Nationellt Vardprogram

Hypermobilitetsspektrumstorning (HSD)
och

Ehlers-Danlos syndrom av
hypermobilitetstyp (hEDS)

Nationellt specialistnatverk HSD/hEDS
Version 1-2024

Version 1-2024 (ersatter 2 -2023)



Nationellt specialistnatverk for HSD /hEDS

Ett nationellt specialistnatverk for HSD/hEDS har arbetat sedan 2018 med syfte att
sammanfora och sprida befintlig forskning och klinisk praxis kring HSD/hEDS.

Nationella specialistndtverket for HSD/hEDS bestar for narvarande av drygt 30 personer med
geografisk spridning runt om i Sverige. Specialistnatverket utgors av kliniskt verksamma
och/eller forskande arbetsterapeuter, fysioterapeuter, kuratorer, ldkare (inom bla genetik,
barn, smarta, allmanmedicin och rehabilitering), psykologer och sjukskoterskor. Representanter
fran patientforeningen Riksférbundet Ehlers-Danlos syndrom har bidragit med synpunkter.
Utdver de ordinarie deltagarna, sa har det funnits adjungerade deltagare efter behov. Arbetet
med natverket sker utéver deltagarnas ordinarie arbete inom sjukvard och forskning, frivilligt
och utan ersattning.

Syfte och mal med natverket ar att bidra till att hoja kunskapen om HSD/hEDS framst inom
héalso- och sjukvarden. Natverket har i detta dokument sammanstallt kunskap om utredning,
beddmning och mojliga atgarder utifran radande evidens och klinisk praxis.

Specialistnatverket har ingen mottagningsverksamhet. Alla deltagare arbetar inom sin
profession i olika sammansattningar och verksamheter runt om i landet. Forfattarna till detta
vardprogram presenteras sist i dokumentet.

Synpunkter pa detta vardprogram kan lamnas till edsnationelltspecialistnatverk@gmail.com.
Synpunkter kommer att beaktas vid nésta revidering av vardprogrammet.

Lankar:

Nationellt kliniskt kunskapsstéd for HSD
https://nationelltklinisktkunskapsstod.se/dokument/d3e0c501-b748-4102-a020-8cd2deecc71

Nationellt kliniskt kunskapsstéd for hEDS
https://nationelltklinisktkunskapsstod.se/dokument/fb3719c0-f22c-474a-87b1-f7b84922ad6e

Internetmedicin.se
https://www.internetmedicin.se/behandlingsoversikter/pediatrik/ehlers-danlos-syndrom/

The Ehlers-Danlos society
https://www.ehlers-danlos.com/

Riksforbundet Ehlers-Danlos syndrom
https://ehlers-danlos.se
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DEFINITION AV BEGREPP

Hypermobilitet

Overrorlighet. Rérlighet utéver det normala rérelseomfanget i en
led.

Generell hypermobilitet

Overrérlighet i de flesta av kroppens leder. Mits med
Beightonskalan, ibland i kombination med screeningformularet 5-
PQ. Det finns ett flertal andra matmetoder, men dessa ingar ej i
diagnoskriterierna for HSD/hEDS.

Lokaliserad hypermobilitet

Overrérlighet i en eller flera leder eller ledpar. Medfédd eller
forvarvad (pa grund av trdning, skada eller operation).

Historisk hypermobilitet

Anamnes pa tidigare 6verrorlighet, men som i nuldget inte langre
uppfyller kriterierna. Beddéms med screeningformuladret 5-PQ.

Perifer hypermobilitet

Overrérlighet i hander och fétter.

Beightonskalan

Mater rorlighet i knaleder, armbagsleder, tummar, lilifingrar och
hoft/rygg.

Hereditet

Arftlighet. Vid HSD/hEDS ser man till férstagradsslaktingar, dvs
foraldrar, biologiska syskon och biologiska barn.

Autosomalt dominant hereditet

Genetisk variation/mutation behovs endast hos ena féraldern,
vilket ger 50% sjuka och 50% friska.

Autosomalt recessiv hereditet

Genetiska variationen/mutationen behover finnas hos bada
foraldrarna, vilket ger 25% sjuka, 50% barare och 25% friska.

Monogen orsak

Tillstand som bestar av en enskild mutation/genetisk variation.

Icke-monogen orsak

Tillstand som kdnnetecknas av en kombination av olika gener,
kombination av arv och miljé mm.

Ovanlig sjukdom

Forekomst hos <1/2000 av befolkningen.

Forkortningar
HSD Hypermobilitetsspektrumstorning
hEDS Ehlers-Danlos syndrom av hypermobilitetstyp
EDS Ehlers-Danlos syndrom. Paraplybegrepp for sammanlagt fjorton olika typer av Ehlers-Danlos

syndrom. Vanligaste formen ar hEDS, foljt av klassisk EDS (cEDS) och vaskular EDS (VEDS).

HSD/hEDS | begrepp som beskriver symtom och tillstand som férekommer vid bade HSD och hEDS.
Vanligt begrepp i litteratur och foreldsningar.

HCTD Heritable Connective Tissue Disorders, dvs arftliga bindvavssjukdomar. Samlingsbegrepp for
arftliga bindvavssjukdomar, t.ex. EDS, Marfan, Loeys-Dietz.

5-PQ 5-point questionnaire, screeningformular for aktuell och historisk hypermobilitet.
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Nationellt vardprogram for HSD /hEDS

BAKGRUND

Generell hypermobilitet dr en egenskap som i de flesta fall &r asymtomatisk. Pa vara
breddgrader forekommer det i cirka 10-20 % av den vuxna befolkningen. Hur vanligt
forekommande det ar varierar med kon (vanligare bland kvinnor), alder (vanligare bland
yngre) och etnicitet. Vidare dndras kriterierna for vad som ska rdaknas som éverrorlighet med
jamna mellanrum i och med att forskning och klinisk vetenskap gar framat. Slutligen kan den
kliniska beddmningen variera nagot mellan bedémare (1-3). | en svensk studie med vuxen
population var prevalensen 11 % hos kvinnor och 5 % hos man (4). Asymtomatisk
hypermobilitet med bibehallen ledstabilitet kan vara medfodd eller férvarvas genom till
exempel traning, tidigare sjukdomar, skador och operationer.

Tillstand med symtomatisk hypermobilitet kan bero pa diagnoserna
Hypermobilitetsspektrumstorning (HSD) och Ehlers-Danlos syndrom av hypermobilitetstyp
(hEDS). Bade den kliniska bilden och behandlingen ar mycket snarlik, och man anvander
darfor ofta dessa tillsammans. HSD ar ett syndrom med hypermobilitet och muskuloskeletala
besvar, medan hEDS dven inkluderar kriterier for mer systemiska manifestationer (5).
Symtomatisk hypermobilitet finns dven vid andra arftliga bindvavssjukdomar, genetiska
syndrom, hereditdara myopatier, neurologiska sjukdomar och skelettdysplasier (5—10).

HSD/hEDS ar multisystemakommor med manga manifestationer utéver hypermobilitet,
ledinstabilitet och vark. De har en mycket heterogen symtombild, med allt fran milda till
mycket svara besvar. Symtombilden kan dven skilja mycket mellan familjemedlemmar
(varierande fenotyp och penetrans). | samma familj kan det forekomma en del personer som
uppfyller kriterier for HSD och andra for hEDS. Dessa ar saledes en del av ett spektrum med
varierande uttryck i olika vavnader. Det ar ingen skillnad pa svarighetsgrad eller paverkan pa
livskvalitet mellan diagnoserna. Diagnosen ar klinisk och stalls enligt Internationella kriterier
fran 2017 for respektive diagnos. Diagnoserna HSD och hEDS kan hittills inte verifieras med
genetiska tester eller laboratorieprover. Det finns sannolikt ett stort morkertal av patienter,
da manga ar odiagnostiserade eller feldiagnostiserade (9, 10).

HSD behover inte vara en livslang diagnos. Tillstandet kan férandras till asymtomatisk
hypermobilitet vid fullstdndig atergang av symtomen eller till hEDS (eller andra genetiska
akommor) vid uppfoljning nar ytterligare symtom uppstar.

Ehlers-Danlos syndrom (EDS) ar en grupp om idag 14 diagnoser dar alla utom hEDS beror pa
kanda mutationer i olika gener dar olika nedarvningsmonster forekommer som leder till
specifika avvikelser i kroppens bindvav. EDS av hypermobilitetstyp (hEDS) ar den i sarklass
vanligaste formen av EDS och har ett autosomalt dominant nedarvningsmonster. Det
foreligger inte nagon kand monogen orsak, trots omfattande genetisk forskning. Sannolikt
bidrar ett stort antal gener tillsammans med andra faktorer sasom epigenetik/miljo till att hEDS
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uppstar. Det finns ytterligare 13 typer av EDS, som beror pa mutationer i olika gener dar olika
nedarvningsmonster férekommer. Dessa 6vriga typer ar mycket ovanliga (5, 7, 9).

Forekomst (7, 13, 14, 21)

Prevalensen av hEDS ar oklar, da fa prevalensstudier ar utférda. (10) Symtomatisk
hypermobilitet (HSD och hEDS) utgor sannolikt cirka 340/10 000 (3,4 %) av befolkningen.
hEDS uppges ha en prevalens pa cirka 3/10 000, dock finns sannolikt ett stort morkertal.

For de ovanligare EDS-typerna ligger prevalensen pa <1/200 000 klassisk EDS (cEDS)
respektive vaskular EDS (VEDS). For de 6vriga mycket ovanliga EDS-typerna forekommer
endast nagot enstaka fall per miljon invanare. De flesta av dessa EDS-typer har endast nagra
enstaka fall rapporterade i varlden.

SYMTOM

Vid hEDS och HSD foreligger medfédd hypermobilitet som under uppvaxten tenderar att bli
mer symtomatisk med vark, instabilitet och muskeltrétthet. Detta anses bero pa att det kravs
ett 6kat muskulart arbete for att stabilisera instabila leder. Ledbelastning i ytterlagen ger
ocksa en 6kad risk for belastningsskador och forslitningar. Kompensatorisk felbelastning kan
forvarra besvéaren ytterligare.

Det finns vissa beldgg for att man kan dela in HSD/hEDS i tre faser. Man talar dd om “den
hypermobila fasen” med hypermobilitet och aterkommande stukningar, “smartfasen” med
generell kronisk smarta, och ”stelhetsfasen” med markerad minskning i hypermobiliteten”.
Dock fortsatter de flesta att vara mer rérliga an sina jamnariga (7, 15).

| prevalensstudier hos vuxna dominerar kvinnor starkt (cirka 80 %), vilket bland annat
tillskrivs hormonférandringar under puberteten med bla kraftigare muskelstyrka hos man
efter puberteten. Fore puberteten ser man ingen konsskillnad (15).

Medfodd hypermobilitet kan inte alltid pavisas senare i livet. Man kan da ta hansyn till
historisk hypermobilitet. Om man misstanker en hypermobilitet i yngre ar kan man bedéma
detta med hjalp av screeningformularet "five-part questionnaire” (5-PQ) som beskrivs i
kriteriemallen (16).

Aktuell generaliserad hypermobilitet kravs for hEDS diagnos, medan det fér HSD kan racka med
endast lokaliserad, perifer eller historisk hypermobilitet (se diagnostik).

Da den kliniska bilden vid HSD respektive hEDS har jamférts har symtomen varit likartade och
nedsattningen av livskvalitet och arbetsférmaga har varit likvardig. Bade vid hEDS och HSD
forekommer dessutom samsjuklighet av likartad natur. HSD ar alltsa ur klinisk synpunkt inte
en lindrigare variant av hEDS och darfor skrivs ofta i kliniska sammanhang HSD/hEDS
eftersom behandlingen ar likvardig.
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Vanliga symtom vid HSD och hEDS

Smarta — ett av huvudsymtomen vid HSD/hEDS. Den ar ofta langvarig och debuterar
tidigare an vid tex fibromyalgi. Man ser ofta bade belastningsrelaterad smarta samt
vilovark. Smartorna forlaggs ofta i multipla leder, rygg/backen och lednéra strukturer.
(se appendix 1 Smarta)

Muskuloskeletalt — de flesta symtom fran leder, lednéara strukturer (muskulatur, senor och
bindvav). Besvaren kan variera i svarighetsgrad, bade mellan individer och over tid. Det ar
vanligt med instabilitet, dvs luxationer och subluxationer i olika leder. Det dr dven vanligt
med mjukdelsbesvar, till exempel tendinopatier, fasciiter och tenosynoviter. (se appendix
2 Muskuloskeletalt)

Trotthet — trotthet/utmattning ar nast efter smarta det vanligast rapporterade symtomet
och forekommer i cirka 75 % av fallen. Symtomet ar heterogent till sin natur, det finns hos
bade barn och vuxna, kan upplevas saval fysiskt som mentalt samt variera fran milt till svart.
Omotiverad trotthet och orkesléshet kan paverka forutsattningar i vardagslivet och ar
dessutom relaterade till rérelserddsla, angest, somnstdrning och nedsatt halsorelaterad
livskvalitet. Det ar kliniskt observerat att personer med HSD/hEDS upplever att de behdver
mer energi for att utfora fysiska aktiviteter an personer utan HSD/hEDS och med mer
varierande behov av aterhamtning (17, 18).

Somn — individer med HSD/hEDS beskriver ofta stord somn. (se appendix 3 SGmn)

Dysautonomi — oklar takykardi, POTS (posturalt ortostatiskt takykardisyndrom),
ortostatisk intolerans, yrsel, svimningskansla. (se appendix 4 Dysautonomi)

Psykisk ohdlsa, psykiatri och neuropsykiatri — det finns en 6kad forekomst av depression
och angest. Detta kan bero bade pa hEDS och HSD i sig, men aven vara sekundart till
besvaren, exempelvis livssituation. Gallande neuropsykiatri sa finns det starkast evidens
hittills for ADHD, men aven visst stod for autismspektrumstorning. Troligen dkad
forekomst av sa kallad ESSENCE (ett samlingsbegrepp for tidigt debuterande
utvecklingsneurologiska problem). (se appendix 5 Psykisk ohalsa, psykiatri och
neuropsykiatri)

Gastrointestinalt — kronisk forstoppning, IBS-liknande symtom (till exempel uppblasthet,
omvaxlande avforing, gaser), gastroesofagal reflux, dysfagi. (se appendix 6
Gastrointestinalt)

Huvudvark och migran

Oralt — tand- och tandkottproblem. Besvar fran kdkar med lasningar, subluxationer och
luxationer. (se appendix 7 Oralt/mun och tander)

Gynekologi-obstetrik — kvinnor med HSD/hEDS har 6kad tendens till inkontinens, framfall
och graviditetsrelaterade landryggs- och backensmartor. Det ar vanligare med
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oregelbundna, rikliga menstruationer samt med samlagssmarta. (se appendix 8
Gynekologi obstetrik)

e Ospecifik 6verkanslighet for vissa fodoamnen och lakemedel med en 6kad risk for
biverkningar.

¢ Nedsatt effekt av lokalbedévningsmedel — kan ha bristfillig effekt, ofta kravs upprepade
doser.

Symtom som kan inge misstanke om HSD /hEDS:

e Langvariga led- och muskelsmartor, ofta redan fran unga ar.

e Omotiverad trotthet och orkesléshet, ofta relaterat till fysisk eller psykisk
anstrangning.

e Forekomst av instabila leder som aktivt eller passivt kan subluxera och ibland ge
upphov till akuta svara smartepisoder.

e Ostadighetskansla vid promenader pa ojamnt underlag.

e En komplex sjukhistoria som ofta rymmer avvikande funktion i till exempel mage/tarm
och hjarta/cirkulation (se nedan).

e Forekomst av liknande halsoproblematik inom narmaste slakten.

Hypermobilitet hos barn och ungdomar:

Hypermobilitet ar vanligt forekommande hos barn och ungdomar. Férekomsten av
hypermobilitet hos barn i aldrarna 11-17 ar ar fér pojkar mellan 10 % och 15% och for flickor
mellan 20 % och 40 %. Hypermobilitet ar en del i normalvariationen och behover inte leda till
nagra svarigheter. Daremot bor symtomgivande hypermobilitet, med som exempelvis smarta
och trotthet, utredas (se appendix 9 Barn och ungdomar).

Det &r vanligt att barn och syskon till en individ med HSD/hEDS uppvisar en del typiska
symtom/tecken pa HSD/hEDS utan att helt uppfylla diagnoskriterierna. Vid nytillkomna
symtom kan en ny bedémning behova goras, till exempel efter puberteten.
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UTREDNING

Anamnes (se appendix 10 Personcentrerad anamnes)

Anamnesen utgor den grundlaggande delen i bedomningen av patientens situation.
Vardgivare bor kartlagga aktuella och tidigare symtom, hur och ndr symtomen boérjade samt
fraga efter arftlighet och motorisk utveckling. Fraga dven efter hur symtomen paverkar
vardagsaktiviteter samt vilka copingstrategier som anvands eller provats. Forsok ocksa
kartlagga tidigare behandlingsinsatser och deras resultat. Sarskilda frageomraden:

e Hereditet — Finns det arftlighet vad géaller: Symtomgivande 6verrorlighet, HSD/hEDS-
diagnos, reumatisk sjukdom, karlkatastrof, generella smarttillstand, t.ex
fibromyalgi, artros. Observera att ordet reumatism ofta i folkmun anvands som ett
samlingsbegrepp for olika smarttillstand och inte enbart vid reumatologiska tillstand.

e Graviditet, forlossning, neonatalperiod, barndom och utveckling.

e Tidigare sjukdomar — Tidigare sjukdomar, utredningar, behandlingar och medicinering —
Effekt och biverkningar? Forvantningar och farhagor, mojlighet till compliance?

e Aktuella sjukdomar, utredningar, behandlingar och medicinering — effekt och
biverkningar? Forvantningar och farhagor?

e Symtom pa samsjuklighet — dysautonomi, yrsel, hjartklappning, allergier, trotthet, psykisk
ohdlsa, neuropsykiatrisk diagnos, magtarmbesvar.

e Ovrigt — Se helheten. Social situation, utbildning, arbetsférmaga, befintliga kontakter med
Forsakringskassan/arbetsformedlingen, sociala insatser, hjalpbehov, oro och farhagor.

Status (se respektive yrkeskategori)

Provtagning/parakliniska utredningar (se lakardelen):

DIAGNOS

All hdlso- och sjukvardspersonal som har tillrdacklig kunskap om en sjukdom, en
funktionsnedsattning eller en skada kan stalla diagnos inom ramen for sin yrkeskompetens
(19). Vid diagnostiseringen ar det fordelaktigt om det kan ske i samarbete mellan flera
professioner. Olika yrkeskunskaper kan ge en mer fullstandig bedémning av patientens
besvar. Det ar viktigt att folja aktuella kriterier for att vara stringent vid diagnostisering. For
patienten &r det ofta viktigt att fa en diagnos som ger en forklaringsmodell for de besvar
patienten har.
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Bedomning av hypermobilitet (1, 4, 5, 6, 12)

Beightonskalan - beddmning av aktuell hypermobilitet: (1, 4, 5, 12)
e Hela handflatorna nar ned helt pa golvet med strackta knan = 1 podng
e Hyperextension i armbagen med >10 grader = 1 poang/sida
e Hyperextension i kndn >10 grader (i staende eller liggande) = 1 poang/sida
e Opposition avtummen mot volara delen av underarmen = 1 podng/sida

e Passiv dorsalflexion av MCP-led fem till >90 grader = 1 poang/sida

RS TS e T T SR O S

Bilderna med tillgtelse: P. Blom och E. Schubert Hjalmarsson

Aktuell generaliserad hypermobilitet beddms enligt Beightonskalan:

e Barn fore pubertet Beightonskalan = 6 podng
e \Vuxna, pubertet* till <50 ar Beightonskalan 2 5 podng
(<50 dr med en skada som paverkar Beighton) Beightonskalan > 4 poéng OCH 5-PQ 2 2 poding
®\uxna >50 ar Beightonskalan = 4 podng
(>50 Gr med en skada som pdverkar Beighton) Beightonskalan > 3 poéng OCH 5-PQ = 2 poéing

*Pubertet definieras som skelettmognad med tillvdxthastighet mindre dn 1 cm/ar med 2 métningar minst 3
manader isar.
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The 5-part screening questionnaire for hypermobility (5-PQ): (4, 5, 16)

e Kan du nu (eller har du nagonsin kunnat) placera handerna platt pa golvet utan att bdja
knana?

e Kan du nu (eller har du nagonsin kunnat) b6ja din tumme sa att den nuddar din underarm?

e Underhdll du dina vdanner med att vrida din kropp i konstiga stallningar eller kunde du ga
ner
i split som barn?

e Har din knaskal eller axel gatt ur led mer @n en gang som barn eller tonaring?
e Anser du dig sjalv vara patagligt overrorlig i lederna?

Krav for positivt test: > 2 ja-svar tyder pa generaliserad hypermobilitet

Version 1-2024 (ersatter 2-2023)
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Diagnoskriterier HSD (Hypermobilitetsspektrumstorning)

For diagnos HSD ska samtliga kriterier 1, 2 och 3 vara uppfyllda.

Kriterium 1 - hypermobilitet (obligatoriskt): [1, 5, 7]

Symtomatisk hypermobilitet (minst en av foljande):

Generaliserad hypermobilitet (G-HSD) — Beighton score (sid 10)
Lokaliserad hypermobilitet (L-HSD) — 6verrorlighet i enstaka leder eller ledgrupper
Perifer hypermobilitet (P-HSD) - 6verrorlighet distalt i fingrar, tar

Historisk

Kriterium 2 - Symtom relaterade till hypermobilitet (obligatoriskt):

Muskuloskeletala manifestationer i den/de hypermobila lederna med (minst ett av féljande):

Subluxationer och/eller luxationer

Ledsmadrta och forlust av ledfunktion

Ledskador — som till exempel broskskador

Tidig degeneration i leder — som kan ge tidig artrosutveckling
Mjukdelsskador — senor, ligament

Aterkommande, kroniska eller kvarstaende smartor

Nedsatt proprioception — minskad medvetenhet om kroppsposition/rérelse

Kriterium 3 - differentialdiagnoser uteslutna (obligatorisk):

Uteslutande av andra diagnoser och syndrom associerade med hypermobilitet:

Arftlig eller férvarvad bindvavssjukdom — tex hEDS och andra former av EDS, (autoimmuna
reumatologiska tillstand som SLE och reumatoid artrit)

Annan sjukdom som ger hypermobilitet och/eller ledlaxitet — tex neuromuskulara
sjukdomar (myopatisk EDS, Bethlems myopati), andra arftliga bindvavssjukdomar (Loeys-
Dietz syndrom, Marfan syndrom) och skelettdysplasier (Osteogenisis imperfekta).

Version 1-2024 (ersatter 2-2023)
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Internationella kriterier Hypermobilitetsspektrumstdrning (HSD) fran 2017

Kriterium 1 - Hypermobilitet (minst 1):
o Generaliserad - Beighton 2 5 poang NEJ

0 Lokaliserad - Beighton <5 poang ~ ej HSD!

o Perifer - fingrar och tar E] hypermobilitetsrelaterade besvar

11 Historisk - uppfyller 5-#Q

JA

Kriterium 2 - hypermobilitetsrelaterade besvar
(minst 1 med tydlig korrelation till hypermaobilitet)

o Subluxationer och/eller luxationer
o Ledsmarta och forlust av ledfunktion =
o1 Ledskador - tex broskskador L € HSD!

o Tidig degeneration | leder - som kan ge tidig artrosutveckling Ej fypermoblRtetsrelaterade besvar
o Mjukdelsskador - senor och ligament

o Aterkommande, persisterande eller kroniska smartor
o Nedsatt proprioception

Kriterium 3 - differentialdiagnoser uteslutna:

o Ehlers-Danlos syndrom (hEDS mfl) NEJ

o annan bindvavssjukdom - drftlig eller forvarvad ﬁ €] HSD!

?
o annan hudpaverkan - vid ovanlig hudskorhet annan diagnos?

Hypermobilitetsspektrumstérning (HSD)

Forklaring av begre|

EDS = Ehlers-Danlos syndrom. hEDS = Ehlers-Danlos syndrom av hypermobilitetstyp. HSD = Hypermobilitetsspektrumstorming.

Beighton - Generell hyprmobilitet om 25 p (Barn 2 6 p och 2 4 p hos 6ver 50 ar)

5-part questionnaire (5-PQ) - positiv vid 2 2 p. Testas om Belghton €] kan utforas helt pga skada/operation (dvs Beighton 4 p om <50 ar och 3 p om >50 ar)
Ovanlig hudskdrhet - storre sarskador utan (eller med minimalt) trauma. Uteslut cEDS.

Milt dvertdnjbar hud - Huden mitt pa volarsidan av underarmen kan lyftas 2 1,5 cm (overvag cEDS eller annan sjukdom om 2 2 cm).

Ofbrklarliga striae - hos barn, man och prepubertala kvinnor. Utan signifikant viktforandring.

Pitzogena papler - Herniering av subkutant fett pd halen | stiende. Kanns som sma och mjuka "bubblor” | mjukdelama.

Atrofiska drr - arr efter linjara traumatiska sar. Ovanligt tunt och insjunket (utifran sdrets ursprungliga utseende). Pga dermal hypotrofi.

Tandtringsel OCH hog eller smal gom - patienten har haft tandstalinng eller dragit ut tinder pga tandtrangsel.

Arachnodaktyli - Positivt wristsign bilateralt (tummen overlappar lillifingret, vid grepp runt handleden) eller positivt thumbtest bilateralt (spetsen p3 tummen sticker
utanfor handen ulnart da man knyter handen runt tummen).

Prolaps av mitralisklaffen - Vid ev blasljud gors hjdrtekokardiografi, gors ef rutinmassigt. Ofta e| kliniskt signifikant.

Dilatation av aortaroten - se ovan.

Forstagradsslikting - Foraldrar, helsyskon eller egna barn. Hit rdknas inte far- eller morforalderar osv.

Arftlig eller férvirvad bindvavssjukdom - Andra HCTD (Heritable Connective Tissue Disorder, t.ex. andra EDS-typer, Loeys-Dietz syndrom, Marfans syndrom),
autoimmuna reumatologiska tilistdnd (SLE, reumatoid artrit) mm.

Andra diagnoser som kan ge hypermobilietet pga hypotoni o/e vivnadslaxitet - Neuromuskulara sjukdomar {neuropatier, myotonier, mEDS, Bethlem myopati
mm), och skelettdyslasier (t.ex. osteogenesis Imperfekta) m.fl.

© Pernila Blom 2023.02.05
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Diagnoskriterier hEDS (5, 20)
Kriterium 1 Generaliserad hypermobilitet — obligatoriskt: (1, 4, 12)

Aktuell generaliserad hypermobilitet maste foreligga och det kan konstateras med hjalp av
Beightonskalan, ibland i kombination med screeningformularet ”"5-PQ.” (sid 10-11).

Barn ar naturligt mer rorliga i sina leder an vuxna, varfor poanggransen for Beightonskalan ar hogre
for barn. Med aldern minskar var rorlighet, vilket aven ses hos hypermobila patienter, varfor
podnggransen ar lagre hos personer over 50 ar. Tidigare skador kan forsvara bedémningen enligt
Beightonskalan och man kan da anvanda 5-PQ som komplement. | fall dar patient med skada (som
paverkar undersokning enligt Beightonskalan) saknar ett poang for positiv Beightonskala och har
minst 2 podng i 5-PQ, sa bedoms detta som en generaliserad hypermobilitet.

Kriterium 2 - obligatoriskt:

Detta ar ett obligatoriskt kriterium som bestar av tre olika delkriterier: A, B och C. For att kriterium 2
ska vara uppfyllt, sa krdvs att minst tva av delkriterierna ar uppfyllda.

Delkriterium A - systemiska manifestationer (minst 5 av 12 kravs):

e Ovanligt mjuk eller len hud

e Latt 6kad tojbarhet i huden, 21,5 cm pa volara icke-dominanta underarmen

e Oforklarliga striae

e Piezogena papler bilateralt

e Recidiverande och/eller multipla bukbrack (ljumsk- eller navelbrack)

e Atrofiska arr pa > 2 platser — ej papyrusliknande

e Prolaps av uterus och/eller rektum (utan foregaende graviditet eller obesitas)

e Tandtrangsel samt hog eller smal gom

e Armspann/langd-kvot > 1,05

e Arachnodaktyli — ”spindelfingrar”. Positivt Walker sign (handledstecken) bilateralt eller
Steinberg sign (tumtecken) bilateralt. Se bild nedan.

e Mitralisklaffsprolaps — utfor ekokardiografi vid klinisk misstanke (blasljud)

e Aortarotsdilatation (Z-score > 2) — utfor ekokardiografi vid klinisk misstanke (blasljud)
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Walker Sign Steinberg Sign

Bilder med tillatelse: Ceri Teasdale, reluctantcontortionist.co.uk
Delkriterium B - hereditet:

Forekomst av forstagradsslakting (fordlder, helsyskon eller egna barn) som uppfyller
diagnoskriterierna for hEDS eller som har en hEDS-diagnos (enligt Internationella kriterierna
fran 2017).

Delkriterium C - muskuloskeletala besvar (minst 1 av 3 kravs):

e Smarta i minst 2 extremiteter — dagligen i minst 3 manader
e Langvarig, utbredd smarta i minst tre manader
e Recidiverande atraumatiska luxationer eller klinisk ledinstabilitet
o Minst tre luxationer i samma led eller minst tva luxationer i olika leder vid olika
tidpunkter (ej subluxationer)
o Medicinskt verifierad ledinstabilitet i minst tva leder utan tidigare skada

Kriterium 3 - obligatoriskt:
Uteslutande av differentialdiagnoser (alla 3 alternativ maste vara uteslutna):

e Uttalad hudskoérhet — till exempel cEDS

e Annan arftlig eller forvarvad bindvavssjukdom — inkluderande autoimmuna reumatologiska
tillstand sasom SLE och reumatoid artrit. Dessa har speciella diagnoskrav for hEDS.

e Annan sjukdom som ger hypermobilitet och/eller ledlaxitet — till exempel neuromuskulara
sjukdomar fryopatisk EDS, Bethlems myopati), andra arftliga bindvavssjukdomar (andra typer
av EDS, Loeys-Dietz syndrom, Marfan syndrom) och skelettdysplasier (Osteogenisis
imperfekta). Vid misstanke om nagon av dessa genom anamnes och/eller status, sa bor det
foranleda vidare utredning.

For att underlatta diagnostiken kan man anvanda sig av ett flodesschema dar férekomst eller
avsaknad av kriterier leder fram till en bedémning, se nedan.

Om patienten har beddmts pa grund av misstanke om hEDS men inte uppfyller kriterierna for
hEDS bérman ga vidare och se om patienten uppfyller kriterierna for HSD.
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Flodesschema: Internationella kriterier for EDS av hypermobilitetstyp (hEDS) fran 2017

NEJ

Generaliserad overrorlighet ej hEDS!

- enligt Beighton skalan eller 5-PQ? (kriterium 1) Ej generaliserad hypermobilitet

+ JA
NEJ

Har ovanlig hudskorhet uteslutits? — ej hEDS!

(del av kriterium 3) Annan typ av EDS?

*JA

A. Systematiska manifestationer: (2 5 av 12)

o Ovanligt mjuk eller skér hud

o Mild évertanjbarhet av huden (= 1,5 cm)

o Oforklarliga striae

o Bilaterala piezogena papler pa halar

o Recidiverande o/e multipla bukbrack

o Atrofiska arr pa = 2 platser (ej papyrusliknande)
o Backenbottenprolaps - rektum o/e uterus

o Tandtrangsel OCH smal eller hég gom

o Arachnodactyli — positiv Walker sign eller Steinberg sign ﬂ’ ej hEDS - uppfyller & kriterier

o Armspann/langdkvot = 1,05
HSD?

o Mitralisklaffsprolaps - pa hjartekokardiografi

o Aortarotdilatation - pa hjartekokardiografi

B. Hereditet for hEDS eller symtom som uppfyller kriterierna
forhEDS hos forstagradsslakting

C. Muskuloskeletala komplikationer (2 1 av 3)
o Smarta i = 2 extremiteter - dagligen i = 3 manader
o Kronisk, utbredd smarta i = 3 manader

o Recidiverande atraumatiska luxationer eller ledinstabilitet

J, A
NEJ

Uteslutit annan arftlig eller forvéarvad bindvavssjukdom? (del | ey ej hEDS!
av kriterium 3)

Annan diagnos?

*JA

NEJ .
Uteslutit annan sjukdom som ger hypermobilitet ej hEDS!
o/e ledlaxitet? (del av kriterium 3) .

Annan diagnos?

lJA

EDS av hypermobilitetstyp (hEDS)

Diagnostisering for barn (se appendix 9 Barn och ungdomar)
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DIFFERENTIALDIAGNOSER

Andra ovanliga typer av Ehlers-Danlos syndrom

Vid ovriga EDS-typer foreligger ofta symtom och fynd som ar specifika och tydliga och inte
forekommer i samma utstrackning vid hEDS (5). Av 6vriga EDS-typer ar det dock av varde att
kdnna till féljande tva:

Klassisk EDS (cEDS) ar ovanlig och karakteriseras av mycket uttalade hudsymtom. Vid sidan om
generaliserad 6verrorlighet, sa ar huden ar ofta patagligt téjbar och skor varfor sarskada kan
uppsta redan vid lindrigt trauma. Sar laker langsamt och efterlamnar ofta breda och atrofiska arr.
Vid kirurgi foreligger risk for suturglidning och sarruptur. Blédningsbendgenhet foreligger framfor
allt i huden. Diagnosen stalls enligt internationella kriterier och kan bekraftas med genetisk
testning (18). Dessa patienter bor remitteras till Iakare/vardgivare med sarskild kunskap inom
omradet. Diagnosen bor uppmarksammas i samband med kirurgiska ingrepp och graviditet.
Lindriga cEDS fall kan ibland misstolkas som hEDS (22).

Vaskular EDS (VEDS) ar mycket ovanlig, men allvarlig pa grund av 6kad risk for svara rupturer i
karl och inre halorgan redan i unga ar. Som exempel artarruptur i unga ar,
spontansigmoideumperforation, uterusruptur, pneumothorax, akrogeri. Diagnosen bor
dvervigas vid kirlrupturer utan annan kind orsak. Overrérligheten ar fraimst lokaliserat distalt i
fingrar och smartproblematik saknas i regel. Generell dverrorlighet ar inte vanlig vid denna
form. Arftligheten ar autosomalt dominant men spontanmutationer &r vanliga. Diagnostiken
sker genom genetisk testning, vilket ska goras da valgrundad misstankeféreligger. Symtomfria
anlagsbarare i familjen kan identifieras med anlagstestning forst efter att mutation pavisats hos
sjuk individ (23).

Ovriga EDS-former forekommer endast i ett fatal fall i Sverige och upptacks ofta i tidig barndom.
Dessa handlaggs i regel primart pa barnmedicinsk klinik.

Andra differentialdiagnoser

HCTD, arftlig eller forvarvad bindvavssjukdom som t.ex Marfans syndrom, Beals syndrom och
Loeys-Dietz syndrom.

Andra tillstand som ger hypermobilitet och/eller ledlaxitet: genetiska syndrom (ex Fragilt-X-
syndrom, Trisomi 21), hereditdra myopatier (ex Bethlems myopati), neurologiska sjukdomar (ex
spinal muskelatrofi) och skelettdysplasier (ex osteogenesis imperfecta).

Autoimmuna reumatologiska tillstand (SLE, reumatoid artrit) OBS vid dessa tillstand kravs bade
kriterie A och B for diagnos.

Langvarig smarta av annan genes. Exempelvis kan fibromyalgi bade vara en differentialdiagnos,
och aven forekomma samtidigt.

Osteoporos, kotkompressioner — kan aven féorekomma samtidigt och vara sekundara till
langvarig inaktivitet.
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BEHANDLING

Huvudprincipen for all behandling ar att hjalpa patienten att bli sa sjalvstandig som majligt nar
det galler forebyggande och omhandertagande av symtomen. Pedagogiska och psykologiska
insatser kan vara av stort varde for patienten. Utifran patientens symtombild kan olika
professioner behovas.

Malet "att sta pa egna ben”

Patientens egen anpassnings- och forandringsprocess ar oftast en forutsattning for en positiv
rehabilitering. Patientens forstaelse och hantering av besvar, stress och livssituation pa ett
overgripande plan ar viktig. Med kunskap om diagnosen, goda hanteringsstrategier och
regelbunden traning kan de flesta med HSD/hEDS ha en god aktivitetsformaga och delaktighet.
Multiprofessionellt teamarbete och omhandertagande ar att foredra, men kan idag ofta inte
erbjudas. Det ar viktigt att patientens primara vardgivare har intresse av
hypermobilitetsrelaterade akommor, eller intresse av att lara mer, till exempel via vardprogram.

Patientens eget vardagsbeteende har mycket stor betydelse. Vid besvar relaterade till
ledoverrorlighet/instabilitet ar det biomekaniska perspektivet viktigt. Budskapet ar konsekvent
tilldmpning av ergonomiska hallnings- och rérelsemdnster samt aktivitetsbalans dygnet runt.
Patienten behover utveckla sin kroppsmedvetenhet och ledmedvetenhet och bli medveten om
ogynnsamma hallnings- och rorelsebeteenden, himmad andning och annat som vidmakthaller
eller forstarker besvaren. Det ar viktigt att betona patientens eget ansvar att kontinuerligt
tillampa egenvard for att minimera beroendet av sjukvardsinsatser.

Brist pa aterhamtning ar ofta ett minst lika stort problem som brist pa aktivitet. Manga patienter
har ofta ett hogt grundtempo och det kan bli en stor utmaning for patienten att hitta en
langsiktigt fungerande aktivitetsniva med balans mellan aktivitet och aterhamtning, da kan
beteendemedicinska principer med férdel anvandas.

Behandling i samverkan

Det ar ofta nédvandigt med ett ndra samarbete mellan olika yrkesgrupper sarskilt vid mer
komplexa besvar. De olika yrkesgruppernas férdjupade beskrivningar finns separata som
langre fram i dokumentet:

e Arbetsterapeut: Utredning och bedémning. Interventioner som framjar vardagsbalans
utifran aktivitet och aterhamtning. Coachning och uppfoljning.

e Fysioterapeut: Undersokning, bedomning och diagnostisering av HSD/hEDS. Anpassad och
individualiserad fysisk traning/aktivitet. Coaching och uppféljning.

e Kurator: Psykosocial utredning och bedémning. Interventioner som kan minska psykosocial
stress och oka aktivitet, funktion och delaktighet. Exempelvis information om samhallets
stod, samtal med narstaende och sarskilt uppméarksamma barn som anhoériga.

e Ldkare: Diagnostisering av HSD/hEDS och samsjukligheter. Uteslutande av
differentialdiagnoser. Sjukskrivning, remisser till andra vardgivare och olika intyg.
Farmakologisk behandling.

18

Version 1-2024 (ersatter 2-2023)



Ortopedingenjor: Hjalper till med att positionera, stabilisera och lindra smarta med
anpassning av prefabricerade eller individuellanpassade ortoser i samrad med andra
professioner.

Psykolog: Beddmning. Interventioner for att primart hantera langvarig smarta. Hanvisning till
lamplig instans for utredning/behandling av psykisk ohalsa och neuropsykiatri.
Sjukskoterska: Kartlaggning och bedémning av patientens vardbehov. Losa praktiska detaljer
som uppkommer i kontakt med patienter. Initiera, genomfdra och folja upp halsoframjande
och behandlande insatser kring exempelvis somn, kost och levnadsvanor samt se till att
kontakt skapas med vardgivare i omradet.

Tandldkare: Utreder, forebygger och behandlar sjukdomar och skador i munhalan och det
ovriga kaksystemet.

Bettfysiolog: En specialistutbildad tandlakare som diagnosticerar och behandlar smarta och
problem i ansikts- och kakmuskulatur samt kakleder.

Kakkirurg: Specialistutbildad tandldakare som diagnosticerar och utfor kirurgisk behandling av
sjukdomar och tillstand i mun- och kdkregionen.

Dietist: forebygger, utreder och behandlar problem som ar kopplade till kost och halsa.
Dietisten arbetar med att se till att patienten far ratt slags naringstillforsel, nutrition
Rehabiliteringskoordinator: En viktig profession i arbetsinriktad rehabilitering. Skoter kontakt
mellan arbetsgivare, vardgivare, féretagshalsovard, patient.

Smarta (Se appendix 1)

Smarta ar vanligt vid HSD/hEDS och kan vara av flera olika typer: nociceptiv, neuropatisk och

nociplastisk, dvs smarta med stérd smartmodulering. Beakta att flera smartmekanismer kan finnas

samtidigt.

Egenvard (24)

Att vara fysiskt aktiv och ha en balans mellan aktivitet och aterhdmtning ar grunden for

smartlindring, vilket innefattar nivdanpassad fysisk aktivitet. Att lara sig satt att minska stressen

och spanningen i kroppen kan vara smartlindrande da bland annat musklerna ar éverbelastade.

Manga upplever smartlindring av avslappningsévningar (djupandning, mindfulness),

varme/kyla, TENS (Transkutan elektrisk nervstimulering). Perioder med mjuka ortoser, for att

avlasta leder for forbattrad funktion och aktivitetsformaga.

Farmakologisk behandling

Grundbehandling — paracetamol och eventuellt NSAID
Langvarig smarta — till exempel amitriptylin, duloxetin, gabapentin

Opioider bor undvikas — de har begransad effekt vid behandling av langvarig nociplastisk
smarta och kan forvarra andra symtom som trétthet, magtarmbesvar, dysautonomi. Kan
behova ges korta perioder vad akut trauma, till exempel luxationer och operationer
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Beaktande infor ev. kirurgisk behandling (25)

Med tanke pa elastiska och eventuellt skéra vdavnadsstrukturer bor ett sarskilt stdllningstagande
tas infor sovning och kirurgi. Detta ar extra viktig vid cEDS. Konservativ behandling bor anvandas
i storsta mojliga utstrackning.

Vid sévning finns en 6kad risk for hyperextension, subluxation och luxation av leder, tank daven
pa nackens position. Det bor finnas kunskap och beredskap for att det kan férekomma en 6kad
blédningsbendgenhet, framst i form av postoperativ blédning.

Ledstabiliserande ortopediska ingrepp tenderar att ge otillfredsstadllande resultat och 6kad
recidivrisk. Vid suturering kan rekommendationen om “dubbelt upp” anvandas. Dubbla lager (aven
subkutana suturer). Dubbelt sa tatt mellan suturerna. Dubbelt sa lang tid tills suturerna tas bort.
Dubbel sa lang tid med tejpning av sar (med hudvanlig kirurgtejp, tex silikontejp).

Aktivitets- och arbetsformaga: (se arbetsterapeut- och lakardelen)
Vardniva

e Enfastvardkontakt ar onskvard, da det ofta tillkommer nya svartolkade symtom, dar en god
kdnnedom om patienten och bakomliggande tillstand &r en viktig grund fér en adekvat
beddmning. Det ar onskvart att tidigt diskutera negativa forandringar eftersom dessa kan
leda till langvarig férsamring av funktionsférmagan.

e Primarvard: HSD/hEDS &r kriteriediagnoser, vilka kan stéllas i primarvarden av vardpersonal
med erforderlig kompetens. Inom primarvarden bor det finnas god kunskap om
differentialdiagnoser och uteslutande av sadana. Det ar viktigt med ett samspel bade mellan
primarvardens olika professioner och med sjukhusspecialister. Smartrehabilitering i
primarvard, multimodal rehabilitering, MMR, kan 6vervagas.

e Specialistniva: Mojlighet till remittering till olika sjukhusspecialiteter ar viktigt i
handlaggningen av patienterna, till exempel smartrehab (MMR 2), psykiatri, kardiologi,
neurologi, gastroenterolog, ortoped. Det ar viktigt med ett samarbete mellan primarvarden
och olika sjukhusspecialiteter.

¢ Vid misstanke om ovanlig EDS-typ kan remiss till klinisk genetik skickas, se under rubrik
Differentialdiagnos. Da HSD och hEDS ej kan testas genetiskt, sa ska dessa patienter ej
remitteras dit.

Diagnoskoder

Q 79.6 Ehlers Danlos syndrom (EDS)

M35.7 Hypermobilitetsspektrumstorning (HSD)
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Nationellt vardprogram for HSD/hEDS - Arbetsterapi hos vuxna och barn

Arbetsterapi for vuxna och barn med HSD/hEDS

Malet med arbetsterapi ar att stodja personen att gora det hen dnskar och behover pa ett satt
som framjar mojligheter och minskar hinder i det sammanhang som hen befinner sigi.
Arbetsterapi utgar fran ett personcentrerat forhallningssatt, som innebar att insatserna formas
och genomfors tillsammans med personen eller i samrad med andra berdrda parter (1).

Aktivitetsforutsattningar

For personer med HSD/hEDS varierar férmagan att utfora aktiviteter fran lattare till svarare
aktivitetsbegransningar. Svarigheterna kan ocksa variera over tid och paverkas av den miljo
personen befinner sig i. Det finns begransat med forskning inom arbetsterapi. Nedanstaende
text bygger pa forfattarnas gemensamma kliniska erfarenhet samt den evidens /forskning/
studier som finns inom detta omrade.

| en studie framkommer att vuxna personer med EDS har aktivitetsbegransningar inom arbete,
rekreation, hobby, hushallsgéromal samt somn, vila och vakenhet (2). Kvinnorna rapporterade
samre status gallande hushallsgéromal och arbete jamfort med mannen. Exempel pa
begransningar i vardagen ar att personen har behov av att frekvent andra position, utfor
mindre tunga uppgifter, tappar saker, gar in i saker, gar mindre ut pa arrangemang samt sover
samre (3). Den kliniska erfarenheten gor gallande att dessa svarigheter dven finns hos barn och
ungdomar men att det ar framst i skolsituation och i fritidsaktiviteter som barn och unga
rapporterar utmaningar i form av att inte klara hela skoldagar och uppleva ett utanférskap, da
de inte klarar full delaktighet jamfért med sina jamnariga.

En annan studie beskriver att smarta vid EDS bidrar till svarigheter att kunna utfora aktiviteter i
det dagliga livet (4). Det ar vanligt med smarta vid EDS, framfor allt vid hypermobilitetstypen.
Aven fotsmirta paverkar det dagliga livet och gér att personer undviker att std lange och tar
buss eller bil oftare (3). De autonoma symtomen, sarskilt ortostatiska och gastrointestinala
besvar, ar vanligt forekommande och relaterade till en 6kad trotthet/fatigue och smarta.
Ortostatisk intolerans kan visas som trotthet, nedsatt koncentration, kdnsla av "franvaro",
hjarndimma, brostsmartor, andnéd, hjartklappning, huvudvark och synstérningar. Obehag kan
upplevas i uppratt lage och vid fysiska aktiviteter, maltider, varm dusch och toalettbesdk (5).

Som manniskor gor vi olika aktivitetsval och det formar vara vardagssysslor och har inflytande
over hur vart liv utformas. Individens beslutsfattande kring aktivitet ar komplext. Vissa
aktiviteter undviks pa grund av smarta, medan andra valjs nar fordelar uppvager kostnader i
smarta och obehag (6). Vara val paverkas ocksa av intressen, var uppfattning om vara egna
formagor och vara varderingar. Det handlar bland annat om att vi tar beslut om att paborja
eller avsluta aktiviteter och hur de ska genomféras Nar vi drabbas av en funktionsnedsattning
som paverkar vart aktivitetsutférande behdver vi gora nya val och hitta nya beteendemaonster

(7).

For att kartlagga, forsta och beskriva individens aktivitetsniva och aktivitetsformaga anvander
arbetsterapeuten professionsspecifika modeller med tillhorande bedémningsinstrument. For
exempel se bilaga 1.
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Trotthet/fatigue

Det ar vanligt att personer som har HSD/hEDS upplever trotthet/fatigue, vilket inverkar pa
personens mojligheter till att vara aktiv och klara vardagliga aktiviteter. Interventioner med
fokus pa aktivitetsbalans, aktivitetspacing, energibesparande arbetstekniker och praktisk
ergonomi kan 6ka forutsattningarna till ett liv i balans. | en del fall kan man behéva anpassa i
aktiviteter och prioritera eller medvetandegora tempo i aktivitet for att kunna fortsatta vara
aktiv pa en hallbar niva. Barn och ungdomar med HSD/hEDS rapporterar lagre hélsorelaterad
livskvalitet (HRQOL) jamfort med friska barn. Dessutom har samre HRQOL-poang visat sig vara
associerade med smarta och trétthet hos dessa barn och ungdomar. Barn och ungdomar med
HSD/hEDS kan uppleva problem i vardagslivet framst vid idrott och pa fritiden (33, 34).

Somn

S6émn ar en viktig och grundlaggande funktion och ar nédvandig for att vi ska fungera bra under
var vakna tid. Somn ger den 6verldgset basta aterhamtningen for hjarnan. Somnproblem kan
bidra till en forsamrad kognitiv formaga (8).

Vid starten av arbetsterapeutens bedémning inhdamtas ofta en bred anamnes av individens
miljo och forutsattningar for aktivitet i sin vardag. Bedoémning gallande sémn gors i forsta hand
utifran anamnestagning dar 6versyn av hela personens dygnstruktur och vardagsrutiner lyfts
fram. Specifikt utreds den djupare genom till exempel sdmnkartlaggning som finns i olika
varianter beroende av var i landet man befinner sig.

Interventionerna handlar ofta om att skapa aktivitetsbalans och innefattar att skapa struktur
och rutiner i vardagen for att 6ka chanserna for en battre somn, ett forsta steg kan vara
rekommendationer kring somnhygien enligt féljande (9):

Sovrumsmiljo som framjar somnen: Bekvam sang i valkand miljo, ratt temperatur, garna svalt,
morklagt, lugnt och tyst rum (vissa personer somnar lattare med bakgrundsljud) associeras med
positiva upplevelser.

Goda sémnvanor: Regelbundna rutiner kring sénggaende och uppstigning, ga och lagga sig nar
man ar somnig, ga igenom problem, bekymmer och planering i god tid fore sdnggaende.

Skapa hallbara rutiner for regelbunden fysisk aktivitet, frisk luft och dagsljus under dagarna,
avslappning (9).

Att undvika: TV, dator, surfplatta, mobil eller liknande i sovrummet. Starka kansloyttringar sa
som uppspelthet och upprordhet innan sanggaende. Traning eller annan kraftig fysisk aktivitet
sent pa kvallen. Koffeinhaltiga och sota drycker efter klockan 16.00. Stora maltider och mycket
dryck sent pa kvallen, samt att lagga sig hungrig. Rokning, alkohol och droger, for mycket eller
for sen vila under dagen, ligga vaken i singen nar man har svart att somna pa natten (9).

For personer med HSD/hEDS kan en extra viktig intervention vara att stodja personen att hitta
en avlastande viloposition dar leder hamnar i ett gynnsamt lage for att kunna skapa
forutsattningar for vila/somn. Det kan vara genom till exempel tryckavlastande madrass,
avlastande kuddar eller andra hjalpmedel som till exempel underlattar forflyttning i liggande.
Tyngdtacke kan dven hjalpa personer med HSD/hEDS att tydliggéra kroppens granser genom
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Okad proprioception och pa sa satt vara en hjalp till 6kad avslappning, forkortad insomning och
okad somnkvalitet (10).

Neuropsykologiska funktioner, bland annat kognition

Patienter med HSD/hEDS upplever ofta en nedsatt kognitiv férmaga till foljd av langvarig smarta
(11). Exempel pa kognitiva funktioner som kan vara paverkade ar minnesférmaga, exekutiv
funktion, abstrakt tankande, perception, stresstalighet, forstaelse av sammanhang eller
forestallningsformaga (12). Nedsatt minne och koncentration gor att patienten ofta upplever en
Okad stress i vardagliga aktiviteter vilket paverkar utférandet och livet i stort. Bedomning av
kognition gors i forsta hand genom personcentrerad anamnestagning for att se hur paverkad
patientens vardag ar i nulaget samt hur det varit tidigare. Vid behov anvands dven andra
instrument (se bilaga 1).

Att mota patienter med nedsatt kognitiv funktion kraver att arbetsterapeuten har ett
forhallningssatt dar informationen presenteras pa ett sddant satt att patienten kan tillgodogoéra
sig den, till exempel skriven text samt eventuellt forklarande bilder i de fall det behdvs, dven
sammanfatta vad som sagts for att 6ka chansen for patienten att minnas. En strategi ar att
anvanda sig av kognitivt stod som innebér atgarder som gors for att stodja en kognitiv
funktionsnedsattning oberoende av vad som ar orsaken till svarigheterna. Kognitivt stod kan
underlatta i vardagen och gora det lattare att vara uppmarksam pa det som ar viktigt,
organisera uppgifter, att minnas, planera och organisera. Exempel pa kognitivt stod kan vara;
tids- och planeringsstod, struktur och rutiner, kognitiva hjalpmedel, miljdanpassningar samt
bilder och symboler (13). Finns det neuropsykiatriska diagnoser sa behéver man ta extra hansyn
till detta (14).

Handfunktion

Handens funktion ar komplex och involverar strukturer som muskler och senor, leder och
ligament, hud och bindvav samt nerver och dess innervation (15, 16). Vid bedémning av
handfunktion ar det viktigt att se arm, axel och hand som en helhet. Vissa personer med
hypermobilitet kan ha svart att greppa féremal i olika storlekar eller former. Andra blir snabbt
uttréttade av att halla handled och fingrar i samma position en langre stund. En del har svart att
avgora vilken handkraft som kravs (kalibrering) for att greppa och halla foremal (17). Orsaker till
nedsatt handfunktion kan vara ogynnsam hallning eller belastning pa de instabila lederna,
nedsatt proprioception och/eller 6kad muskelspanning kring lederna (17, 18, 19, 20).
Knappningar/knakningar (krepitationer) forekommer, liksom nedsatt greppstyrka,
sensibilitetsstorningar med saval hyper- som hyposensibilitet. Bedomning av handens
funktioner utgar fran riktlinjer for Handkirurgisk kvalitetsregister och utgar fran aktivitet,
sjalvskattning och/eller objektiv matning (21), se aven bilaga 1.

Traning av handfunktion kan vara inriktad mot forbattrad greppstyrka, handledsstabilitet och
proprioception i hand- och fingerleder. Nedsatt proprioception kan leda till mekanisk
pafrestning och skada omgivande vavnad och nerver (22). Vid traning av handledsstabilitet
anvands i forsta hand statisk traning, vilket framjar kontraktion av omgivande muskulatur. Att
initialt anvanda statisk traning brukar ocksa fungera battre i de fall da personen har smaérta i
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handleden. Genom att trana ledstabilitet och muskelstyrka 6kas férutsattningarna for
forbattrad proprioception (18).

Arbete/sysselsattning

Arbetsformagan behover inte paverkas av denna diagnos men bade den fysiska och den
psykosociala arbetsmiljon kan behova kartldggas och anpassas utifran varje individs behov och
arbetets krav. De som har hypermobilitetstyp verkar ha en hogre niva av smarta och
arbetsforsamring, medan de som har klassisk typ verkar ha stérre forsamring av dagliga rutiner
och aktiviteter i hemmet (23) Faktorer som kan paverkar arbetsformagan vid hEDS ar smarta,
trotthet och en obalans mellan arbete och fritid. Flexibla arbetsuppgifter med variationer

i kroppsstallningar, stod fran arbetsgivare och vardgivare samt flexibla arbetstider anses
gynnsamt (24).

Studier

Pedagoger bor vara informerade om komplexiteten i diagnosen samt erbjuda goda
ergonomiska forutsattningar. Det galler framfor allt sittande i exempelvis skrivsituationen men
dven vid matsituationen som kan upplevas som en stressande miljo fér manga. Det bor ocksa
upprattas en atgardsplan kring hur franvaro ska hanteras.

Fritid

Bade utférandet och att hitta orken till stillsamma och aktiva fritidssysselsattningar kan
paverkas vid HSD/hEDS. Ofta ar det ocksa fritidsaktiviteterna som manga slutar med eller
minskar pa, da det ofta inte ar en “maste-aktivitet” aven om den ger lust, gladje och
aterhamtning. Detta ser man dven i studier pa andra diagnoser med smarta och fatigue (25).

Aktivitetsbalans

For manga med HSD/hEDS kan det vara en utmaning att finna och behalla en balans i vardagen.
Man orkar inte langre utfora alla de aktiviteter man tidigare klarat och prioriterar inte de
aktiviteter som ar lustfyllda och aterhamtande. Man kan ocksa forlora kontrollen dver sin
vardag da man kanske inte langre kan utfora det man tidigare har kunnat. Darfor kan man
behdva stod i att finna en balans mellan aktivitet och aterhamtning (26, 27). Inom arbetsterapi
anses att ett balanserat aktivitetsmonster ar en forutsattning for halsa, och att obalans i
vardeupplevelsen av sina dagliga aktiviteter tillsammans med lag kontroll utgor risk for att ma
samre. “Balans i vardagen” kan beskrivas pa olika satt men utgar fran individens egenvarde av
att uppleva en balans i sin vardag (26, 27). For att uppna detta kan man behdéva stéd kring hur
man ska anvanda sin kropp pa ett energibesparande satt, hur man kan belasta kroppen pa ett
klokt s&tt samt ocksad hur man ska fordela aktiviteter i sin vardag for att orka. Aterhdmtning ar
en viktig del dar man som patient kan behdva stéd i att hitta bra vilopositioner i bade
viloposition och sittande.
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Aktivitetspacing

Aktivitetspacing syftar till att uppna balans mellan aktivitet och vila. Man kan se aktivitetspacing
som en process dar man utbildar personen i hur hen kan hushalla med sin energi med
omvaxlande aktivitet och aterhamtning/vila, i en takt som fungerar for just hen (28). Vidare sa
involveras planeringsférmaga, psykologiska aspekter, operanta aspekter och fysisk férmaga. |
praxis skiljer man ofta pa aktivitetsstimulering och aktivitetspacing (29). Aktivitetsstimulering
beror oftast de personer som ar underaktiva, dar det handlar om att forstarka rutiner i
vardagen och ibland 6ka aktivitetsmangden. Dygnets olika aktiviteter (aktivitetsrepertoar)
betraktas i ett sammanhang for 6kad balans mellan aktivitet och aterhamtning (29).

Med aktivitetspacing som intervention avser man att motverka dveraktivitet. Det kan ske pa
olika satt, men samtliga innebar att paus eller aterhamtning/vila laggs in under
aktivitetsutférandet. Aktiviteten kan begransas genom att kvotera (dela upp) den i mindre
delar. Ett annat satt ar att med hjalp av timer eller dylikt avbryta aktiviteten for paus eller byte
av aktivitet eller position. Ytterligare satt ar att utfora aktiviteten i ett [langsammare tempo med
avslappnade rorelser samt att anpassa hur kroppen hanteras i férhallande till aktiviteten (29).

Egenvard/praktiska redskap/hjalpmedel

Det ar vanligt att personer med hypermobilitet har begransad fysisk och/eller psykisk energi.
Dar kan praktisk ergonomi, garna med energibesparande arbetsteknik vara vardefullt och
ibland tillsammans med avlastande hjalpmedel. Detta kan medverka till att 6ka personens
mojlighet till delaktighet i aktivitet (30, 31). Det finns en mangd hjalpmedel som kan underlatta
aktivitetsutférande, avlasta, spara energi och minska smarta exempelvis handgrepp pa verktyg
och redskap, forstorade handgrepp med viss friktion. Hjdlpmedelstillgangen ser olika ut runt om
i landet. Att folja forskrivningsprocessen ar ett satt for att tydliggdéra malsattningen med
hjalpmedel.

Ortoser

Syftet med utprovning av ortoser kan variera, det kan exempelvis handla om att mojliggora
aterhamtning, forebygga eller minska smarta, stabilisera eller avlasta leden. Mjuka ortoser kan
exempelvis anvandas vid lattare vardagliga aktiviteter. Harda ortoser (ortos med skena eller
tillverkad i plast) kan vara lampliga vid fysiskt belastande aktiviteter eller nattetid. Mjuka
forband, lindning eller tejpning av bland annat hand- och fingerleder kan anvandas for att ge
Okad proprioception (30, 32).

Forskrivningsbara hjalpmedel provas ut tillsammans med arbetsterapeut som sedan tar ett
beslut om forskrivning. Vilka hjdlpmedel som gar att forskriva och vilka som man far kdpa sjalv
ser olika ut beroende pa vilket region man tillhor.
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Bilaga 1 - Forslag pa arbetsterapeutiska modeller och instrument

Model of Human Occupation - MoHO

MoHO beskriver upplevelse och mening av delaktighet. Hur miljon samtidigt kan stalla krav och
vara en resurs for individens delaktighet (1). Ett beddmningsinstrument som grundar sig i
MoHO ar Worker Role Interview (WRI). Det dr en semistrukturerad intervju som kan anvandas
for att identifiera hur psykosociala och miljomassiga faktorer kan paverka en persons mojlighet
att vara kvar i, aterga till eller skaffa ett arbete (2). Ett observationsinstrument, utifrdn samma
teoretiska modell, som kan anvandas ar Assessment of Work Performance (AWP) dar syftet ar
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att bedoma en persons fardigheter i arbete (3). De fardighetsomraden som bedoms ar
motoriska fardigheter, processfardigheter och kommunikations- och interaktionsfardigheter.

Canadian Model of Performance and Engagement -CMOP-E

CMOP-E ger information om personens egen upplevelse av meningsfulla aktiviteter.
Beddmningsinstrumentet Canadian Occupational Performance Measure (COPM) bygger pa
CMOP-E och anvands for att satta klientcentrerade mal och for att ha som resultatmatt

i rehabiliteringen (4).

Handfunktion

Exempel pa instrument ar:

DASH (disabilities of the arm, shoulder and hand)
Genom DASH hélsoenkat (5) kan man fa en uppfattning om hur personen skattar sin férmaga
att utféra vardagliga aktiviteter avseende axel, arm och hand (6).

Grip Ability Test
Med Grip Ability Test (7) kan man fa en uppfattning om personens finmotoriska formaga.

Jamar Dynamometer
Med Jamar Dynamometer beddms grov kraft (greppstyrkan) i handen (8).

Kognition

Instrument som kan anvandas ar: Kognitiv checklista vid arbetsterapeutisk bedémning av ADL-
formaga” (komplement till ADL-taxonomin) (9).

Sjalvskattningsinstrument

Sjalvskattning genom t.ex. ”Aktivitet i tid och struktur” (ATMS-S ) (10).
Kartlaggning av aktiviteter The Occupational Questionnaire (0Q-S) (11)

Bilaga 2 - Bedomningsinstrument-barn
Beddmningsinstrument for aktivitetsformaga:

e COSA-S (Child Occupational Self Assessment)

e ADL-taxonomin for barn

e Dagbok

e BAS (Beddmning av anpassningar i skolmiljon)

e AMPS (The Assessment of Motor and Process Skills)

e 0Q-S (The Occupational Questionnaire) Kartlaggning av aktiviteter (Sjalvskattning OQ-S)
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Ovriga bedémningsinstrument:

Motorik — bor bedémas med aldersanpassade instrument. Movement ABC-2 fér barn 3—16 ar.
Detta kan kompletteras med delar av Bruininks-Oseretsky Test of Motor Proficiency (BOT-2).

Smarta — Smartteckning, smartdagbok eller smartenkat.

Trotthet — PedsQL Fatigue scale.
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Nationellt vardprogram for HSD /hEDS - Fysioterapi hos vuxna och barn

Bedomning vid HSD/hEDS

Beddmning bor goras ur ett helhetsperspektiv utifran den biopsykosociala modellen. Undersokningen
beror led- och muskelfunktion, smarta, autonom funktion, balans, koordination, proprioception,
hallnings- och rorelsemonster samt rorelsebeteende. (1) Anamnes och status éverensstammer i stort
med tillvdgagangssattet vid andra smarttillstand dar en noggrann smartbedémning ar central.

Anamnes

Som fysioterapeut ar det vardefullt att fraga efter upplevd 6verrorlighet och instabilitet (luxationer,
subluxationer), tillit till kroppen, rérelseradsla, anvandning av ortoser, tidigare erfarenheter av traning,
aterhamtning och fysioterapeutisk behandling. Kartlagg aven vilken paverkan symtomen har pa
aktivitetsformaga och delaktighet samt vilka hanteringsstrategier patienten har. Kartlagg férekomst av
dysautonomi, till exempel ortostatiska reaktioner sasom yrsel, hjartklappning, svaghetskansla, och hur
de paverkar vardag och traning. (forslag till utforlig anamnes se Appendix 10)

Status

Inspektion

Hallnings och rorelsemonster bedéms i sittande, staende, gaende, forflyttningar och funktionella
rorelser. Bedom sarskilt:

e Forhallande till lodlinjen

e Vanemassig ytterlagesbelastning av leder

e Aktivitet i postural muskulatur

e Muskulart aktiveringsmonster

e Kompenserande muskuldra monster

e Ogynnsamt belastande vanor, exempelvis akrobatiska vanor, téjningsvanor (ibland s.k.
tojningssug), tics eller ”party-tricks”

e Balans, koordination och proprioception

e Spannings- och andningsmonster samt arousal

e Kroppsmedvetenhet

Ledfunktion

Hypermobiliteten kan screenas med Beightonskalan, men den ger endast en grov bild. Graden av
angular rorlighet och bedémning av end-feel bor noggrant undersokas i de omraden dar patienten har
besvar och i andra vanligt forekommande hypermobila leder. Graden av translation i leder, dven i
ryggradens leder, har ofta storre klinisk betydelse for instabiliteten dn det exakta antalet grader i leden
och bor darfor undersdkas. Subluxationer, lasningstendenser och hypomobila omraden ar ocksa ofta av
klinisk relevans och bor inkluderas i bedomningen.
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Muskelfunktion

Testa grov kraft och bedom muskular uthallighet. Nedsatt stabilitet kan bero pa nedsatt stabilitet i
passiva ledstrukturer, pa nedsatt muskular funktion och/eller pa nedsatt neuromuskular funktion,
exempelvis proprioception. Vilken eller vilka av dessa funktioner som ar paverkad har betydelse for
upplagget av traningen. Postural kontroll och stabilitet kan bedémas via hallnings- och rérelsemonster,
men dven genom funktionella tester och rorelser sasom exempelvis knabdoj, utfallssteg, benlyft i
stdende och sittande, backenlyft, armhavning mot vagg.

Neurologi

Nerventrapment relaterade till 6verrorliga leder forekommer. Dock ar det vanligt med diffusa symtom
som domningar, nedsatt kdnsel och upplevd svaghet i en eller flera muskelgrupper utan att det ar
nagon neurologisk skada eller sjukdom. Det kan till exempel vara refererad smarta fran myofasciella
strukturer som ger diffusa och svartolkade symtom. Vid misstanke om ”adkta” neurologi gors ett
neurologiskt status. Vid positiva tester utreds det vidare pa ett adekvat satt.

Bedomningsinstrument:

Exempel pa anvandbara modeller for bedémning av rorelsemonster, stabilitet, balans, koordination
och proprioception:

Frageformular:

e Smarta: Smartteckning, VAS, NRS, smartdagbok, -enkat.
e Funktion: Disability rating index (DRI) (2)
e Rorelseradsla: Tampa scale for kinesiophobia, TSK

Instrument:

e Hypermobilitet: Beightonskalan (3), Del Mar skalan (4)

e Undersokning av rorlighet och stabilitet i nedre extremiteter: Lower limb assessment Tool
(LLAT) (5)

e Undersodkning av rorlighet och stabilitet i dvre extremiteter: Upper Limb Hypermobility
Assessment Tool (ULHAT) (6)

* Funktion: JEMS (beddmning enligt Joanne Elphinston) (7)

e Risk fér ldngvariga besvér: StartBackTool, OrebroFormuléaret

e Rorelseanalys: Body Awareness Scale Movement Quality and experience, BAS MQ-E av
Gyllensten Lundvik A., Mattsson M. (kurs kravs) (8). Observativ rorelseanalys (9).
Rorelse och interaktion av Bader-Johansson Christina & Gunilla ElImberg Frykberg (10).

Bedomningsinstrument specifikt for barn:

Motorik bor bedémas med aldersanpassade instrument. Movement ABC-2 for barn 3-16 ar. Detta kan
kompletteras med delar av Bruininks-Oseretsky Test of Motor Proficiency (BOT-2).

Trotthet kan bedémas med PedsQL Fatigue scale.

Psykosociala faktorer kan bedémas med hjalp av Fear of Pain frageformular, andra formular som

undersoker inverkan av smarta pa barnets vardag ex. undvikande, stress, nedstamdhet och angest.
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Behandling vid HSD/hEDS - fysioterapi

De fysioterapeutiska atgarderna syftar till att gora patienten sa sjalvstandig som mojligt genom 6kad
kunskap och medvetenhet, forbattrade hanteringsstrategier, uppldgg av anpassad traning for 6kad
funktion och aktivitetsformaga, lindring av symtom och férebyggande insatser. Fysioterapeuten bor se
kroppen som en funktionell helhet dven vid lokala besvar (11, 12). Bedoémningen ar en intervention i sig
och hjalper patienten att forsta sina resurser och begransningar.

De fysioterapeutiska atgarderna ar oftast inriktade mot allman fysisk funktion, hypermobilitet, smarta,
psykosomatik och autonom dysfunktion.

Forskningen kring rehabilitering vid EDS och HSD &r fortfarande begransad. De studier som finns ar av
lag kvalitet med fa deltagare och utan kontrollgrupp och/eller uppféljning. Experter inom omradet ar
dock éverens om att fysioterapeutisk rehabilitering och behandling ar av mycket stor vikt (13-21).

Traning

Manga patienter kan initialt beh6va enskild traning med en kvalificerad fysioterapeut, da patienter
med hypermobilitet ofta har nedsatt proprioception och kan behdéva sarskild guidning for att utfora
sina 6vningar korrekt.

Vid hypermobilitet behdver rehabiliteringen ofta inledas med att medvetandegora och stimulera
proprioception, postural aktivitet, hallning, ledpositioner, muskeltonus (hyperton alt hypoton
muskulatur), andningsmonster samt aktivering av stabiliserande muskler. Harigenom forbattras
forutsattningarna for traning av exempelvis stabilitet, balans och koordination. Allt detta behdéver
patienten sedan tillampa i sin vardag.

Stabilitet/motorisk kontroll tranas initialt ofta pa lag niva for att underlatta motorisk inldrning och
stegras successivt i langsam takt till mer krdavande positioner och med storre krav pa uthallighet. Viktigt
ar att vara uppmarksam pa kompenserande monster sa som spanning i ytlig muskulatur och aterhallen
andning, vilket latt hander om man avancerar for snabbt. Det funktionella perspektivet i traningen ar
viktigt. Traningen kan anpassas till patientens niva enligt samma grundprinciper som till exempel vid
lokal instabilitet, idrottsskador, artros, RA och langvarig smarta.

Vid storre instabilitetsproblem eller da traningen ger storre smartpaslag kan man boérja med isometrisk
muskelaktivering utan rorelse, trana pa att bibehalla position, mothall/rytmisk stabilisering. Man kan
ocksa aktivera postural hallningsreflex genom att trycka ifran med fétterna, closed chain-6vningar med
litet rorelseutslag. Ortoser/tejpning kan vara ett komplement till traning och underlatta aktivitet och
vara ”larande” for 6kad proprioception/motorisk kontroll. Piggbollar under fotsulor stimulerar
proprioception och postural aktivering. Balansboll ar ett anvandbart traningsredskap. Se till exempel
boken "Total stabilitetstraning" av Joanne Elphinston for teoretisk bakgrund och évningar (7).

Traning i bassang kan vara en majlighet for att 6ka proprioceptionen, ge avlastning och forbattra
kondition. Det kan dven underlatta vid ortostatiska besvar genom forbattrat venost aterflode.
Observera att det ibland kan vara svarare att hitta stabilisering i vatten.

Specifikt vid ledinstabilitet ar vikten av det muskuloskeletala samspelet vid rorelse, individens centrala
mittlinje och uppmarksamhet pa andning. Aterhallen andning kan vara ett sitt att omedvetet
stabilisera kroppen. Vid fysisk traning rekommenderas forsiktig stegring och kroppsmedvetenhet. Allt
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som patienten gor ofta har stor betydelse och kan med férdel samtalas om for att hitta individuella
atgarder som kan lindra besvaren. Rad for hantering vid subluxationer och luxationer bor ges. Patienter
kan dven ha vissa stela leder och kan behova sarskilda évningar for dessa.

Hitta en fungerande fysisk aktivitet/konditionstraning. Aktiviteter som promenader, cykling och
crosstrainer fungerar oftast bast om patienten har patagliga besvar. Yngre idrottande patienter kan
behova avradas fran alltfor ledpafrestande idrotter.

Vid uttalad fatigue behover startnivan for fysisk aktivitet och traning vara lagre och man behéver
gradera upp traningen i langsammare takt. En metod som kan anvandas ar Graded exercise therapy
(GET). For att mojliggora okad fysisk aktivitet kan aterhamtning i form av vila eller lugnare aktivitet
behova laggas in fore, under och/eller efter traning. Mer om bedémning och behandling av personer
med hEDS och fatigue finns att ldsa i en artikel av Hakim och medarbetare (22).

Aterhamtning

Det finns ofta stort behov av fysiologisk och mental nedvarvning, att “lugna systemen” for
smartlindring, minskad muskular och mental spanning. For att minska inverkan av det sympatiska
nervsystemet kan meditation, mindfulness och andningsovningar fylla en viktig roll (23). En del
patienter har svart for att varva ner i stillhet. Att medvetet ga in i sig sjalv genom ”"Ma-bra-stunder”
exempelvis egenmassage med piggboll, sitta pa balansboll, lugn promenad eller kreativt skapande kan
fylla samma syfte.

Ergonomi och hjalpmedel

Ergonomiska rad ges utifran patientens behov. Ibland kan det vara aktuellt med radgivning avseende
ortopedtekniska hjalpmedel, skoinlagg eller ortoser.

Ovrig behandling

Vid behov komplettera med andra fysioterapeutiska atgarder till exempel TENS, akupunktur och
manuell behandling.

Att tdnka pa vid behandling av barn

Behandlingsinsatser hos barn ska vara malinriktade och skapas i 6verenskommelse med barnet och
foraldrar. Hos mindre barn ska traningen vara integrerad i vardagen och man bor lara foraldrarna att se
traningsmomenten i de vardagliga aktiviteterna. Barnet ska uppmuntras till aktivitet dar det behovs
och till vila dar det behovs.

Traning bor innehalla komponenter som balans, proprioception, styrka, stabilitet och
kroppsuppfattning. Varmvattentraning har i klinik visat sig vara ett bra traningssatt. Det underlattar
traningen, okar kroppsmedvetenheten och har en smartlindrande effekt.

Det ar mycket viktigt att tidigt forklara smartfysiologin for barn och foéraldrar for att 6ka
medvetenheten om hur smartan uppstar, men ocksa hur man kan minska smartupplevelsen genom
minskad stress och radsla. Viktigt ar ocksa att betona den inhibitoriska effekten av konditionshdjande
aktiviteter.
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Det &r viktigt att barnen ar med sa mycket som majligt vid idrottslektioner. Vissa aktiviteter som att
hdnga i romerska ringar eller bara tunga redskap bor undvikas hos de barn dar det foreligger en tydlig
svaghet och instabilitet i axellederna. Barn utan instabilitetsproblem i axellederna far delta i dessa
aktiviteter. Det kommer mer och mer forskning som visar pa foraldrarnas betydelsefor hur barnen
upplever sin smarta och hur barnet reagerar pa smartupplevelse. Det ar darfor viktigt att alltid
informera sig 6ver om foéraldrarna har en etablerad vardkontakt for eventuella egna besvar.

Ortoser kan anvandas for att stddja leder i aktiviteter. Det ar viktigt att diskutera om det foreligger
behov av att anvanda ortoser under inaktiva stunder.

Soémn ar en mycket viktig faktor som bor undersdkas hos barn (se under arbetsterapi). S6mnbrist
paverkar bade smartupplevelse, ork och koncentrationsformaga. Samtidigt ar det viktigt att utesluta
andra orsaker till koncentrationssvarigheter/inlarningssvarigheter som inte kan forklaras av HSD/hEDS.

Specifikt for kvinnor med HSD/hEDS och fysioterapi vid gynekologiska och
obstetriska tillstand

Kvinnor med symtomgivande HSD/hEDS ska inte behandlas annorlunda &n andra kvinnor, men de kan
ha nedsatt proprioception, ha skdrare bindvav som behover langre tid och “hardning” for att uppna
samma traningseffekt som normalrorliga kvinnor och vara kansligare ur ett smartperspektiv.

Kvinnors konshormoner paverkar bindvadvens elasticitet och det ar darfér vanligt att kvinnors
symptombild férandras vid hormonsvangningar. Som fysioterapeut kan det vara nodvandigt att ta
hansyn till svangningarna vid traningsplanering. Exempelvis: i kansliga perioder ha mer fokus pa
mer lagintensiv traning utan hopp och stétar for att i mer stabila perioder kunna lagga in tyngre
traning.

Pa grund av den mer elastiska bindvaven har kvinnor med HSD/hEDS en 6kad tendens till inkontinens,
framfall och graviditetsrelaterad landryggs- och backensmarta. Fysioterapeuter som arbetar med
maodravard och kvinnohélsa bor vara medvetna om att dessa kvinnor har en 6kad smart- och
belastningskanslighet ndar man planerar atgarder vid lumbosakrala besvar och backenbottensmarta.

Kvinnor med HSD/hEDS har en 6kad risk for langvariga landryggs- och backensmartor efter en
graviditet. Det ar darfor sarskilt viktigt for en gravid kvinna med HSD/hEDS att regelbundet trdna pa en
anpassad niva, under och efter graviditeten, for att bibehalla en god muskel- och ledfunktion. Kvinnan
bor vara beredd att anpassa sina vardagsaktiviteter och arbete till sin funktionsférmaga fram till
forlossningen och efter, dar har fysioterapeuter en viktig coachande funktion.

Backenbottenrelaterade besvar i form av sméartor och obehag pa grund av priméra spanningstillstand
eller dysfunktionell muskelaktivering kan undersdkas och behandlas av en fysioterapeut med sarskild
kompetens inom det omradet.

Fysioterapi i samband med ledstabiliserande, ortopedisk kirurgi

Efter kirurgi ar rehabiliteringen utifran individens forutsattningar viktig. Reparerade strukturer kan
behova skyddas under langre tid. Att aterstélla ett stabiliserande rorelsemonster kan ta langre tid. For
att uppna muskular stabilitet behover hela rorelsekedjan fungera. Efter till exempel en
knaskalsstabiliserande kirurgi behover fot-, kna-, hoft- och balstabilitet tranas i funktionella rérelser for
att ge ett langsiktigt bra resultat.
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Proprioceptionen kan vara nedsatt vid HSD/hEDS och férsamras ytterligare vid skada och/eller
immobilisering och behover tranas upp.

Smarta efter kirurgi och under rehabilitering maste problematiseras. Viktigt att inte trana 6ver
smartgrans da det finns en 6kad risk for central sensitisering, och att smarta stér de normala
rorelsemonster vi vill aterfa.

Bindvav tar langre tid att "harda” efter immobilisering hos hypermobila personer. Dosering av
successivt 6kande belastning saval som tid for aterhamtning behdéver individualiseras.

Forskningen visar att stabiliseringskirurgi vid generell hypermobilitet i kombination med nedsatt
neuromuskular stabilitet har simre prognos pa lang sikt. Rehabilitering tar ofta langre tid an for
normalrorliga (24, 25).
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Nationellt vardprogram for HSD /hEDS - Kurator

Kuratorer ansvarar for en kartlaggning av den psykosociala situationen som utgar fran ett
systemteoretiskt perspektiv. Detta innebar att interaktionen med omgivningen har betydelse
for hur man kan hantera sin livssituation. Detta galler saval sociala relationer som delaktighet i
samhallet och rattigheter att ta del av samhallets stodsystem. Det ar darfor viktigt att beakta
patientens hela livssituation och speciellt om psykosocial stress paverkar funktion och
aktivitet.

Utifran den psykosociala situationen blir kuratorns uppgift att identifiera behov och
erbjuda nterventioner som kan minska psykosocial stress och 6ka aktivitet, funktion och
delaktighet. Syftet ar att fa en battre livskvalitet.

Exempel pa interventioner som kuratorn bor ansvara for:

e Parsamtal (1)

Familjesamtal

e Att uppmarksamma minderariga barns situation och behov av rad och stod
iforekommande fall. | halso- och sjukvardslagen 2017:30 5kap 7 § finns lagstadgat om
barns rattigheter. Samt enligt barnkonventionen som numera ar lag.

e Att bemota fordlders oro for att barn har 6verrorlighet som kan utvecklas till syndrom
och ge information om vad man kan vanda sig for att fa ratt hjalp for barnet (2, 3).

e Krisstod

e Samtal for psykologisk bearbetning, coping och livsomstallning
e Identifiering/motivationssamtal vid beroendeproblematik

e Ekonomisk radgivning

e Information och stéd i forsakringsarenden

¢ Information om majligheter till samhallets stod

e Rehabiliteringskoordinering

Referenser:

1. Edlund SM, Carlsson ML, Linton SJ, Fruzzetti AE, Tillfors M. | see you're in pain - The effects of
partner validation on emotions in people with chronic pain. Scand J Pain 2015; 6(1):16-21.

2. Higgins KS, Birnie KA, Chambers CT, Wilson AC, Caes L, Clark AJ, et al. Offspring of parents
with chronic pain: a systematic review and meta-analysis of pain, health, psychological, and
family outcomes. Pain. 2015;156(11):2256-2266.

3. Umberger WA, Risko J, Covington E. The forgotten ones: challenges and needs of children
living with disabling parental chronic pain. J Pediatr Nurs. 2015;30(3):498-507.
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Nationellt vardprogram for HSD/hEDS - Lakare

Anamnes (se allman del)

Status - vad soker vi efter?

Hjarta — rytm, frekvens, bi- eller blasljud (Prolaps av mitralisklaff? Dilatation av aortarot?). Vid
misstanke, utred med ultraljud av hjarta.

Blodtryck — liggande och staende. Vid misstanke om dysautonomi (POTS, ortostatiska
reaktioner) gors eventuellt 10 minute active stand test” (om tilt-test ej finns tillgangligt).

Mun, svalg och tander — hoég och smal gom, avvikande tandstatus, tandtrangsel.

Hud — onormalt utdragbar (>1,5 cm pa volara, icke-dominanta underarmen), ovanligt mjuk
och len hud, férekomst av breda atrofiska arr, atypiska omotiverade blamarken, piezogena
papler pa halar. Vid fynd av stora hematom, kraftiga arrbildningar, kraftigt utdragbar hud boér
man Overvaga vidare utredning fér andra tillstand (cEDS, vEDS, andra tillstand).

Neurologstatus — ett grovt neurologiskt status bor vara normalt. Sensibilitetsrubbningar ar
vanligt forekommande vid neuropatiska smarttillstand. Vid avvikande fynd bor vidare
utredning av eventuell differentialdiagnos utredas.

Tenderpoints enligt ACR 1990 for att pavisa nociplastisk smarta, dvs smarta med stord
smartmodulering sdsom vid exempelvis fibromyalgi, som kan vara en differentialdiagnos eller
ett delkriterie.

Leder - avseende overrorlighet, instabilitet och utseende. Artrit/inflammationstecken
(rodnad, svullnad och varmedkning) ska uteslutas. Valgusstallning fotleder. Nedsjunkna
langsgdende och/eller framre fotvalv.

Arachnodactyli och armspann. Om positivt, Overvag ultraljud av hjarta (differentialdiagnoser
Marfan, andra EDS-former).

Riktat status — utifran symtombild.

Provtagning/parakliniska utredningar:

Provtagning — utesluta eventuella differentialdiagnoser (blodstatus, CRP, SR ochTSH).
Ytterligare provtagning utifran behov. Vid smarta rekommenderas bredare provtagning
utifran smartbild

Det finns idag inga radiologiska, genetiska eller biokemiska undersdkningar som kan utesluta
eller bekrafta HSD eller hEDS.

Ovriga utredningar vid behov — neurofysiologisk utredning (tex neurografi, EMG),
radiologiska undersokningar (ultraljud, slatrontgen, CT, MR).
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Behandling:

Smarta: (se appendix 1)

Icke-farmakologisk — egenvard, varme/kyla, vila/aktivitet, fysioterapi, TENS, psykologisk
behandling.

Nociceptiv smarta — paracetamol och antiinflammatorisk behandling (NSAID, COX2-
hammare. Peroralt, topikalt eller injektion i akuta situationer) och lokalanestetika (topikalt,
injektion tex triggerpunkter), remiss till smartlakare/smartrehab.

Neuropatisk smarta - |1ag effekt av paracetamol, antiinflammatoriska. Farmakologisk
behandling ar i forsta hand med amitriptylin, duloxetin och/eller gabapentin. | andra hand
pregabalin med tanke pa risk for beroendeutveckling. Lokalbehandling med lidocainplaster.
Remiss till smartklinik vid behov.

Nociplastisk smarta, dvs smarta med stord smartmodulering. | forsta hand smartrehablitering i
primarvardens regi; unimodalt och/eller multimodalt. | nasta steg MMR2 inom specialiserade
varden. Vid behov av lakemedel rekommenderas TCA/SNRI och/eller gabapentin. Opioider har
ingen plats i behandlingen av nociplastisk smarta.

Opioider — bor undvikas! Forvarrar manga symtom och samsjukligheter vid hEDS och HSD.
Aven risk for beroendeutveckling. Kan vara indicerat under kortare perioder vid akut smérta
vid trauma (luxation), operation. Om behov av opioider under langre tid (tex langvarig
nociceptiv smarta, eller som tredjehandsalternativ vid neuropatisk smarta), bor detta ske
med tydlig plan for uppféljning. Konsultera garna smartlakare.

Gastrointestinala besvar: (se appendix 6)

Egenvard — fysisk aktivitet, dricka tillrackligt, lagom med fibrer.

Obstipation — egenvard (fysisk aktivitet, vatten, lagom med fibrer, paron, katrinplommon).
Farmakologiskt med Movicol®, Inolaxol®. Laxering vid behov.

Dyspepsi — protonpumpshammare (Omeprazol®), antacida, H2-receptorblockerare (Pepcid®),
kost.

Dysfagi — kostanpassning, dietistkontakt.
Diarré — Loperamid®, Questran®, Inolaxol®.
IBS-symtom — SSRI, tricykliska (5HT2-blockerare ar avregisterat sedan 2019), kost.

Dietist — registreringar, radgivning, maltidsordning. Eventuellt FODMAP eller laghistaminkost.

Psykisk ohalsa, psykiatriska och neuropsykiatriska besvar: (se appendix 5)

Overrérlighetssyndrom tycks vara associerat med flertalet psykiatriska tillstand. Starkast
evidens hittills finns for angestsyndrom (sarskilt panikangest och agorafobi) samt for ADHD.
Depression och angest — Psykologisk behandling (mild till mattlig depression o/e
angesttillstand). Farmakologisk behandling vid medelsvar/svar depression och specifik
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angestsjukdom dar psykoterapi ej hjalpt. Forsta handsval dr SSRI. (Vid smartproblem kan
duloxetin vara forstahandsval).

e ADHD och Autism -Framkommer skal att misstanka ADHD och/eller autism gors primar
utredning av primarvard infor stallningstagande remiss till specialiserad vard.

e Somnbesvar — Eventuella bakomliggande orsaker ska utredas innan behandling valjs.
Soémnhygien och psykoedukation. Psykologisk behandling (KBT, somnreduktion och/eller
stimuluskontroll etc). Tillgangliga somnlakemedel har begransad, likvardig effekt. Melatonin
ar det somnlakemedel som innebar minst risker.

Dysautonomi (se appendix 4)

e Egenvard — ca 2 liter vatska per dygn, ev dkat saltintag eller vatskeersattning. Stodstrumpor.
Rad om att trampa med foétterna/tahavningar, undvika att sta i tex koer. Undvika utlésande
faktorer.

e Sadnka puls — betablockerare (propranolol, eventuellt metoprolol, eventuellt bisoprolol,
eventuellt ivrabradin).

e Stabilisera blodtryck — vatskeersattning, betablockerare, eventuellt fludrokortison.

Migran och annan huvudvark:

e Spanningshuvudvark — icke-farmakologisk behandling (varme, fysioterapi, avslappning,
TENS). Farmakologiskt: Paracetamol och/eller NSAID. Muskelavslappnande (Norgesic®,
Paraflex®).

e Migran — icke-farmakologisk behandling. Profylaktisk behandling (betablockerare, ACE-
hdammare, topiramat®). Anfallsbehandling (NSAID med/utan koffein, triptaner). Remiss till
neurolog vid otillracklig behandlingseffekt for till exempel botoxinjektioner.

e Observera risken for lakemedelsorsakad huvudvark — vid analgetika flera ganger per vecka.
Behandling ar utsattning av analgetika, vilket kan ge 6kade huvudvarksbesvar under cirka 2
veckor (utsdttningssymtom), vilket patienten boér informeras om. Vid aterupptag av
analgetikaanvandning sa kan detta aterkomma.

Stallningstagande infor eventuell kirurgisk behandling: (se allman del)
Aktivitets- och arbetsformaga

e Det ar vanligt férekommande med helt eller delvis nedsatt aktivitetsformaga gallande arbete
och skola. Framst till foljd av smarta, 6kat aterhamtningsbehov, 6kad uttrottbarhet,
somnstorningar, dysautonomi mm. Saledes sallan pa grund av hypermobiliteten i sig.

e Diagnoserna HSD respektive hEDS beskriver inte i sig arbetsféormagan, da symtombilderna
kan vara mycket varierande.
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e Sjukintyg och ansékan om sjukersattning ska saledes skrivas utifran den sa kallade DFA-
kedjan

o Se Férsdkringsmedicinskt beslutstéd

o Diagnos — HSD respektive hEDS. Kronisk trotthet, kronisk smarta, dysautonomi, angest,
depression, somnstorning

o Funktionsbegrdansning —instabilitet, 6kad uttrottbarhet, minskad formaga till
aterhamtning, stresskanslighet, sémnpaverkan

o Aktivitetsbegransning — kunna bibehalla kroppsposition, arbeta staende/sittande,
statiska arbetsmoment, lyfta eller bara, svart att interagera, hjartklappning

¢ Individuella anpassningar kan forbattra arbetsformagan:
o Mojlighet till aterhamtning — upplagg av arbetstider, kortare pauser under dagen

o Anpassade arbetsuppgifter — minska stérningsmoment (bli avbruten,
ljud/ljuskanslighet)

o Ergonomiska anpassningar — undvika tunga lyft och statiskt arbete, vaxla mellan att
sta/sitta, hjalpmedel (ortoser, skor, stol mm), rorelser utanfér normalt rorelseomfang

¢ Rehabilitering bygger pa kainnedom om patienten och kunskap kring HSD/hEDS
e Fast vardkontakt

o Rehabiliteringsinsatser — arbetsgivare, patient, foretagshalsovard, rehabkoordinatorer,
vardgivare, Forsakringskassan, arbetsformedlingen, socialtjanst.

o Strukturerad funktionsformagebeddmning fératt identifiera lampliga och olampliga
arbetsuppgifter. Bade fran varden, arbetsgivaren och Foérsakringskassan
(Aktivitetsformageutredning, AFU).

LAS MERA:

Hypermobile Ehlers-Danlos syndromes: Complex phenotypes, challenging diagnoses, and poorly
understood causes. Gensemer, C och et al. 2021, DevDyn, ss. 250(3):318—-344.

Bennett, S. E., Walsh, N., Moss, T., & Palmer, S. (2019). The lived experience of joint hypermobility and
Ehlers—Danlos syndromes: A systematic review and thematic synthesis. Physical Therapy Reviews, 24(1-
2),12-28
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Nationellt vardprogram for HSD/hEDS - Ortopedteknik

De ortopedtekniska atgarderna syftar till att gora patienten sa sjalvstandig som mojligt. Detta sker
genom 6kad kunskap, medvetenhet om kroppshélining och lindring av symptom. Aven vid lokala besvar
bor hela kroppen tas i beaktande.

En person med overrorlighet hamnar ofta passivt i ledernas ytterlagen. Erfarenheten visar att
overrorliga patienter som anvander ortoser och inlagg som begransar ledernas rérelseomfang upplever
minskad smarta, 6kad stabilitet och orkar darmed mer. Ortoser med latt stabiliserande och
sammanhallningseffekt 6kar aven proprioceptionen och som en féljd av detta har man battre kontroll
pa var kroppens delar befinner sig i rummet. Att ha kontroll pa sin kropp bidrar till att man kan undvika
att hamna i skadliga ytterlagen for leden och darmed minskar bade smartan och skaderisken. Pa sa satt
kan ortoserna bidra till en 6kad aktivitetsniva och delaktighet fér personen.

Bedomning

Beddmning gors utifran omgivningsfaktorer som arbete, familj och fritidsaktiviteter samt utifran
patientens dnskemal och fysiska/psykologiska och sociala fardigheter. Man tittar pa hur patienten ror
sig i bade sittande och stdende samt hur leder belastas i olika situationer samt hur patienten anvander
sina hander.

En ortopedtekniker undersoker vad som gér ont och noterar leder som dverstracks och eventuella
subluxationer i till exempel axelled, tumled, fingerleder. Eventuella felstallningar sasom exempelvis
valgusstallning i fotled, hyperextension i knaleder, 6éverdriven lordos i rygg eller gamnacke noteras.

Hudens kvalitet undersoks da vissa latt far skav, arrbildning och blamarken. Detta paverkar senare val
av ortopedteknisk 16sning.

Patienten far beskriva sina problem med dagliga aktiviteter samt eventuella problem nattetid och far
dven diskutera forvantningar och malsattning med det en ortopedtekniker kan bidra med, da det ar
viktigt att man har samma malbild.

Val av ortoser

Ortoser kan vara prefabricerade eller specialanpassade, foljande ar exempel pa olika typer av stéd som
patienter kan bedémas ha nytta av:

e Komprimerande eller elastiska ortoser for olika leder. Dessa bor vara sa smidiga och latta som
mojligt och enkla att ta pa. De kan vara elastiska med stabiliserande skenor eller av elastiska
strukturer med stabiliserande textila element. (1, 2) Till en bérjan brukar prefabricerade elastiska
ortoser vara tillrackligt. Effekten av komprimerande individuellt anpassade ortoser har beskrivits
(3), dessa kan vara stabiliserande, korrigerande samt ge en 6kad proprioception (4, 10).
Proprioception ar mycket viktigt for att férhindra odnskad positionering, sasom hyperextension och
hyperflexion, och spelar en skyddande roll i lesionerna (13). Att kunna kontrollera utformningen av
ortosen bidrar till 6kad kontroll av rorelser i olika plan - extension-, flexion-, pronation- samt
supination (1). Kompressiva plagg gjorda pa matt ar fordelaktiga for patienter med hypermobilt
Ehlers-Danlos syndrom. De minskar smarta och okar ledstabiliteten och ar effektiva, sa lange de
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béars (12). Studier har visat att man inte tappat muskelstyrka nar man anvander elastiska korsetter
(11).

e Stabiliserande ortoser. Vid bestaende skador pa leder och ligament eller rigida felstallningar bor
stabilare val beprovande varianter anvandas (3). Dessa bor vara individuellt utformade och
utprovade ortoser tillverkade i lader, plastlaminering eller silikon och eventuellt ha stabila skenor.

e Ortoser for 6vre extremiteter. Fingrarnas 6verstrackning och fumlighet kan genom stod for
handled stabilisera i pip- och dip-leder. Da detta inte racker kan fingerringar provas (5). Dessa
stodjer sa att man inte 6verstracker i berorda fingerleder. Alternativt en stabiliserande handortos
med stummare elastiska partier som ger stod for hand- och fingerleder (3).

¢ Inldgg och skor paverkar inte bara fotens stallning utan dven resten av kroppens position och boér
vara stddjande, korrigerande och positionerande (6—9). Det har erfarenhetsmassigt visat sig att
extra mjukt parti narmast foten ger minskad smarta. Skor, garna kangor for bra ankelstod, eller
med medialt stod (pronationstdd) samt med inldgg vid behov da flertalet patienter med
overrorlighet faller i valgus. Skor inomhus, med plats for inlagg, vid behov.

Nattetid kan fotortoser som minskar extrem plantarflexion och stédjer supination vid behov anvandas
samt enklare handledsortoser som forhindrar flexion i handleden och i vissa fall korsetter.

Mal

Ortopedtekniska hjalpmedel kan bidra till en 6kad aktivitetsférmaga, minskad trétthet, smarta och
skaderisk da en person med 6verrorlighet ofta annars hamnar i ytterlagen med lederna bade vid vila
och vid aktivitet. Patienten behoéver utveckla sin kroppsmedvetenhet och proprioception, samt bli
medveten om ogynnsamma hallnings- och rorelsebeteenden.

Med hjalpmedel efterstravas att stabilisera, positionera och korrigera leder och kroppshallning.
Hjalpmedel som komprimerar syftar till att 6ka proprioceptionen.

De ortopedtekniska atgarderna syftar till att gora patienten sa sjalvstandig som majligt. Genom
minskad smarta kunna underlatta gangférmaga och aktiviteter i dagliga livet samt 6ka mdjlighet till att
vara delaktig i sociala sammanhang. Aven vid lokala besvir bér hela kroppen tas i beaktande.

Viktigt for att optimera effekten, ar att samarbeta mellan olika professioner och att arbeta mot samma
mal med patienten.

Referenser:

1. Dupuy EG, Leconte P, Vlamynck E, Sultan A, Chesneau C, Denise P, et al. Ehlers-Danlos
Syndrome, Hypermobility Type: Impact of Somatosensory Orthoses on Postural Control (A
Pilot Study). Front Hum Neurosci. 2017 Jun 8;11:283.

2. Chopra P, Tinkle B, Hamonet C, Brock |, Gompel A, Bulbena A, et al. Pain managment in the
Ehlers-Danlos syndrome. Am J Med Genet C Semin. Med Genet. 2017 Mar;175(1):212-219.

3. Hamonet C, Laouar R, Vienne M, Brissot R, Bernard JC, Comberg A. Garments and Ehlers-
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Nationellt vardprogram for HSD/hEDS - Psykolog

Psykologens roll i EDS-vard bor framst innebara att genomfora bedémning av komorbida
psykiatriska/neuropsykiatriska tillstand samt att utféra interventioner for att hantera att leva med den
kroniska smartan samt behandla psykisk ohalsa. Depression och angesttillstand ar vanligt
forekommande hos gruppen (1, 2) och uppemot 42 % av personer med EDS har ocksa en psykiatrisk
diagnos (3). Psykologisk behandling for somnproblem kan dven vara aktuellt.

Okad prevalens av psykiatriska tillstand &terfanns dven vid en registerstudie utférd i Sverige, ddr man
funnit en markant hogre forekomst av ADHD, autismspektrumtillstand, bipolar sjukdom och
suicidférsék hos personer med EDS (4). Aven nyare forskning finner en robust koppling mellan
overrorlighet och ADHD (5). Det finns dven en mangd forskning dar man beskriver hur angesttillstand
ar vanligt forekommande (6). Sarskilt viktig blir en psykologbedémning i de fall dar en person verkar ha
stora problem att fa ihop livet i 6vrigt. En psykologisk bedémning ar viktig for att kunna hanvisa
patienten till adekvat diagnostik och vard for dessa tillstand som inte nédvandigtvis bast behandlas
inom den enhet som hanterar évriga symtom och halsoproblem hos personer med EDS. Denna uppgift
utfors lampligast av legitimerad psykolog.

Darutover ar det inte ovanligt med sjalvrapporterade brister i den kognitiva formagan, exempelvis vad
galler arbetsminne, framplockning ur episodiskt langtidsminne samt bristande
uppmarksamhetsférmaga. Aven om denna problematik ibland ndmns i litteraturen ar detta ett omrade
dar det finns ett underskott av hogkvalitativa studier (7). | det kliniska arbetet kan det dock vara
givande om psykologen vid behov har méjlighet att kartlagga kognitiva styrkor och svagheter, dels som
ett led i bedémning av férmaga att tillgodogora sig standardiserade interventioner, dels for att hjalpa
patienten med hanteringsstrategier.
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Nationellt vardprogram for HSD/hEDS - Sjukskoterska

Utifran syndromens grunder, paverkan och mojliga konsekvenser av langvarig smarta har
patienterna ofta stort behov av vagledning och halsoradgivning (1, 2). Sjukskoterskan kan
fungera som ”spindeln i natet”, bedoma vardbehov, initiera, genomféra och folja upp
hilsofrdmjande och behandlande insatser och se till att kontakt skapas till vardgivare i omradet.

Sjukskoterskan, som ofta moter patienten tidigt i vardkontakten, kan framja patientens tillit till
varden och darmed ldgga grunden for en bra behandlingsallians. | den fortsatta varden dr malet
att starka patientens egna krafter till en kdnsla av kontroll och darmed hitta fungerande liv trots

langvarig smarta och begransningar (3).

Sjukskoterskan kan bidra med:

Koordinering - mellan patient - lakare och andra vardgivare, arbetsgivare, skola,
behandlingar, undersoékningar.

Provtagningar som ar relevanta for symtomen.
Vagledning och uppféljning angaende lakemedel (framfor allt smarta).

Utbildning och stod i anvandning av icke farmakologiska smartbehandlingar sasom TENS,
varme, kyla.

Patientundervisning och radgivning kring smarta, diagnos, arftlighet, graviditet, foraldrar
till barn med diagnos eller barn - foraldrar.

Livsstilspaverkan och forandring - kost, rokning, somn, droger, fysisk aktivitet (4).
Radgivning angaende dysautonomi.

Radgivning och stdd vid fragor om sexuell halsa.
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Appendix 1 - Smarta

Smarta ar ett vanligt symtom vid HSD/hEDS och bor liksom annan smarta tolkas i ett biopsykosocialt
perspektiv (1). Smartan kan vara av akut karaktar sdsom vid distorsioner, subluxationer och andra
skador eller langvarig. Initialt ar smartorna oftast lokaliserade till leder, men sa smaningom sprider
sig smartan och blir mer generaliserad. Smartan kan beskrivas utifran smartmekanism:

* Nociceptiv — vavnadsskada, inflammation eller ischemi

e Neuropatisk — skada eller sjukdom i nervsystemet

e Nociplastisk — smarta med stord smartmodulering

En adekvat smartanalys ar basen for bedémning av vilka smartmekanismer som ger upphov till
smartan och vilken behandling som patienten boér erbjudas. Vid analysen anvands anamnes,
kroppsundersdkning och smartteckning. Manga patienter besvaras av alla tre smartmekanismer
samtidigt, vilket kan innebéra en sarskild pedagogisk utmaning i behandlingsarbetet. Smartan ar ofta
migrerande och med varierande intensitet.

Den nociceptiva smartan kan bero pa repetitiva mikrotrauma i mjukdelsvavnad pa grund av ligament
och ledinstabilitet som tillsammans med minskad proprioception, minskad muskelstyrka och
uthallighet underhaller en vavnadsskada. Nociceptiv smarta ar dven det som uppstar vid en akut storre
skada, till exempel en ledluxation. (2,3)

Den neuropatiska smartan kan t.ex uppsta av ett tryck pa en nerv som vid diskbrack eller i samband
med neurologiska skador och sjukdomar.

Vid nociplastisk smarta fungerar smartregleringen annorlunda, smartsignaler till hjarnan forstarks
och smarthammande signaler fran hjarnan forsvagas. Detta kan leda till plastiska forandringar i CNS
i form av sensitisering med smartspridning och 6kad smaértkanslighet (allodyni/hyperalgesi) pa
langre sikt. Forekomst av komorbiditet sasom fatigue, somnstorning, kognitiva storningar med mera
ingar enligt kliniska kriterier som en del av diagnostiken. (4,5). For att forklara funktionsnedsattning
hos individer med HSD/hEDS ar det viktigt att fokusera bade pa fysiska komponenter relaterade till
hypermobilitet och psykologiska komponenter sdsom radsla for smarta ledande till
undvikandebeteende (fear-avoidance), katastrofiering och angest. (6)

| en svensk registerstudie jamfordes patienter med HSD/hEDS, fibromyalgi, ryggsmargsskada och
whiplash-smartor for att hitta skillnader. Man sag da att patienter med HSD/hEDS var yngre och
hade haft smarta under langre tid an de andra grupperna. Smartintensiteten var samma i alla
grupper forutom fibromyalgigruppen som skattade hogst smartintensitet. Fatigue var storst i
HSD/hEDS och fibromyalgigrupperna, och den psykiska halsan var samst. (7).

Det ar vanligt att HSD/hEDS feldiagnosticeras som fibromyalgi pa grund av diffus myofasciell
smarta. Fibromyalgi och HSD/hEDS &r tva olika sjukdomar med olika diagnoskriterier, men bada kan
forekomma samtidigt. (8).
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Icke-farmakologisk behandling

Smarthanteringen vid symtomatisk hypermobilitet ar till stora delar den samma som vid annan
langvarig smarta. Internationella rekommendationer finns om teambaserad rehabilitering med
traningsuppldagg som innefattar proprioception, hallning, balans och stabilitet och generell fysisk
traning samt kognitiv beteendeterapi.

Att fa smartfysiologin forklarad, inklusive kroppens smartlindrande funktioner till exempel vid
fysisk aktivitet, kan ge 6kad medvetenhet, forbattrad hanteringsférmaga och minskad oro och
radsla. Att lara sig ett satt att minska stressen i kroppen kan vara smartlindrande da bland
annat musklerna ar 6verbelastade. Eftersom andningen paverkas negativt av smarta kan det
vara av varde att trana och 6ka medvetenheten om andningen. Exempel pa metoder ar
djupandning, avspanningsévningar och medveten narvaro. Smarta vacker oro som ger
muskelspanningar och inskrankt andning som i sin tur kan ge 6kad smarta.

Att vara fysiskt aktiv och ha en balans mellan aktivitet och vila ar grunden for smartlindring och
aktiverar kroppens egna smartlindrande system, sa kallad pacing. En Iangsiktig strategi som
innefattar nivaanpassad fysisk aktivitet och traning, naringsrik mat och goda sémnrutiner ar
viktigt. Manga upplever smartlindring av varme eller kyla.

Att lara sig ett satt att minska stressen i kroppen kan vara smartlindrande da bland annat
musklerna ar 6verbelastade. Eftersom andningen paverkas negativt av smarta kan det vara av
varde att trana och 6ka medvetenheten om andningen. Exempel pa metoder ar djupandning,
avspanningsovningar och medveten narvaro.

Icke-farmakologisk behandling som avlastande mjuka ortoser, varme/kyla, perifer stimulering
(tex Transkutan elektrisk nervstimulering, TENS), akupunktur kan vara viktiga hjalpmedel vid
smartlindring. Behandlingen med TENS utnyttjar kroppens eget smarthamningssystem och kan
i vissa regioner kan TENS forskrivas och provas ut som hjalpmedel. TENS-apparater finns aven
att kopa i exempelvis sportbutiker. Ibland kan ledskydd, sa kallade ortoser, avlasta leder for att
forbattra funktionen.

Vikten av det muskuloskeletala samspelet vid rorelse, individens centrala mittlinje och
uppmarksamhet pa andning ar specifikt vid ledinstabilitet. Aterhallen andning kan vara ett sitt
att omedvetet stabilisera kroppen. Vid fysisk traning rekommenderas forsiktig stegring och
kroppsmedvetenhet. Allt som patienten gor ofta har stor betydelse och kan med fordel
samtalas om for att hitta individuella atgarder som kan lindra besvaren. Rad for hantering vid
subluxationer och luxationer bor ges.
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Farmakologisk behandling:

Nociceptiv smarta — perifert verkande analgetika som paracetamol och antiinflammatorisk
behandling (NSAID, COX2-hammare. Peroralt, topikalt eller injektion), lokalanestetika
(topikalt, injektion). Betraffande opioider, se nedan

Neuropatisk smarta — svarar ofta daligt pa paracetamol, antiinflammatoriska, opioider. Vid
dessa smartor ar det i stallet framst amitriptylin, gabapentin och duloxetin som ar effektiva.
Pregabalin bor anvandas med forsiktighet med tanke pa risk for beroendeutveckling.

Nociplastisk smarta — behandlas ldkemedelsmassigt pa samma satt som neuropatisk smarta.

Opioider bor undvikas — har en begransad effekt vid behandling av langvarig nociplastisk
smarta och kan forvarra andra symtom som trétthet, magbesvar och dysautonomi. De kan
anvandas vid akut trauma, tex luxationer och operationer, och ska da ges i korta perioder.
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Appendix 2 - Muskuloskeletalt

For att forsta den 6kade belastnings- och smartkansligheten i myofasciella strukturer och
leder ar det viktigt att forsta hur bindvav byggs upp och blir taligare.
Bindvav bestar av tre komponenter:

e fibrer som bestar av tva proteiner, kollagen och elastin

e grundsubstans, “klistret” i bindvav

o celler

Fibrer: Kollagen ar det rikligast forekommande proteinet i kroppen och finns i senor,
ligament, hud, brosk, ben, blodkarl och hornhinnan. Elastin liknar ett gummiband och finns
rikligt | ligament och huden. Arftliga bindvavsakommor &r vanligtvis orsakade av
gendefekter som reglerar essentiella bindvavskomponenter. Proteinsyntesen i
extracelluldra matrix (ECM) ar defekt pa grund av brister i fiberproteinerna och/eller
grundsubstansen.

For personer med HSD/hEDS ar det viktigt att veta att bindvav ar en aktiv vdvnad som &r
traningsbar och kan bli starkare och taligare 6ver tid. Bindvav behover syresattas och
belastas for att utvecklas och den processen tar tid. | normala fall hos friska personer tar
det 6—-12 veckor for bindvav att starkas och bli taligare. Som jamforelse kan muskulatur
utvecklas inom 3—6 veckor. For personer med HSD/hEDS med mer elastisk bindvav tar det i
manga fall 3-6 manader att uppna ett stabilt lage. Vid storre bindvavsskador eller defekter
tar det mycket lang tid att regenerera bindvav, 6-24 manader.

Manga hypermobila personer upplever intermittent myofasciell smarta, ledsmarta och
muskular svaghet, det ar sarskilt vanligt hos personer med HSD/hEDS. Ledsmartor &r sarskilt
vanligt i viktbdrande leder som fotter, knan och hofter och leder som anvands repetitivt
som axlar, handleder och fingrar samt landrygg, nacke och kdkleder. Myofasciell smérta
sitter ofta i muskelfasten med sa kallade tenderpoints och 6kad muskelspanning med eller
utan spasm och manga personer far darfor diagnosen fibromyalgi. Obehandlat leder det
ofta till langvarig och spridd myofasciell smarta och i vissa fall central sensitisering med
nociplastisk smarta. Nar smarttillstandet forvarras kan det inkludera neuropatisk smarta
med entrapment och smafiberneuropati. Nar det géller den generella muskuloskeletala
smartan finns tecken pa att personer med HSD/hEDS har en tendens till generell
hyperalgesi och sankt smarttroskel vilket kan foérklara kansligheten vid normala
vardagsaktiviteter.

Det finns atminstone tva olika teorier for vad som orsakar variationen i de myofasciella
besvaren. Teorierna har manga likheter och har ingen avgorande betydelse nar det galler
val av behandling.

En teori utgar fran att det ar upprepade mikrotrauman som &r orsaken. Mikrotrauman
uppkommer pa grund av nedsatt proprioception, muskelsvaghet och bristande
neuromuskular kontroll. Mikrotrauman forekommer dven hos normalrérliga, men de har en

55

Version 1-2024 (ersatter 2-2023)



battre lakningsformaga an personer med HSD/hEDS, eftersom balansen mellan
vavnadsskada och lakning ar battre. Denna imbalans skapar en ond cirkel om traning och
aktivitet ligger pa for hog niva. Aven makrotrauman laker simre utifrdn den 6kade
skorheten.

Den andra teorin utgar fran att det primart ar ledinstabiliteten som ar orsaken och leder till
mikrotrauman och pa sikt kompensationsménster som i sin tur leder till over-use,
overanvandande, i andra omraden, viktbarande eller inte.

Med utgangspunkt fran ovanstaende har personer med HSD/hEDS behov av
individualiserad successivt stegrad traning och aktivitet med primart fokus pa
neuromuskular kontroll och syrebeframjande aktiviteter i kombination med optimerad
lakemedelsbehandling.
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Appendix 3 - SOmn

Individer med HSD/hEDS beskriver ofta stérd somn och trétthet. Vanliga symtom pa sémnbrist ar
somnighet, dagtrotthet, nedstamdhet, irritabilitet, koncentrationssvarigheter och minnessvarigheter
(1). Det ar val kant att somn och smarta paverkar varandra, dar smarta kan foranleda sdmre somn,
nyare studier tyder pa att det omvanda forhallandet ar annu starkare, dvs att somnbrist okar
smartkansligheten (2-4)

Forekomst av obstruktiv somnapné har visats vara 6verrepresenterat redan under barndomen hos
individer med HSD/hEDS, vilket forklaras av att bindvaven i de 6vre luftvagarna ar férsvagad hos
individer med HSD/hEDS, vilket medfér att luftvigarna littare kollapsar vid inandning (5). Aven
insomni, periodiska ryckningar i extremiteter och hypersomni har visat sig vara 6verrepresenterat (20).
Det ar tydligt att livskvaliteten for individer med HSD/hEDS forbattras om sémnkvaliteten 6kar (6).

Exempel pa somnstérningar som ar vanliga vid HSD/hEDS:

e Stord somn — Manga tillstand kan stéra somnen, till exempel obstruktiv smnapné, periodic
limb movements disorder, insomni, parasomnier, hypersomni och delayed sleep phase
syndrome.

e Obstruktivt somnapnésyndrom — innebar att ovre luftvdagarna obstrueras, vilket leder till
minskat andningsflode (hypopné) eller en total ocklusion (apné), vilket resulterar i att kroppen
vacks kroppen upp ett eller flera somnstadier och orsakar ytlig/fragmenterad somn (7, 8).

e Periodic limb movements disorder — Repetitiva kontraktioner av vadmuskel under somn, vilket
leder till att kroppen vacks upp ett eller flera sémnstadier och orsakar ytlig/fragmenterad somn
(8).

e Insomni —svarighet att somna och/eller bibehalla somnen, eller somn som inte ger valbehovlig
vila. Forekommer minst 3 ganger/vecka i minst 1 manad. SOmnstorningen orsakar tydliga
besvar for patienten eller stor det dagliga livet (8).

e Parasomnier — avvikande beteende under sémn, dar man far ett inkomplett uppvaknande.
Exempelvis att man gar i somnen, ater eller pratar i sdmnen, men dven nattskrack. Under en
parasomni reagerar man sallan pa yttre stimuli och minns sallan handelsen. Parasomnier leder
till dagtrotthet (8, 9).

Kartlaggning av somnen kan bland annat goras med hjalp av:

e Somndagbok — ett satt att formedla till vardgivaren hur man upplever sin sémn (10). En
somndagbok fors under exempelvis 14 dagar, dar patienten rapporter laggtider och sovtider
samt om man ar vaken lange under natten.

e Frageformular — tex KSQ (Karolinska Sleep Questionnaire)

e Somnrutiner, sovposition/ergonomi

e Somnapnéutredning, polysomnografi — Ger information avseende bland annat apnéer,
somnstadier, uppvaknande, rérelser och saturation.
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https://www.uppdragpsykiskhalsa.se/wp-content/uploads/2018/02/KSQ.pdf

Behandlingsalternativ:

Basala somnrad (11)

Arbetsterapeutisk bedomning med till exempel aktivitetsreglering, genomgang av ergonomin
och utprovning av bland annat tyngdtacke, positioneringskudde och ortoser.

Psykologisk behandling for somnproblem kan bli aktuellt — KBT/ACT m.m.

CPAP/BIiPAP — vid konstaterat smnapnésyndrom.

Farmakologisk behandling — tex Amitriptylin (bra vid samtidig smérta och angest), Lergigan. Alimemazin,
Melatonin, Propavan.

Bettskena — om bruxism (tandgnissling, tandpressning) férekommer.
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Appendix 4 - Dysautonomi

Det autonoma nervsystemet (icke-viljestyrda) bestar av det sympatiska, som bland annat 6kar

blodtryck och puls, och det parasympatiska nervsystemet, som bland annat sanker puls och okar

matsmaltning. Autonom dysfunktion beror pa en obalans mellan dessa.

Etiologi

Ett flertal mekanismer verkar ha betydelse for uppkomsten av dysautonomi. Man har sett 6kad

forekomst vid neurologiska sjukdomar (Parkinson), metabola sjukdomar (diabetes), efter infektion
(inklusive Covid-19), autoimmuna sjukdomar (Sjogren, SLE, celiaki, hypothyreos, Addisons) samt
bindvavssjukdomar (HSD och hEDS). Ses dven vid ME och fibromyalgi. Besvdren kan utldsas eller
forvarras av smarta, kirurgi, graviditet, infektion, hypovolemi, varme mm. Mastcellsaktivering kan

ge liknande eller foérvarrade symtom.

Studier visar att 20 % av patienter med HSD och hEDS kan ha symtom pa autonom dysfunktion
som paverkan pa hjartfrekvens, blodtryck, urinblasa, tarmar och svettkortlar

Kardiell dysautonomi kan delas in i:

Posturalt ortostatiskt takydkardisyndrom (POTS)
Ortostatisk hypotension (OH)

Ortostatisk intolerans (Ol)

Neuromedierad hypotension (NMH) = vasovagal reaktion

Symtom

Hjartrusning vid uppresning, eventuellt dkad vilopuls
Forvarrade symtom i staende

Svimningskansla och svimning

Yrsel, illamaende

Huvudvark — migran och/eller spanningshuvudvark
Angest och/eller nedstamdhet

Sémnbesvar

Andfaddhet, lufthunger

Triggande faktorer — varme, uttorkning, infektion

Utredning

Golden standard &ar Tilt test, men detta finns endast att tillga pa ett fatal platser. Ett likvardigt

alternativ ar da utférande av ”10 minute active stand test” i vanlig mottagningsmiljo.
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Utforande av “10-minute active stand test”:

e Puls och blodtryck féljs under undersékningen — tex via EKG eller saturationsmatare.

e Liggande vila i 5 minuter — vilopuls och blodtryck registreras.

e Patienten star darefter lutad mot en vagg — 10 cm mellan fétterna och 10 cm ut fran vaggen.

e Blodtryck och puls mats:

o Direkt efter uppresning

o Efter 1, 3, 7 och 10 minuter i staende

* Beddmning av undersdkningen:

o Kvarstaende pulsstegring med >30 slag/min jamfort med vilopuls (>40/min hos

ungdomar mellan 12-19 ar)
o Alternativt puls >120 slag/min
o Ej sankning i blodtryck (max 20/10 mmHg)

o Vardena jamfors med vardena i vila enligt nedanstdende.

Puls (slag/minut) Systolisk blodtryck | Diastolisk Symtom (tex
. (mmHg) blodtryck yrsel eller
Definitioner (mmHg) svimning)
Posturalt Takykardi Kvarstaende 6kning 230 | Normalt (sénkning Normalt Ja
Syndrom (POTS) (=40 hos unga) max 20 mmHg) (sdnkning max
10 mmHg)
Eller puls >120/min
Vasovagal reaktion Normal Okning > 25 Ja
(NMH)
Ortostatisk hypotoni Normal Sankning > 20 Sankning 210 Ja
(OH) (inom 3 min) (inom 3 min)
Ortostatisk intolerans Normal Normalt Normalt Ja

(1)

Behandling

Icke-farmakologisk:

e Undvikande av utldsande faktorer — stora fodointag, varm miljo, anstrangning, alkohol,

koffein, snabba kolhydrater.

e Vatskeintag — ca 2-2,5 liter per dygn.

e Kompressionsplagg — tex stod- eller kompressionsstrumpor, sporttights.

e Eventuellt 6kat saltintag — vid Iagt blodtryck.

e Fysioterapi.
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Farmakologisk behandling:

e Betablockerare — Reglerar puls- och blodtryck. Propranolol (alternativt Bisoprolol eller
Metoprolol)

e Specialistpreparat — Ivrabradin (sdanker puls), Fludrokortison (minskar hypovolemi),
Midodrin (kdarlsammandragande). Dessa har biverkningar som kan férvarra annan
samsjuklighet.

Remiss:

e Kardiolog — vid kardiella symtom som ej svarar pa icke-farmakologisk behandling och
betablockerare.

e Neurolog — vid neurologiska symtom
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Appendix 5 - Psykisk ohalsa, psykiatri och neuropsykiatri

GJH/HSD/hEDS tycks vara associerad till flertalet psykiatriska tillstand:

Starkast evidens hittills finns for angestsyndrom (sarskilt panikangest och agorafobi) samt for ADHD (1-
3). Forskningsfaltet ar dock forhallandevis ungt och ovriga psykiatriska tillstand har inte undersokts i
lika stor utstrackning som angestsyndrom. Rapporter har antytt 6kad samsjuklighet/samexistens med
autismspektrumstorning(3—6), DCD (7-9), OCD (10,11), depression (12,13), bipolar sjukdom (13) och
atstorningar (14). Vidare ar psykiatriska diagnoser symptombaserade och darmed heterogena
avseende uppkomstmekanismer och klinisk bild varvid det féreligger en stor éverlappning mellan de
olika psykiatriska tillstanden.

Rad till kliniker

Idag ar varden uppdelad mellan olika specialiteter (tex reumatologi och psykiatri) och patienter
beddms ofta av kliniker som endast fokuserar pa en aspekt av patientens maende. Vi anmodar en mer
holistisk bedémning av patienter:

e Se hela patienten — HSD/hEDS samexisterar med flertalet symptom och sjukdomar utanfor det
muskuloskeletala systemet.

e Viktigt att ha kannedom om associerade tillstand — smarta, fatigue, angestsyndrom och
koncentrationssvarigheter kan:

o Paverka den kliniska bedomningen (till exempel efterlikna eller maskera en depression
eller utmattning).

o Krava specifikt inriktad behandling, sasom sjukgymnastik, arbetsterapi.
e Var frikostig med att efterfraga/screena for angest och neuropsykiatriska symtom da dessa ar
Overrepresenterade.

e Smarta, somnbrist och dysautonomi kan paverka koncentrationsformagan.

e Barnldkare kan med fordel anvanda sig av ESSENCE konceptet(15)
o Generell hypermobilitet tros vara associerat med flera utvecklingsrelaterade
symptom(7,16—18).
o ESSENCE innefattar svarigheter i 6vergripande utveckling sasom koordination och
motorik, kommunikation och sprak, social interaktion, uppmarksamhet, impulsivitet,
hypo- eller hypersensitivitet, somn samt angest- depressionssymptom.

Vidare lasning:

Hittills ar det mest robusta sambandet for hypermobilitet och angestsyndrom (sarskilt med
panikangest och agorafobi) dar flertalet studier stodjer ett sddant samband(19-23). Sambandet har
pavisats for hypermobila kohorter(12,22,24), fér psykiatriska kohorter(20,21) samt for icke-kliniska
kohorter av vuxna(23,25-27), foér dldre (dvs. 60 ar)(28) och fér barn(29). Flera studier har dven pavisat
en association med ADHD(2,3,13,30,31). Prelimindra samband med varierande evidens finns ocksa for
autismspektrumstorning(4—6), DCD(7-9), OCD(10,11), depression(12,13), bipolar sjukdom(13) och
atstorningar(14).

Bulbena et al. har foreslagit konceptet “neuroconnective phenotype” som en dverblick av associerade
tillstand och symptom till GIH(19)(32). Vidare rekommenderas ESSENCE konceptet(15) eftersom GJH
tycks vara associerat med flera sa kallade utvecklingsrelaterade symptom(7,16—-18).
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Appendix 6 - Gastrointestinalt

Manga med EDS och HDS besvaras ofta av magtarmsymtom. | en studie fran Mayo-kliniken
rapporterades ca 56% ha magtarmbesvar. Ca 30% av patienterna med hEDS uppfyllde
kriterierna for IBS. Patienter med EDS har symtom fran hela magtarmkanalen, allt fran
svaljningsbesvar, tidig mattnadskansla, buksmarta, uppblasthet, diarréer, forstoppning och
tarmtomningsbesvar. Varfor patienterna med EDS har magtarmbesvar ar annu okdant men
teoretiskt har bindvavsdysfunktionen ocksa en roll i magtarmkanalens motorik.

Kliniska verksamhet visar att det ar relativt vanligt att man kan pavisa rubbningar av motoriken
i magtarmkanalen hos dessa patienter. Féljande delar kan vara paverkade:

e Esofagus — Dysmotorik framfor allt i form av nedsatt kontraktionskraft. Detta kan matas med
hjalp av tryckmatning i esofagus (esofagusmanometri). Det finns ingen medicinsk
behandling, utan patienten instrueras om anpassad kost, tugga ordentligt och ta sig tid att
ata.

e Magsack — Langsam magsackstomning (gastropares). Det kan utredas med motilitetskapsel
eller ventrikelskintigrafi. Gastropares kan behandlas med motorikstimulerande lakemedel
(erytromycin eller prukaloprid).

e Tunntarm — Langsam motorik i tunntarmen (enteral dysmotilitet), som kan utredas med
motilitetskapsel eller tryckmatning i tunntarmen (tunntarmsmanometri).
Tunntarmsmanometri gors for narvarande pa tva centra i Sverige, Sahlgrenska
Universitetssjukhuset och Karolinska Universitetssjukhuset. En vanlig konsekvens av
dysfunktion av tunntarmsmotoriken ar bakteriell 6vervaxt i tunntarmen som kan behandlas
med antibiotika. Kliniska erfarenhet visar att motorikstimulerande medel (prukaloprid) kan
minska symtombdrdan.

e Kolon — Langsam kolonmotorik kan ge forstoppning. Vid lindrigare besvar, sa kan laxering tas
vid behov. Vid kroniska besvar kan man ga vidare med motorikstimulerande eller annan
behandling mot forstoppning.

e Anatomiska témningshinder — Invagination, enterocele och rektalprolaps ar enligt studier
vanligt forekommande vid bindvavssjukdom. Det kan ge forstoppning och
tarmtomningssvarigheter. Det beh6vs ofta en multidisciplinar hantering med anorektal
utredning (rektalundersokning, defekografi och tryckmatning i andtarmen sa kallad
anorektal manometri). Beroende pa fynd kan backenbottenfysioterapi samt lakemedel som
kan reglera avforingens konsistens underlatta patienters vardag.

Patienter med HSD/hEDS uttrycker manga ganger ocksa reaktioner mot olika fédoamnen, dar
IgE-medierad allergi ej kan pavisas. Orsaken till dessa reaktioner ar dnnu inte klarlagda. Ibland
kan symtom kopplas till histamin och histaminéverkanslighet. Objektiviteten av detta kan vara
svart, men efter noggrann anamnestagning och undersdkning kan man overvaga att satta in
antihistamin och eventuellt histaminstabiliserare sasom kromoglikat (Lomudal G.I.).
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Den grundlaggande utredningen av EDS/ HDS patienter med magtarmbesvar gors i forsta hand i
primdrvarden men strukturell utredning (endoskopier och réontgen) utfaller sallan med nagra
forklarande fynd, varfor vi rekommenderar att patienterna med svara symtom remitteras till
gastroenterolog som kan kartlagga funktionen i olika delar av magtarmkanalen och rikta
behandlingen efter pavisade funktionsstorningar
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Appendix 7 - Oralt/mun- och tander

Innehallsansvarig: Folktandvarden Vastra Gotaland, Mun-H-Center

Vid EDS kan tander, tandkott och munslemhinna vara paverkade. Det ar dven relativt vanligt att tugg-
och kdakmuskulaturen ar latt uttrottbar med symtom som smarta och 6mhet i kinder och kakar.
Kakspanning och tandpressning férekommer, vilket kan leda till spanningshuvudviark. Overrérlighet

i kaklederna ses hos en del, framfér allt i unga ar, och kan innebara viss risk for luxation i kakleden.
Munslemhinnan kan vara skor och kanslig for skav eller till exempel etsande munvardsprodukter. Vid
sar kan lakningstiden och blodningstiden vara nagot foérlangd.

Vid parodontal EDS (pEDS) ar det vanligt att tandlossning utvecklas tidigt och snabbt (aggressiv
parodontit). Aven blottade tandhalsar (gingivala retraktioner) ar vanligt. Okad risk for tandlossning i
ovriga subgrupper har ej rapporterats.

Rad kring uppféljning och behandling

e Alla EDS-patienter rekommenderas ga regelbundet hos tandldkare som &r insatt i tillstandet och
bade kliniskt och med réntgen kontrollerar tander och deras stodjevdavnader.

e All tandvard bor ske med storsta forsiktighet och man bor vara medveten om att
lokalbed6vning kan vara smartsam och ge samre effekt an forvantat.

e Forebyggande atgarder mot karies och tandkottsinflammation bor sattas in.

e Vid eventuell tandreglering bor svaga krafter anvdandas och skav fran apparaturen férebyggas.
Lang retentionstid rekommenderas.

e En bettskena kan motverka tandgnissling och huvudvark samt avlasta kdklederna vid
kakledsproblem.

e Om storre ingrepp i munhalan skall utforas och det foreligger medicinsk risk (som till exempel
hjartfel) rekommenderas tandvarden ta kontakt med ansvarig lakare innan behandling.

Orofacial funktion: Svaljning, tal och rost

Personer med EDS och HDS kan ha problem med orofaciala funktioner eftersom bindvaven i muskler
och leder som &r involverade i svdljning och tal och kan vara paverkade. | huvud-halsomradet finns
manga sma muskler som ror sig i ett komplext koordinerat samspel och som ar beroende av den
stabilitet som bindvaven ger (1). Avvikande kadkledsfunktion, avvikande kraniofacial anatomi,
tandkottsinflammation, tandproblem, fodoamnesallergier och mag-tarmsymtom kan ocksa ge upphov
till atsvarigheter. Bade den vetenskapliga litteraturen (2) och den kliniska erfarenheten (3) visar att
patienter med EDS och HSD ofta uppvisar besvér i en eller flera av atandets faser: oral fas, faryngeal fas
(i svalget) och esofageal fas (i matstupen). Manga med EDS och HSD uppvisar ocksa andra problem

i huvudhalsomradet sa som laryngospasm (hEDS), hosta samt stimbandspaverkan med réstbesvar och
heshet som foljd (3).

68

Version 1-2024 (ersatter 2-2023)



Om at- och svaljsvarigheter/Dysfagi

Den som inte kan dta och svalja pa ett sakert och effektivt satt riskerar bade medicinska komplikationer
och en nedsatt livskvalitet. Dysfagi ar synonymt med at- och svaljsvarigheter. Dysfagi omfattar bade
sjalvupplevda symtom liksom avvikande undersdkningsfynd i dtandets olika faser. Dysfagi kan ta sig
olika uttryck, till exempel som tuggsvarigheter, upphakningskanslor vid svéaljning, matrester i mun och
svalg efter att man svalt liksom svarigheter att svalja saliv, medicin, dryck och foda.

Oral fas: Tuggsvarigheter ar ett vanligt symtom som ocksa rapporteras i flera studier (25%). Ofta i form
av uttrottbarhet. Det ar inte ovanligt att patienten sjalv gjort konsistensanpassningar och 6vergatt till
mer lattuggad mat. Dystoni i tungan kan paverka svaljningsinitieringen.

Faryngeal fas: Globus, satter i halsen, upprepade svaljningsforsok (39 %). Ineffektiv hdjning av
tungbenet medfor paverkad svéljningsinitiering (2). Troligen spelar bindvdvsdefekter en roll ocksa i
svalgets motorik.

Esofageal fas: Klinisk erfarenhet visar att manga med diagnoserna uppger en kansla av att maten aker
"upp och ner” i matstrupen, och ligger kvar lange innan den nar mage och tarm. Reflux kan bade ge
obehag samt paverka esofagus och orsaka strukturella férandringar. Troligen spelar bindvavavvikelser
en roll ocksa i matstrupens motorik.

Utredning och behandling av at- och svaljsvarigheter/dysfagi

Om en person med EDS och HDS upplever svarigheter med dtande ar det av storsta vikt att utreda
vilken eller vilka funktioner som p&verkar dtandet mest samt planera intervention. Atsvarigheter kan
leda till undernutrition vilken i sin tur kan leda till simre sarldakning, nedsatt immunforsvar, paverka
psykisk halsa (4) och ge 6kad trotthet (5) samt paverkan pa tillvaxt och utveckling hos barn (6). Ett
flertal professioner kan behdva involveras i utredningen sdsom 6ron-nasa-hals specialist,
gastroenterolog, tandldkare, logoped och dietist. En beddmning av oralmotorisk och sensorisk formaga,
orofaciala och dentala strukturer kan behdva kompletteras med en svaljrontgen (VFSS), en
fiberendoskopisk undersokning av svalget (FUS) samt en pH-matning i matstrupen for att undersoka
eventuell refluxsjukdom.

Behandling vid at- och svéljsvarigheter kan variera utifran individuella férutsattningar och vad
grundproblemet ar, till exempel att behandla mag-tarmsymtom, reflux, oral smarta eller ge energi- och
naringsberikade maltider/nutritionsbehandling. For manga personer med HSD/hEDS &r trotthet ett
stort bekymmer och det kan da vara lampligt att anvdnda kompensatoriska strategier som att &ta flera
sma energi- och naringstata mal per dag och konsistensanpassa maten for att minska energiatgangen i
matsituationen, sakerstalla nutritionen och ge battre férutsattningar for dtande (5). Mer specifik at-
och svaljtraning hos logoped kan ocksa vara aktuellt.
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Tal- och rostsvarigheter

Personer med EDS kan ha paverkan pa rost och tal. En kollagenrubbning som paverkar hela kroppen
paverkar ocksa leder och vavnader i larynx (7). Detta kan medfora paverkan pa rostkvalitet i form av
heshet och dven upplevd résttrétthet. Aven spanningar i kidkar och nacke kan ge upphov till
rostproblem.

Artikulationssvarigheter och daven mer sprakligt relaterade svarigheter kan forekomma. Flera
forskningsstudier rapporterar utvecklingsneurologiska tillstand hos barn och ungdomar med EDS (8)
dar tal- och spraksvarigheter och las- och skrivsvarigheter férekommer i varierande grad 13-48% (8).
Man har dven sett att barn med Developmental Coordination Disorder (DCD) och hypermobilitet hade
storre sprakliga svarigheter dan de barn som bara hade DCD (9). Artikulationsformagan kan paverkas av
lag muskeltonus (8).

Roststorningar hos bade barn och vuxna ska utredas av foniater och logopedisk behandling kan vara till
stor hjdlp. Barn med tal- och sprakstérningar och las- och skrivsvarigheter ska utredas av logoped och
insatser planeras i samrad mellan logoped och skola.
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Appendix 8 - Gynekologi obstetrik

Overrérlighet i leder dr generellt sett vanligare hos kvinnor &n hos mén. Det beror sannolikt pa
en grundlaggande skillnad i kdnshormonférdelning. Mans kénshormon domineras av
testosteron som bygger upp muskelmassa, som i sin tur stabiliserar leder och darmed minskar
symtomen.

Kvinnors kdnshormoner paverkar bindvadvens elasticitet och det ar darfor vanligt att kvinnors
symtombild férdndras bade vid pubertet och vid menopaus. Manga kvinnor upplever och att
symtomen paverkas dven under menscykeln.

Pa grund av den mer elastiska bindvaven har kvinnor med HSD/hEDS en 6kad tendens till
inkontinens, framfall och graviditetsrelaterad landryggs- och backensmarta. Det ar vanligt att
kvinnor med HSD/hEDS har oregelbundna, rikliga mensblédningar och smartsamma
mensperioder (dysmenorré). Samlagssmarta (dyspareuni) ses hos cirka 50 %. Detta ar nagot
kvinnorna sallan tar upp sjalvmant, men kan ge stort lidande.

Langvarig graviditetsrelaterad backensmarta ar vanligare bland kvinnor med generell
hypermobilitet och det ar darfor sarskilt viktigt for gravida med HSD/hEDS att tréna
regelbundet for att bibehalla en god muskel- och ledfunktion. De bor ocksa vara beredd att
anpassa sina vardagsaktiviteter och arbete till sin funktionsférmaga fram till férlossningen. Bara
i undantagsfall ar HSD/hEDS nagot direkt hinder for att bli gravid, det ar heller inget hinder for
att féda vaginalt.

Olika typer av gynekologiska och obstetriska tillstand kan behdva undersbkas av en gynekolog
till exempel for att utesluta att dysmenorré eller dyspareuni inte har nagra andra
bakomliggande orsaker. Det ar vanligt med backenbottenrelaterade besvar i form av smartor
och obehag pa grund av priméra spanningstillstand eller dysfunktionell muskelaktivering. Om
man misstanker en uttalad backenbottendysfunktion kan den undersékas och mojligen aven
behandlas av en fysioterapeut med sarskild kompetens inom det omradet.

Omhandertagandet ur gynekologiskt och obstetriskt perspektiv ar likvardigt for kvinnor med
hypermobilitet som andra kvinnor. Om det uppstar specifika besvar fér kvinnor med HSD/hEDS
far detta utredas ur ett personcentrerat perspektiv.
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Appendix 9 - Barn och ungdomar

Det ar viktigt att ha HSD/hEDS och hypermobilitet i atanke som biomekanisk forklaring till
muskuloskeletal smarta hos barn. Barn med funktionsbegransande muskuloskeletal smarta bér med
fordel bedomas pa en barnmottagning och ofta ar differentialdiagnostiken bred, alltifran vaxtvark till
barnreumatism (JIA).

Ledoverrorlighet ar i grunden ett normaltillstand hos sma barn och hypermobilitet ar vanligt
forekommande aven hos aldre barn och ungdomar. Bland pojkar i aldrarna 11-17 ar ar forekomsten av
hypermobilitet 10-15 %, och for flickor &r den 20-40 % 1). Hypermobilitet ar sdledes en del av
normalvariationen och behover inte leda till nagra symtom. Daremot bor hypermobilitet som skapar
svarigheter, som exempelvis smarta och trétthet, utredas.

Barn och ungdomar med HSD/hEDS rapporterar lagre hdlsorelaterad livskvalitet (HRQOL) jamfort med
friska barn, vilket framfor allt kan tillskrivas smarta och trotthet (2-3). Det ar viktigt att kartlagga hur
dessa symtom paverkar daglig funktion sasom skolgang, socialt umgange, deltagande i fritidsaktiviteter
och somn. Detta gors foretradesvis genom multiprofessionella bedémningar och bred samverkan med
familj, skola och vid behov BUP och socialtjanst.

Diagnoserna HSD och hEDS ar en beskrivning av hur manga diagnoskriterier en individ uppfyller vid
undersokningen och inte en gradering av lidande eller funktionsnedsattning (4). Graden av
samsjuklighet har oftast en stor paverkan pa livskvalitet och funktion.

Diagnosen bor baseras pa diagnoskriterierna och darfér bor en generaliserad hypermobilitet pavisas
vid diagnossattning av hEDS.

Symtom hos barn:

*Qverrorliga leder — Patagligt viga i flertal leder, férdelat dver hela kroppen, jamfért med
jamnariga. Onaturliga vilostallningar.

*Forsenad motorisk utveckling, sen gangdebut, balans- och koordinationssvarigheter.

*Smartor i underbenen kvallstid — ofta relaterad till anstrangning. Misstolkas manga ganger som
vaxtvark.

*Forstoppning — ofta behandlingskravande. Férekommer hos majoriteten av barn med HSD/hEDS.
*Smarta och trotthet efter fysisk anstrangning som inte star i proportion till graden av belastning.
*Insomningssvarigheter, svart att hitta vilsam position, motorisk oro.

*Det ar vanligt med asymtomatisk hypermobilitet under barndomen. | samband med pubertet kan
det forekomma att flickor debuterar med muskuloskeletal smarta.

*Rastloshet, svart att sitta still, svart att hitta en bekvam viloposition pa grund av hypermobilitet
vilket kan tolkas som neuropsykiatriska symptom.
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*Nedsatt narminne och koncentrationsférmaga pa grund av trétthet kan férekomma och paverka
skolprestationen.

*Neuropsykiatriska symptom, diagnoserna ADHD och Autismspektrumtillstand ar tydligt
overrepresenterade.

*Finmotoriksbesvar pa grund av 6verrorliga/ instabila finger- och handleder vilket kan visa sig som
svarigheter att skriva for hand.

*Okad benidgenhet for stora bldméarken vid mindre trauman.

*Restriktiv dtstorning / uttalat selektivt dtbeteende ar dverrepresenterat.

Skolan

Barn med misstankt HSD/hEDS kan ha svarigheter och problem i skolan. Barnen bor delta i skolidrott
och fysiska fritidsaktiviteter men en satsning pa mer extrem elitidrott kan i vissa fall avradas. Viss

skolanpassning kan behdva goras beroende pa individens férutsattningar. Vardnadshavare och skola
bor ha en dialog for att hitta I6sningar som tar hansyn till det individuella barnets férutsattningar och
behov. Anpassningar kan bade vara riktade mot hypermobilitet och mot neuropsykiatriska symptom.

Exempel pa anpassningar ar: skrivhjalpmedel, sitthjalpmedel, mikropauser, dubbla uppsattningar
bocker, delvis anpassad skolgymnastik, dator/lasplatta, skolskjuts. Vid uttalad trotthet/orkesloshet
med frekvent oplanerad skolfranvaro sa kan anpassat skolschema vara motiverat.

Det kan forekomma att skola och vardnadshavare uppfattar barnets besvar olika, dar skola ser ett
aktivt barn och vardnadshavare ser efterféljande smarta och trotthet pa kvallen. Upplevd misstro och
olika syn pa barnets symtom kan leda till ytterligare beskyddande atgarder fran vardnadshavares sida.

Diagnostik av barn:

Diagnosticering av hEDS och HSD baseras pa kliniska kriterier och symtombeskrivning. Det kan vara
viktigt att folja ett barn 6ver tid innan diagnos sakerstalls och dokumenteras. Diagnosen hEDS satts
med fordel efter pubertet da barnet vuxit klart och om symtom kvarstar.

Nackdelar

e 2017 ars diagnoskriterier for hEDS ar ej validerade for barn. Nya barnkriterier har publicerats 2023
men ar inte etablerade i kliniskt bruk (5).

e Specifik botande behandling saknas.

e Risk for stigmatisering, da besvadren kan andras patagligt under pubertet och vuxenalder.

e Riskerar att begrdnsa sociala aktiviteter och aldersadekvat beteende.
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Fordelar

e Medicinskt underlag for relevant information till skolan.

e Hitta vanner med likartad problematik.

e Lattare att tolka manga av de oklara symtom som férekommer.

e Fa en forklaringsmodell till manga av symtomen.

e Kan ge stdd i att vagleda betraffande livsstil och lampliga aktiviteter.

e Okar tillgdngen till symtomatisk behandling av associerade besvar (s& som smérta, sdmnstorning,
neuropsykiatriska symtom och dysautonomi).

e Tillgodose riktade och individanpassade insatser fran lakare, arbetsterapeut, fysioterapeut, kurator,
psykolog och skolhalsovard/elevhalsoteam.

e Tidiga behandlingsinsatser minskar sannolikt risken for langvarig smartproblematik och nociplastisk
smarta/central sensitisering.

Nar bor man misstinka annan orsak?

Barn med dessa symtom kommer primart for bedémning inom primarvarden men remitteras ofta till
ortoped-, barnreumatolog- eller allmanpediatrisk mottagning. Det ar avgérande att utreda och utesluta
annan behandlingsbar orsak till symtom fran bindvav.

Stora omotiverade blamarken — koagulationsrubbning, hematologiska sjukdomar.
Asymtomatisk hypermobilitet med smarta som inte ar associerad till hypermobilitet.

Svullna leder — JIA (Juvenil Idiopatisk Artrit).

Uttalat muskelsvaghet — Neuromuskulara sjukdomar eller annan genetisk avvikelse.
Oforklarliga symtom nar HSD/hEDS uteslutits — Minchhausen by proxy (barnmisshandel genom
forfalskning av symtom).
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Appendix 10 - Personcentrerad anamnes

Redan under samtalet kan personens berattelse tillsammans med observerat rorelse- och
hallningsbeteende ge indikationer om hypermobilitetsrelaterad problematik. laktta exempelvis
sittstallning, ledernas position i till exempel fotter, armar och rygg samt gangmonster och
uppresning. Kroppens historia kartlaggs genom att fraga efter hur patientens motorik,
ledfunktion, balans och koordination var som barn. Hur fungerade kroppen under barndomen
och senare ilivet? Nardebuterade smartan och hur har smartutvecklingen sett ut? Vilken
erfarenhet finns av ledinstabilitet, luxationer, trauma eller operationer?

Kartlagg aktuella besvar samt paverkan pa funktion, aktivitet och delaktighet:

e Smarta: Beskriv smartans karaktar, dygnsvariation, smarta vid aktiviteter eller sa kallad
eftersmarta som kan komma langt efter aktiviteten, skatta smartintensitet med VAS eller
NRS (Numeric Rating Scale) samt lat personen fylla i en smartteckning.

o Fysisk aktivitetsniva och aterhamtning: Beskriv hur mycket vardagsmotion som finns under
dagen och mangden av fysisk traning, men ocksa liggande och stillasittande. Hur ser
balansen ut med mojlighet till aterhamtning efter aktivitet?

e Fritidsintressen, arbete/studier i vilken grad paverkas personens egna mal av besvaren?
e Somn: somnmangd, upplevd sémnkvalitet och upplevelsen av att vara utvilad.

o Uttrottbarhet/fatigue: hur personen upplever sin trotthet, saval den fysiska som den
mentala.

e Autonoma symtom: férekomst av yrsel, hjartklappning, magproblem, besvar med
temperaturreglering som exempel pa symtom fran dysfunktion i det autonoma
nervsystemet. Instrumentet SCI-93 Stress and Crisis Inventory kan ge vagledning.

e Stressymtom och spanningsproblematik: Nar kidnner personen av stress, nar ar hen utan
stress? Vilka symtom knyter hen samman med upplevelsen av stress? Vad betyder
spanningsproblematik for personen? Vilka verktyg har hen for att minska upplevelsen av
stress?

e Psykisk hdlsa: Instrumentet HADS (Hospital Anxiety and Depression Scale) kan ge en
fingervisning om forekomst av angest/depression. Samtala om hur det i sa fall paverkar
vardagen.

o Personlighetsdrag: Vill personen helst ha fullt upp med hogt aktivitetstempo? Vilka krav
staller hen pa sig sjalv och sin omgivning? Har hen stort behov av kontroll?

e Psykosocial situation: Hur ser hemsituationen ut, finns stéd, finns orosmoment, hot och
social isolering eller annat som kan paverka personens psykosociala situation.

e Hereditet: Finns arftlighet for liknande besvar?

¢ Neuropsykiatrisk funktionsvariation: Kartlagg férekomst av ev. neuropsykiatrisk
funktionsvariation som ska beaktas vid upplaggning av behandling.
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