onemocnéni quoad vitam je pfizniva, ale v pii-
padé rozvoje organovych komplikaci mize
vyustit v trvalou morbiditu.

EDS je souhrnné oznaceni pro skupinu
vrozenych onemocnéni pojivové tkané.
Patogenetickym podkladem jsou mutace
gend, které zpUsobuji defektni syntézu
kolagenu. To vede k typickym klinickym
projevim onemocnéni, kterymi jsou kozni
hyperexcibilita, kloubni hypermobilita a po-
Skozeni dalsich organ, resp. orgdnovych
systém (skelet, kosterni svalovina, srde¢ni
chlopné, cévy, oko aj.). Prevalence je udé-
vana v sirokém rozptylu 1:5000-100000
aje dUsledkem toho, Ze soucasna klasifikace
EDS zr. 2017 vychazi z poznatkd molekularni
diagnostiky, kdy je rozliSovano 13 subtypu
tohoto onemocnéni, jejichz dédi¢nost je
autozomalné dominantni nebo autozomélné
recesivni. Slozitost EDS umociuje poznatek,
Ze nékteré subtypy mohou mit patologii ve
vice genech a jedna varianta choroby proto
mUize mit i vice typl dédi¢nosti. Vse vyse

uvedené se tak promitd do znac¢né variabil-

KLOUBNI HYPERMOBILITA A GORLINOVO ZNAMEN(

Diagnostika kloubni hypermobility — Beightonovo skére

Hodnoceny znak Negativni Jednostranny Oboustranny
Pasivni apozice palce k flexorové strané

predlokti s dotykem 0 ! 2
Pasivni dorziflexe maliku >90° 0 1 2
Hyperextenze v loketnim kloubu > 10° 0 1 2
Hyperextenze v kolennim kloubu > 10° 0 1 2
Predklon pfi fixovanych kolennich kloubech v extenzi, kdy se dlané dotknou zemé: 1 bod

Hodnocenf: pro hypermobilitu svéd¢i hodnota > 5 bodU

niho spektra klinickych pfiznaki a tize po-
stizeni jednotlivych nemocnych. Neni proto
zadnou vzacnosti, ze mezi nositeli stejné
mutace jsou fenotypické projevy EDS roz-
dilné; bylo tomu tak i v nasem pfipadé, kdy
chlapcova sestra méla fadu pfiznak EDS
zfetelnéji vyjaddieny nez on. U déti s kloub-
ni hypermobilitou je mozno v podminkach
bézné pediatrické praxe alespon orientacné
s vyhodou vyuzit Beightonovo skére (Tab. 1).
P¥i pozitivnim skoére a pouze izolované hy-
permobilité je viak vhodné zvazit, zda dité
nema kloubni hypermobilitu podminénu
télesnou aktivitou, pfi které je hypermobilita
cilené trénovana (gymnastika, atletika, ba-
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let/tanec). V pfipadé diagnostickych rozpaku
je racionalni dité odeslat na specializované
dermatologické pracovisté, kde se rozhodne
o dalsim postupu. | presto, ze k diagnéze
EDS lze vyuzit histologické vysetfeni vzorku
klze, je nejpresvédcivéjsi geneticka analyza.
Nemocni's EDS musi byt v trvalém komplex-
nim sledovani.

Pozn.: plivod eponyma EDS — onemocné-
ni poprvé popsal (1901) dansky dermatolog
Edvard Ehlers, nasledné (1908) francouzsky
dermatolog Henri-Alexander Danlos uvedl
hlavni znaky choroby. Neni bez zajimavosti, ze
onemocnéni zminuje jiz Hippokrates 400 let

pf.n. .
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