte jedoch beobachtet wer-
den, als die Mduse mit dem bei MFS
wirksamen Losartan behandelt wur-
den. Dies zeigt, dass der Behand-
lungserfolg mit blutdrucksenkenden
Medikamenten je nach Aortenkrank-
heit unterschiedlich sein kann. mm

wird eine Kombination aus verschie-
denen konservativen Methoden ein-
gesetzt, um Schmerzen zu lindern
und die muskuldre Stabilitit und
Propriozeption zu verbessern. Phy-
siotherapie, Hilfsmittel wie Banda-
gen, Gehstécke und Rollstiihle, An-
passung des Haushalts, Schmerz-
medikation und auch psychothera-
peutische Konzepte wie Verhaltens-
therapie konnen genutzt werden,
um den Betroffenen die bestmogli-
che Lebensqualitédt zu gewédhren.
Frau Dr. Jung rédt ihren EDS-
Betroffenen zu einer Bewegungsthe-
rapie, welche Tiefenstabilisatoren
kréftigt, verbunden mit Koordina-
tionstraining. ,Sehr wichtig ist zu-
dem die richtige Schmerztherapie
durch einen spezialisierten Thera-
peuten’, sagt Jung. Propriozeptive
Kleidung sei ebenfalls hilfreich.
Letztlich geht es darum, den Be-
troffenen zu helfen, ein erfiilltes
Leben trotz Einschrdnkungen zu er-

fahren, was nicht nur die Hilfe ver-
schiedenster Fachrichtungen, son-
dern ebenso des gesamten sozialen
Systems bedarf.

Keiner gleicht dem anderen

Alle beschriebenen Patientenge-
schichten sind stark vereinfacht
dargestellt, denn die Fiille der Symp-
tome und Diagnosen der meisten
EDS-Betroffenen  kénnen ganze
Ordner fiillen. Die Ehlers-Danlos-
Syndrome schrinken die Betroffe-
nen ganz unterschiedlich ein. Von
mild bis lebensbedrohlich reichen
die Symptome und selbst Patienten
mit gleichem Ehlers-Danlos-Typ le-
ben mit vollig verschiedenen Be-
schwerden. Und obwohl kein EDS-
Betroffener dem anderen gleicht,
haben Sven, Kathrin, Katy, Petra
und Andrea eines gemeinsam: Sie
haben alle den gleichen Wunsch:
,Ich wiinsche mir, dass unsere Arz-
te uns ernst nehmen.” mm
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