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U 15letého chlapce s  podezřením na 

Ehlersův-Danlosův syndrom (EDS) bylo prove-

deno cílené komplexní vyšetření. Rozhodující 

pro toto vyšetření bylo, že EDS prokázala ge-

netická analýza jeho 9leté sestry, ale také to, 

že přibližně od školního věku byla u chlapce 

pozorována kloubní hypermobilita a její pří-

čina nebyla prozatím objasněna. Matka obou 

sourozenců je zdravá, otec je heterozygotem 

Leidenské mutace (FV Leiden), oba rodiče ne-

mají projevy EDS; údajně jeden z prarodičů 

má některé klinické příznaky EDS vyjádřeny, 

ale genetické vyšetření provedeno nebylo. 

Osobní anamnéza hocha je bez pozoruhod-

ností, mívá běžnou nemocnost, ve věku 13 r. 

byla u něj prokázána identická varianta FV 

Leiden jako u otce. Pohybově je chlapec velmi 

aktivní (fotbal, florbal, stolní tenis).

Fyzikálnímu nálezu dominovaly tyto 

odchylky: mírná kožní hyperextenzibilita, 

jemná/hebká kůže, hypermobilita kloubů 

(Obr. 1), snížená podélná a příčná klenba no-

hou a Gorlinovo znamení (Obr. 2). Molekulárně 

genetickým vyšetřením byla prokázala muta-

ce genu COL5A1 v  heterozygotním stavu 

a chlapec tak má klasický typ EDS (identický 

nález jako u sestry). Vyšetření dalších odbor-

ných specializací (kardiologie, neurologie, 

oční, sonografie břicha a pánve) zaměřená 

na možné postižení jiných orgánů při EDS byla 

s normálním nálezem; ortopedie doporučila 

cviky k úpravě plochonoží, rehabilitace se-

stavila hochovi individuální kinezioterapii se 

zaměřením na kontrolu pohybových stereo

typů. Chlapec zůstává v trvalém sledování, 

kdy nejméně 1×/rok by se měla jednotlivá 

specializovaná vyšetření opakovat. Prognóza 
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Obr. 1.  Projev kloubní hypermobility – při před­
klonu a fixovaných kolenních kloubech v extenzi 
se vyšetřovaný dokáže dotknout dlaněmi země

Obr. 2.  Gorlinovo znamení – schopnost dotknout 
se nosu špičkou jazyka


