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HYPERMOBILES EHLERS-DANLOS
SYNDROM (HEDS) VS. HYPERMOBILITY
SPECTRUM DISORDERS (HSD):
WAS IST DER UNTERSCHIED?

Das Konzept der Syndrome mit Hypermobilitét der Gelenke (JH) wurde insgesamt grundsatzlich Uberarbeitet. Um dem Kontin-
uvum der JH Rechnung zu tragen, wurde der Begriff Hypermobility Spectrum Disorder (HSD) eingefUhrt. Unter dessen Definition
stehen an einem Ende Patienten mit asymptomatischer JH (jemand, der abgesehen von der Uberbeweglichkeit der Gelenke
keine Symptome hat) und am anderen Ende das hypermobile EDS (hEDS). Dieses Spektrum tragt dem Aspekt Rechnung, dass
sich diese Erkrankungen schwerwiegend auf das Leben der Betroffenen auswirken kénnten, egal, ob dies eine direkte Folge der
JH ist oder damit in Zusammenhang steht.

Hypermobiles Ehlers-Danlos Syndrom

Wahrend das hEDS das einzige EDS ohne bestatigte Ursache bleibt, wurden die Diagnosekriterien fir hEDS im Vergleich zur Bes-
chreibung und Einordnung von 1997 in Villefranche durch einen internationalen Konsens enger gefasst.

Der wesentliche Unterschied zwischen dem Hypermobility Spectrum Disorder (HSD) und hEDS besteht in den strengeren Kriter-
ien for hEDS gegenUber HSD.

Wenn bei jemandem vor den 2017 herausgegebenen Kriterien ein hEDS diagnostiziert wurde, besteht kein Grund,
eine neue Diagnose zu stellen. Ausnahme ist, dass die Person sich fUr die Teilnahme an neuen Forschungsprojek-
ten entscheidet oder aus einem anderen Grund neuerlich untersucht werden muss.

HSD vs. hEDS: Die neuen Diagnosekriterien
Die Behandlung ist wichtiger als die Bezeichnung.

*Nach den 2017 herausgegeben Kriterien sollten bei HSD- oder hEDS-Diagnosen zuerst alle anderen Erklérungen fur die Symp-
tome abgeklart werden. Damit soll sichergestellt werden, dass kein anderer EDS-Subtyp, keine Verletzung oder keine andere
Bindegewebsstdrung, wie beispielsweise ein Marfan Syndrom, zutreffender sind.

* Daraufhin werden die Symptome und die Familienanamnese mit den neuen Kriterien fUr hEDS (siehe Tabelle unten) verglichen.
»Wenn Sie nicht mit den neuen Kriterien Ubereinstimmen, Uberprifen die Arzte die neuen Kriterien for HSD.

* Die Abgrenzung des HSD-Subtyps hdngt von drei Faktoren ab:
- Welche Gelenke sind hypermobil;
- Beighton-Score;
- Vorliegen anderer Beschwerden im Bewegungsapparat.

Das Konzept der Syndrome mit Hypermobilitat der Gelenke (JH) wurde insgesamt grundsétzlich Uberarbeitet. Um dem Kontin-
uvum der JH Rechnung zu tragen, wurde der Begriff Hypermobility Spectrum Disorder (HSD) eingefuhrt. Unter dessen Definition
stehen an einem Ende Patienten mit asymptomatischer JH (jemand, der abgesehen von der Uberbeweglichkeit der Gelenke
keine Symptome hat) und am anderen Ende das hypermobile EDS (hEDS). Dieses Spektrum tragt dem Aspekt Rechnung, dass
sich diese Erkrankungen schwerwiegend auf das Leben der Betroffenen auswirken kénnten, egal, ob dies eine direkte Folge der
JH ist oder damit in Zusammenhang steht.




WICHTIG IST: DIE RICHTIGE
DIAGNOSE UND BEHANDLUNG ZU
ERHALTEN, NICHT DIE BEZEICHNUNG.

2017 HERAUSGEGEBENE KRITERIEN FUR HYPERMOBILES EDS

1997 HERAUS-GEGEBENE
KRITERIEN FUR EDS DES
HYPERMOBILITATS-TYPS

FUr die klinische Diagnose von hEDS mUssen zeitgleich die Kriterien 1 UND 2 UND 3 erfUllt sein.
Kriterium 1: Generalisierte Hypermobilitat der Gelenke (GJH)

« Beighton-Score bei hEDS: =6 bei prapubertéren Kindern und Jugendlichen =5 bei pubertdren Perso-
nen sowie Personen im Alter von bis zu 50 Jahren >4 bei Personen >50 Jahren.

Bei Personen mit erworbenen Gelenkseinschréinkungen (frihere Operation, Rollstuhl, Amputationen
etc.), welche sich auf die Berechnung des Beighton-Scores auswirken, kann die Bewertung der GJH
frOhere Informationen ein-schlief3en, die anhand eines Fragebogens mit 5 Punkten (5PQ) erhoben
werden; liegt der Beighton-Score 1 Punkt unter dem alters- und geschlechtsspezifischen Grenzwert
UND ist der 5PQ ,positiv‘ (= mindestens 2 positive Antworten), kann die Diagnose einer GJH gestellt
werden.

[Hinweise und Einstufungen entsprechend diesem Kriterium in ,The 2017 Inter-national Classifica-
tion of the Ehlers-Danlos Syndromes*, Malfait et al.]

Kriterium 2: AuBBerdem MUSSEN mindestens zwei der folgenden Merkmale A, B und C erfillt sein
(z.B:AundB,Aund C,BundC, AundBundC).

Merkmal A: systemische Erscheinungsbilder einer eher generalisierten Binde-gewebsstérung (ins-
gesamt fUnf Punkte missen zutreffen)

1. Ungewohnlich weiche oder seidige Haut

2. Leichte Uberdehnbarkeit der Haut

3. Ungeklarte Dehnungsstreifen, wie Striae distensae oder Striae rubrae, am Rucken, Leisten, Ober-
schenkeln, Busen und/oder Bauch bei Jugend-lichen, Méannern oder prdpubertéren Frauen ohne
erhebliche/n frohe-re/n Zunahme bzw. Verlust von Kérperfett oder Kérpergewicht

4. Piezogene Papeln (druckbedingte Fettgewebsvorwolbungen) an beiden Fersen

5. Wiederkehrende oder multiple abdominale Hernie(n) (Bruch, z.B. Na-belbruch, Leistenbruch, Schen-
kelbruch)

6. Atrophe (eingesunkene) Narben an mindestens zwei Stellen ohne Bil-dung von beinahe pergamen-
tartigen und/oder hmosideroseartigen (gelblichen) Narben, wie sie beim klassischen EDS auftreten

7. Beckenboden-, Mastdarm- und/oder Geb&rmutterprolaps (Vorfall und/oder Senkung) bei Kindern,
Mdannern oder Frauen, die noch kein Kind geboren haben, ohne Vorgeschichte von krankhaftem
Uberge-wicht oder anderen bekannten prédisponierenden Faktoren

8. Engstand der Z&hne und hoher oder enger Gaumen

9. Spinnenfingrigkeit, wie durch Vorliegen mindestens eines der nachste-henden Punkte definiert:
a. positives Handgelenkszeichen (Steinberg-Zeichen) an beiden Han-den
b. positives Daumenzeichen (Walker-Zeichen) an beiden Handen

10.Verhdltnis zwischen Armspannweite und Koérpergrofie =1,05

1. Mitralklappenprolaps(Erkrankung der Herzklappe) - schwach oder stérker ausgepragt, auss-
chlieBlich auf Grundlage der echokardiografi-schen Kriterien

12.Aortenwurzeldilatation mit einem Z-Wert >+2

Merkmal B: positive Familienanamnese bei mindestens einem Angehdrigen ersten Grades (biologis-
che/r Mutter, Vater, Bruder, Schwester), welche unab-héngig voneinander die aktuellen Diagnose-
kriterien fur hEDS erfillen.

Hauptkriterien:

« Hautbeteiligung (Uberdehnbar-keit
und/oder weiche, seidige Haut)

» Generalisierte Hypermobilitat der
Gelenke

Nebenkriterien:

* Wiederkehrende Ausrenkungen von
Gelenken

* Chronische Schmerzen in Gelenk-
en/Gliedmafen

« Positive Familienanamnese

Das Vorliegen eines oder beider
Hauptkriterien ist fur die klinische
Diagnose notwendig.

Das Vorliegen mindestens eines
Nebenkriteriums tragt zur Diagnose
bei, allerdings ist ihr Vorliegen ohne
Présenz eines Hauptkriteriums nicht
ausreichend, um die Diagnose stel-
len zu kénnen.
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Merkmal B: positive Familienanamnese bei mindestens einem Angehérigen ersten Grades (biologis-
che/r Mutter, Vater, Bruder, Schwester), welche unab-héngig voneinander die aktuellen Diagnose-
kriterien fur hEDS erfillen.

Merkmal C: Komplikationen im Bewegungsapparat (mindestens eine)

1. Schmerzen des Bewegungsapparats in mindestens zwei Gliedmafen, die seit mindestens 3 Monaten
taglich auftreten

2. Chronische, ausgebreitete Schmerzen seit >3 Monaten

3. Wiederkehrende Dislokationen eines Gelenks oder Gelenkinstabilitat, ohne ausldsendes Trauma
(a oder b)

a. Mindestens drei atraumatische Dislokationen (Ausrenkungen) desselben Gelenks oder mind-
estens zwei atraumatische Dislokati-onen von zwei verschiedenen Gelenken zu verschiedenen
Zeit-punkten

b. Medizinische Bestatigung einer Gelenkinstabilitét an mindestens 2 Stellen ohne Zusammenhang
zu einem Trauma

Kriterium 3: Alle Anforderungen MUSSEN erfillt sein.

1. Abwesenheit einer ungewodhnlich leichten Verletzbarkeit der Haut, was andere EDS-Typen nahele-
gen wirde.

2. Ausschluss einer anderen vererbbaren oder erworbenen Bindege-websstdrung, darunter rheuma-
tologische Autoimmunerkrankungen. Bei Patienten mit einer erworbenen Bindegewebsstérung (z.B.
Lupus, rheumatoide Arthritis etc.) mUssen bei der zusdtzlichen Diagnose von hEDS die Merkmale A
und B von Kriterium 2 erfllt sein. Das Merkmal C von Kriterium 2 (chronischer Schmerz und/oder
Instabilitat) spricht in diesem Fall nicht fur die Diagnose eines hEDS.

3. Ausschluss alternativer Diagnosen, darunter eine Hypermobilitdt der Gelenke durch Hypotonie
(Mangel an Muskelstarke und Muskelspan-nung) und/oder eine Bindegewebsschwéche. Zu den
alternativen Diag-nosen und Diagnosekategorien zdhlen unter anderem neuromuskuldre Krank-
heiten (z.B. myopathisches EDS, Bethlem-Myopathie), andere erbliche Bindegewebsstérungen (z.B.
andere EDS-Typen, Loeys-Dietz-Syndrom, Marfan-Syndrom) und Skelettdysplasien (Stérungen des
Knochen- und Knorpelgewebes, z.B. Osteogenesis imperfecta). Diese Punkte kdnnen anhand der
Krankengeschichte, korperlichen Untersu-chung und/oder molekularer Gentests, wenn indiziert,
ausgeschlossen werden.

Allgemeine Anmerkung:

« Auf hEDS treffen viele weitere Merkmale zu, allerdings sind die meis-ten nicht ausreichend spezifisch
oder sensibel, um zum gegenwdrtigen Zeitpunkt in die formellen Diagnosekriterien aufgenommen
zu werden (siehe ,Hypermobile Ehlers-Danlos Syndrome (a.k.a. EhlersDanlos Syndrome Type Ill and
Ehlers-Danlos syndrome hypermobility type): Clinical Description, and Natural History® von Tinkle
et al. [LINK]).

* Dazu zdhlen unter anderem Schlafstérungen, Erschépfung, posturale orthostatische Tachykardie,
funktionelle gastrointestinale Stérungen, Dysautonomie, Angstzusténde und Depression. Diese an-
deren systemi-schen Erscheinungsformen kénnen belastender als die gelenksbezoge-nen Symp-
tome sein, beeintréchtigen haufig die Funktionalitét und Le-bensqualitét und sollten stets im Rah-
men von klinischen Besuchen er-fragt werden.

* Wenngleich sie nicht Bestandteil der Diagnosekriterien sind, so gibt das Vorliegen dieser sys-
temischen Erscheinungsformen Anlass, hEDS bei der Differentialdiagnose in Betracht zu ziehen.




Spektrum der Hypermobilitat der Gelenke

Beteiligung des

T i n- Anmer
yp Beighton-Score Bewegungsapparats® nmerkungen
Asymptomatische generalisierte JH Positiv Liegt nicht vor
) ) . s ) ) ) JH fur gewdhnlich auf Hénde
Asymptomatische periphere JH FOr gewdhnlich negativ Liegt nicht vor und/oder FuBe beschrankt
) . . . JH beschrénkt auf einzelne
Asymptomatische lokale JH Negativ Liegt nicht vor Gelenke oder Korperteile
Generalisiertes HSD Positiv Liegt vor
) . . ) ) JH fUr gewodhnlich auf Hande
Peripheres HSD FOr gewdhnlich negativ Liegt vor und/oder FuBe beschrankt
) . JH beschrénkt auf einzelne
Lokales HSD Negativ Liegt vor Gelenke oder Kérperteile
Froheres HSD Negativ Liegt vor Frohere JH
hEDS Positiv Mdglich

Die Beteiligung des Bewegungsapparats umfasst Trauma (Mikrotrauma und Makrotrauma), chronische Schmerzen, gestorte Propriozep-
tion (Wahrnehmung der Kérperbewegung und -lage im Raum oder der Lage einzelner Korperteile zueinander) und andere Merkmale wie
Plattfuf3e, Fehlstellungen der Knochen im Ellbogen und grof3en Zeh, leichte bis mittelschwere Skoliose (Wirbelséulenverkrimmung), Kyphose
(Fehlstellung der Wirbelsdule -> Rundricken) der oberen Wirbelsdule, Lordose (Fehlstellung der Wirbelsdule -> Hohlkreuz) der unteren Wir-
belsdule.

Begriffsbestimmungen:

Arachnodaktylie (Spinnenfingrigkeit): Die Finger und Zehen sind Ubermafig lang und schlank im Vergleich zur Handfléche bzw.
zum Fuf3ricken; die Daumen der Person neigen nach Innen zur Handfléche.

«hamosideroseartig: gelblich/braunlich

* Hypotonie: abnormal niedriger Muskeltonus

*nicht geboren habend: eine Frau, die noch kein Kind geboren hat.

* piezogene Papeln: kleine, schmerzvolle, reversible Durchbriche (Herniationen) des Fettgewebes durch die Faszien in die Dermis.
* pergamentartig: dUnn oder trocken wie Papier; papierartig

* Prolaps: Vorfall oder Senkung eines Kérperteils oder Organs

«Striae distensae: Dehnungsstreifen

« Strice rubrae: rétliche Langsstreifen

Quelle: Ehlers-Danlos Society
Wir bedanken uns fur die freundliche Genehmigung der Ehlers-Danlos Society, die deutsche Fassung dieses Textes auf unserer Homepage
veréffentlichen zu dUrfen und bei unseren MWB-Arzten fur Ihre UnterstUtzung beim Korrekturlesen.




