SJUKRATILFELLI

Ehlers-Danlos-heilkenni af gerd IV.
Sjukratilfelli og sjukddmseinkenni

Signy Asta Gudmundsdéttir', Pall Helgi Méller'2, Reynir Arngrimsson'

ara). Flestir h6fdu auk pess vaegari einkenni, einkum fra stodkerfi og
haé, svo sem aedahnuta, voru marblettagjarnir, voru med punna hud og
bersasjar blaaedar, endurtekin lidhlaup eda ilsig. Hvorki legbrestur né
fyrirburafaedingar greindust hja konum. Medferdarirraeedum og tilldgum
ad reglubundnu eftirliti eru gerd skil i greininni.

Lyst er sjukraségu og einkennum fullordins fo6lks sem hefur greinst med
Ehlers-Danlos-heilkenni af gerd IV & Islandi asamt yfirliti um Il helstu
einkenni sjukdémsins. Alvarlegir fylgikvillar hafa greinst i fjorum ein-
staklingum, tveir voru med garnarof vid 32 ara aldur, tveir létust eftir
6saedarrof (34 og 44 ara) og einn greindist med vikkun & 6saedarrot (36
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Inngangur

Ehlers-Danlos-heilkenni (EDS) er hépur arfgengra
bandvefssjukdéma sem skipt er i 6 undirflokka (tafla I).
Hver undirflokkur hefur sin sérkenni en allir einkenn-
ast af minnkudum styrk og heilleika hudar, lida, ada
og annarra vefja.! Heilkennid er sjaldgeeft en pad kemur
fyrir hja einum af hverjum 10.000 til 25.000 feeddum
einstaklingum.? Undirflokkarnir eru komnir til vegna
olikra stokkbreytinga sem leida til galla i myndun,
seytun eda starfsheefni kollagena eda ensima sem taka
patt i framleidslu og vinnslu pess.* I EDS IV verdur
stokkbreyting i COL3A1-geni sem leidir til myndunar
afbrigdilegs prokollagens III sem frumunni tekst hvorki
ad seyta né nyta 4 edlilegan hatt.* > Alvarlegustu ein-
kenni EDS IV eru alvarlegir aedasjiikdémar, svo sem
6saedarrof, garnarof og legbrestur i feedingu (tafla II).>”
Hér er lyst einkennum einstaklinga i einni islenskri fjol-
skyldu par sem sjikdémurinn hefur greinst og fjallad
um helstu sjikdémseinkenni og fylgikvilla sem fram
geta komid i pessum sjikdémi.

Sjukratilfelli

Af 10 einstaklingum sem sjikdémsgreiningin hefur
verid stadfest hja eru 7 enn a lifi. Sjikdémurinn var
fyrst stadfestur hja konu (32 ara) med garnarof, en mo0o-
ir hennar hafdi einnig fengid garnarof mérgum arum
adur pegar hin var 4 sama aldri. Fjorir einstaklingar
eru latnir og 1 tveimur tilvikum reyndist ddnarmein
peirra vera 6sedarrof (34 ara og 44 ara).

Samkveemt sjikra- og krufningaskyrslum er heaegt
ad rekja EDS IV i pessari fjolskyldu aftur til einstak-
lings I-1 sem vard bradkvaddur arid 1956, adeins 44 ara
ad aldri. I krufningu kom { ljés stér pverrifa & 6seed-
inni. Flysja hafdi rutt sér leid nidur ad hjarta og 6saedin
hafdi rofnad inn i gollurshisid. Hjartavodvinn og
garnir voru meyrar og rofnudu i sundur vid minnstu
snertingu. Einnig fundust allmargir marblettir, en allir
framangreindir peettir gefa til kynna ad um hafi verid
ad reda EDS IV-heilkennid. Einstaklingur I-1 hefur
eignast 23 afkomendur en af peim hafa 9 sjikdéminn
(39%) (mynd 1).

Tafla . Undirflokkar Ehlers-Danlos-heilkennis samkvaemt Villefranche-flokkunarkerfinu. Tafla stadfaerd eftir Beighton'og Germain.™

Nuaverandi flokkun | Fyrrum heiti Klinisk einkenni Erfoir Stokkbreyting
Hefébundin EDS | Mjuk teygjanleg hud. Marblettir. Sigarettupappirslik &r. A-litnings COL5A1
(Classical) Yfirhreyfanleiki lidaméta. Litil hrif & innri liffeeri. rikjandi

EDS Il Likt og EDS | en veegari svipgerd COL5A2
Lidugleika EDS Il Mjuk teygjanleg hud. Yfirhreyfanleiki lida. A-litnings Opekkt
(Hypermobility) Endurtekin lidhlaup. Pralatir lidverkir. rikjandi
Adabreytingar EDS IV Punn gegnsae hud. Bersagjar blazedar. Marblettagirni. A-litnings COL3A1
(Vascular) Adbarof. Garnarof. Einkennandi andlitsfall. rikjandi
Hryggskekkju EDS VI Meirihattar vodvaslappleiki vid feedingu. Hryggskekkja. A-litnings Lysyl hydroxylasi
(Kyphoscoliosis) Vidkvaem augnhvita og augnrof. vikjandi
Lidloss EDS VIIA Medfaett mjadmalidhlaup. Mikill lidleiki. A-litnings COL1A1
(Arthrochalasia) EDS VIIB Endurtekid lidhlaup. rikjandi COL1A2
Hudsprettu EDS VIIC Mjég mjuk og vidkveem hud, ekki yfirteygjanleg. A-litnings Skortur & N-préteasa
(Dermatosparaxia) Marblettir. Naflakvidslit. vikjandi

LAKNAbDIadis 2012/98 355



SJUKRATILFELLI

Rof & 6saed
d. 44 ara
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d. 44 ara
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d.514ra

Garnarof 32 ara
[33 ara)
Lykill
[Jket [l KeimesEDSV [ Latin
Q Kona ‘ Kona med EDS IV /@ Latin

Mynd 1. Allir sem hifdu stadfesta greiningu d EDS-1V drid 2011 voru tir somu fjol-
skyldu.

[37 ra)

[36 ara)

[ kjolfar greiningar upphafstilfellis var 68rum eettingjum bod-
inn vidtalstimi hja leekni og DNA-erfdagreining framkveemd ef
sjukdémseinkenni uppfylltu skilmerki sjikdémsins eins og lyst er
i toflu II. Helstu sjikdémseinkennum patttakenda er lyst i toflu
III. Fimm einstaklingar hofou fengid einn eda fleiri meirihattar
fylgikvilla EDS IV. Alls hafa prir fengio vandamal tengt 6seedinni,
tveir létust ungir vegna 6seedarrofs og einn (III-2) greindist med
haekkadan blédprysting og vikkun a ésedarrét 36 dra gamall.
Krufning (II-1) leiddi i lj6s flysjun & kvidarhluta éseedar sem nadi
nidur ad garnahengisslageedum. Bleeding var vida, medal annars
inn 1 gollurshiis og aftanskinubil. Osadin var mjog gronn og med
vefjavanproska (hypoplasia) en pad hefur liklega verid orsakavald-
ur flysjunarinnar.

Tveir einstaklingar hafa fengid garnarof, badir vid 32 ra aldur,
og purftu ad fa timabundid garnastoma. Hja II-2 komu eftirfarandi
fylgikvillar fram: lungnarek, samfall & haegra lunga, lungnaha-

Tafla Il. Adal- og vidbdtarskilmerki fyrir EDS IV.

Tilvist tveggja eda fleiri adalskilmerkja er naudsynleg til kliniskrar greiningar. Ef
adalskilmerki vantar eru vidbotarskilmerki ein og sér ekki nog til pess ad stad-
festa greiningu. Tafla stadfeerd eftir Beighton.’

Adalskilmerki
- /Edarof
- Garnarof
- Rof & legi @ medgdéngu
- Fjdlskyldusaga um EDS IV

Viébdtarskilmerki
- Punn, gegnsze hud
- Marblettir
- Einkennandi andlitsfall (punnar varir, beint nef, litil haka og
breidleitur augnsvipur)
- Otimabaer éldrunareinkenni Gtlima vegna taps & kollageni og fitu i hudbed
- Yfirhreyfanleiki smarra lida handa og féta
- Sina- og eda vodvaslit
- AEdahnutar
- AEdaflekja i heila
- Loftbrjost / bl6d- og loftbrjést
- Endurtekin lidhlaup
- Medfaett mjadmalidhlaup
- Klumbufétur
- Ryrnun tanngéms
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Mynd 2. Ljésmynd af yfirhreyfanleika i lidamotum:

(A) Adeins einn var med aukinn hreyfanleika i olnbogalid.

(B) Aukinn hreyfanleiki { hniialidum handar fannst i tveimur sjiiklingum.
(C) Prir voru med aukinn hreyfanleika { fjeerlioum fingra.

prystingur og lifhimnubélga. Illa gekk ad hemja bl6drek til lungna
svo dkvedid var ad binda fyrir holaed (vena cava ligature). Vid pa
adgerd rofnadi holedin adur en heegt var ad binda fyrir hana og
lendarslageed rifnadi en pad jok bleedinguna verulega. Sjiklingur-
inn greindist 34 drum sidar med bradakvidverki og stiflu i eedum
til garna og vard ad fjarlaegja hluta af smapsrmum og ristli. { kjol-
fario fylgdi erfid sjikrahtslega med samfalli & lunga og drepi i
hud. Sjiklingurinn vard bradkvaddur nokkrum manudum sidar,
66 4ra ad aldri. Hja III-4 voru vandamal vid tengingu garnastém-
ans, drep i slimhid og syking undir hiid 1 vinstri flanka.

Fimm einstaklinganna hafa verid metnir me9 tilliti til vidbétar-
skilmerkja (tafla III). Algengustu einkenni sem fundust voru mar-
blettir (n=>5), eedahnitar (n=4) og ilsig (n=4). Allir sogdust peir
vera mjog marblettagjarnir og med aukna bledingartilhneigingu.
Storkutimi var meeldur hjé einum einstaklingi arid 1980 og reynd-
ist edlilegur. Bleedingartilhneigingin lysti sér helst i bleedingum
fra gémi vid tannburstun, erfidleikum vid ad stodva bleedingar vid
tannvidgerdir og langdregnum bledingum fra hidsarum. Allar
konurnar lystu miklum tidableedingum. Eftir nalarsynatoku dr
lifur fékk einn einstaklingur bleedingu undir lifrarhydi sem rofn-
adi inn 1 kvidarhol med lifhimnubdlgu 1 kjolfarid. Fjorir af fimm
reyndust vera med edahntta og hofou tveir peirra farid i adgerd
af peim orsékum.

Fjorir einstaklingar hofdi fengid lidhlaup i axlar, bringu- eda
vidbeinslid, framristarkjikulidum eda volubeinslid. Einn var tal-
inn hafa lidhlaup 1 vinstri mjodm vid tveggja manada aldur en sd
greining var aldrei stadfest. Annar hafdi fengid endurtekin lid-
hlaup 1 6x] og tvisvar sinnum farid i adgerd a badum axlarlioum.
Tveir lystu smellum og leesingum 1 kjalkalid og tveir hofou rifid
lidpofa 1 hné. Fjorir af fimm voru med ilsig. Ein kona var med fra-
skeifa adlogun og ilsig 4 bAdum f6tum sem rakid var til lidhlaups &
volubeinslid. Pessi kona hafdi farid { stifun 4 bAdum 6kklum. Einn
hafdi fengid fyrirvaralaust slit 4 hasin.

Vid skodun voru prir med aukinn lidleika i fjeerlioum fingra
og tveir med aukinn hreyfanleika i hndalidum (mynd 2). Adeins
einn var med aukna hreyfigetu i olnboga en tveir voru med aukna
hreyfigetu 1 hnélidum. Allir kvértudu um langvarandi verki f sma-
lidum handa (n=1), olnboga (n=1) og spjald- og mjadmabeinslid



Tafla lll. Klinisk einkenni og heilsufarspaettir fjélskyldumedlima med EDS IV.
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Tilfelli Andlit Huo Lisir Adar Annad
1-1 Marblettir. Bradkvaddur, pverrifa { DNA-greining ekki gero.
T briésthluta észedar og flysjun
nidur i gollurshus.
-1 Rof og flysjun & kvidarhluta DNA- greining ekki gero.
T 6szedar.
1I-2 Mjétt beint nef, punnar varir. Punn, vidkveem og lIsig. Ekki Miklar bleedingar i adgerd. Rof 4 ristli.
T Langt milli augna. gegnsae hud. Marblettir. yfirhreyfanleiki. Adahnutar. 2°spangarbrestur i faedingu.
Smellur i kjalkalid. Stifla { 2@6um til smaparma DNA-greining jékvaed.
Krepptar teer. og ristils.
1I-3 Blaaedaber. Adaflekja i heila. Lést ar DNA-greining neikvaed
T heilablaedingu.
-1 Mjétt beint nef. Punnar varir, stér Punn, vidkveem, gegnsae Ekki yfirhreyfanleiki. Adahnutar. Spangarbrestur vid fadingu.
augu, langt milli augna. hud. Bersagjar blaaedar. Ostodugleiki i hné. Miklar tidableedingar.
DNA-greining jakvaed
-2 Beint nef, punnar varir. Hudslit & innanverdum lIsig. AOahnutar. Vikkun & ésaedarrét (4,1 cm)
Langt & milli augna. upphandlegg. DNA-greining jakvaed.
Marblettir.
-3 Beint nef, punnar varir. Stér augu. Aukinn lidleiki. Sarsaukafullar og miklar
Breidleitur augnsvipur. lIsig. tidablaedingar.
Leesing i kjalkalid. Spangarbrestur vié faedingu.
Stodkerfisverkir. Grindargliénun.
DNA-greining jakvaed
-4 Mijétt beint nef, punnar varir. Punn, vidkvaem gegnsae lIsig. Marblettagjérn. Rof a ristli. Samgréningar i
Breidleitur augnsvipur. had. Bersaejar blaaedar. Endurtekin lidhlaup. Adahnutar. grindarbotni.
Blaleit augnhvita. Marblettir. Kroniskir lidverkir. DNA-greining jakvaed.

(n=1). Einn hafdi greinst med sinabdlgur og annar med vefjagigt.
Tveir hofou einkenni um fétadeird. Fjérir voru a langvarandi
verkjalyfjamedferd vegna pralatra stodkerfisopaeginda.

Enginn reyndist vera med ofurteygjanlega hid eda sigarettu-
pappirslik 6r. Hja premur var sargréning edlileg og or vel formud.
Hins vegar hofou tveir sogu um ljétan orvef og lélega sargron-
ingu, medal annars i kjolfar garnaadgerdar par sem upp kom
glidnun i kvidvegg og purfti ad flytja til hiid 4 net par sem ekki
tokst ad sauma sarkanta beint saman. Prir voru med punna hid
og bersajar bldeedar sem voru sérstaklega aberandi yfir 6xlum,
framanverdum brj6stkassa og handleggjum. Ein kona var med
miklar punktbleedingar (petechiae) 1 hid fotleggja en pad lysti sér {
raudum flekkjum & steerd vid tituprjéonshaus (mynd 3).

Helstu einkenni { andliti sem lyst hefur verid i ESD-IV eru stor
augu, beint fingert nef, punnar varir og eyru 4n eyrnasnepils. Oll
pessi einkenni voru mjog veeg eda ekki til stadar hja patttakendum
pessarar rannséknar. Otimabeer 6ldrunareinkenni i andliti og hid
dtlima er vel lyst i EDS IV og hefur verid talid tengjast ryrnun
4 hiiobedsfitu. Adeins einn patttakandi hafdi merki um slikt {
héndum.

Blédprystingur var meeldur hja fjérum einstaklingum. Medal
slagbilsprystingur var 128 mmHg en medal panbilsprystingur
var 89 mmHg. Blodprystingur eins einstaklings meeldist 165/110
mmHg. Sa var ekki 4 hdprystingsmedferd. Tveir sjiklingar voru 4
bl6dprystingsleekkandi lyfjum en peir voru med 114/83 mmHg og
120/90 mmHg i bl6dprysting.

Meelingar a likamshlutféllum, svo sem lengd fadms, heedar
og handa, syndu litil fravik fra pvi sem btiast méatti vid. Hlutfall
fadms/heedar var innan vidmidunarmarka hja 6llum nema einum

.r]‘-g: .

Mynd 3. Myndir sem sijna
einkenni frd hiid og eedakerfi.
(A) Daemigert er ad adar séu
berseejar d bringu, oxlum og
koid.

(B) Punktblaedingar i hiid
fotleggja 1 kjolfar hareydingar-
medferdar.

(C) Neermynd af hild, punkt-

blaedingar eru d sterd vid
titupjonshaus.
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(1,06). Onnur hlutfsll, svo sem fingurlengd/handarlengd, voru
innan vidmidunarmarka. Meelingar a bili milli augnkréka og mid-
punkta sjaaldra lagu vido 99. hundradsmark hja tveimur einstak-
lingum, sem undirstrikar ad peir voru breidleitir, en hja 6drum var
sliku ekki til ad dreifa.

Prjar konur med EDS IV hofdu eignast born adur en peer
greindust med heilkennid. Enginn meirihattar fylgikvilli kom
fram 4 medgongu eda i feedingu. Engin kvennanna fékk legrof vio
medgdngu en spangarbrestir komu fram i 6llum feedingum nema
einni, en par var barn tekid med bradakeisara vegna andlitsstoou.
Fyrirmalsrifnun belgja var ekki vandamal { pessum feedingum.
Adeins eitt barn feeddist fyrir timann (36 vikur) og hja konu II-2
rifnudu saumar upp vegna lélegs bandvefs og vard ad sauma
aftur. Allar konurnar lystu sarsaukafullum og miklum tidableed-
ingum. Ein kona hafdi farid i ttskropun vegna mikilla bleedinga.
Hja henni var leg sidar fjarleegt ad fullu dsamt eggjastokkum og
eggjaleidurum 1 kjolfar greiningar 4 legslimuofvexti. I adgerdinni
kom rof & aedar, haegri pvagleidari var tekinn 1 sundur, auk rofs a
gorn. [ adgerdalysingu kemur fram ad illa hafi gengid ad f4 sauma
til ad halda og vefir hafi verid vidkveemir og latid undan minnsta
ataki. Ekki tokst ad endurtengja heegri pvagleidara og i dag er
nyrad Ostarfheeft.

Sjikdémsgreining var stadfest med DNA-profi og vid sam-
anburd i gagnabanka telst vera um ad reeda nytt afbrigdi af
spleesstokkbreytingu i COL3A1, ¢.3417+5G>A / (IVS47+5G>A) 1
COL3A1. Stokkbreytingin 1 COL3A1 felst 1 pvi ad purin-nikleét-
10i0 gtanin (G) & litningi ntimer 2 er skipt 1t fyrir pyrimydin-
nutikle6tidio adenin (A) 4 5 enda innradar niumer 46. Petta leidir
til brottfalls & tr60 nimer 47 pannig ad 18 amindsyrur, i stoou
955-972, 1 priprada helix-hluta prétinsins prokollagen af gerd III
falla 1t og eru ekki tjadar. Af peim 18 aminésyrum sem falla tit eru
6 glysin, fjorar prolin, prjar alanin og tveer glitamin. Ein is6lusin-,
serin- og arginin-aminésyra falla einnig tt.

Umraeda

Greining 4 EDS1V getur verid erfid par sem einkenni eru breytileg,
greiningarrannsoknir floknar, hatt hlutfall tilfella eru komin til
vegna nyrra stokkbreytinga og fjolskyldusaga er ekki leidbeinandi
nema { raimum helmingi tilfella. Lagt nygengi heilkennisins gerir
pad enn fremur ad verkum ad fair leeknar hafa reynslu af kliniskri
greiningu pess. Vid sjuikdémsgreiningu 4 EDS IV er studst vid
adal- og viobotarskilmerki Villefranche-flokkunarkerfisins' sem
samanstanda af kliniskum einkennum og fj6lskyldusdgu sjiik-
lings (tafla II). Adalskilmerkin eru aedarof eda rof a innri liffeerum
eins og legi og gornum, dsamt jakveedri fjolskyldusogu. Hafi ein-
staklingur eitt eda fleiri adalskilmerki bendir pad sterklega til
ad hann hafi heilkennid. Pannig er tilvist eins eda fleiri adalskil-
merkja naudsynleg til sjikdémsgreiningar. Tilvist eins eda fleiri
viobétarskilmerkja gefa hins vegar til kynna tiltekinn undirflokk
af EDS, en ef adalskilmerki vantar eru vidbétarskilmerki ein og sér
ekki neeg til pess ad stadfesta greininguna.! Kliniskri greiningu
skal alltaf fylgja eftir med rannsékum & vefja- eda bl6dsynum til
ad stadfesta greiningu. P4 er leitad a0 afbrigdileika i framleidslu og
seytingu a prokollageni IIL* Einnig er heegt ad skoda hvort stokk-
breyting i COL3A1 geni sé fyrir hendi”
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[ fjolskyldunni sem hér um raedir koma fram helstu og alvar-
legustu fylgikvillar EDS IV, en p6 ekki legrof og feedingar hafa
gengid vel. Alvarleg vandamal i medgongu kvenna med EDS IV
eru vel pekkt, til deemis blaeding 1 kjolfar rofs 4 meginedum legs.*
Einnig geta garnir, leggong, spangarsvaedi, endaparmur, pvagras
og pvagbladra rifnad illa, 4samt pvi ad legid sjalft getur rifnad i
hridum.® * Bleedingar frd legi eru algengar eftir faedingu og eru
stundum 6vidradanlegar svo gripa getur purft til legnams.”® Fyrir-
burafaedingar eru vel pekktar og meiri likur & sliku ef féstrid er
einnig med EDS IV.!

Enn er ekki ljost hvort pessi sjtikdémur er ttbreiddari 4 Islandi
en { pessari einu fjolskyldu, til deemis sem afleiding nyrra stokk-
breytinga. Frekari lydfreedilega grundadar rannséknir purfa ad
fara fram til ad afla peirrar vitneskju. Stokkbreytingum sem valda
EDS IV ma skipta i tvo meginflokka. I tveimur pridju tilfella valda
punktstokkbreytingar pvi ad einni amindsyru er skipt at fyrir
adra. Pad er einkennandi fyrir EDS IV ad i flestum tilfellum leidir
stokkbreytingin til ttskiptingar 4 amindsyrunni glysin { GLY-X-Y
endurtekningum { kollagen-sameindinni. T um pridjungi tilfella
eru deemi um spleesivillur sem leida til brottfalls a 1itr6d, eins og
um er ad raeda i pessari fjolskyldu. Floknari og sjaldgeefari ferlum
hefur einnig verid lyst.”

EkKki er til nein drangursrik medferd & Ehlers-Danlos-heilkenni,
adeins studnings- og einkennamedferd dsamt freedslu og erfdaraod-
gjof. Einstaklingar med EDS IV eettu alls ekki ad reykja. Pa er
mikilveegt ad peir stundi reglulega vodvastyrkjandi likamsreekt og
fai leiobeiningar um likamsbeitingu og stodu. Minnkadur styrkur
bandvefs leidir til 6edlilegrar stodu og sveigjanleika { lidamétum
og baki, sem aftur leidir til langvarandi lid- og vodvaverkja sem er
algengt vandamal hj4 einstaklingum med EDS."* bratt fyrir ad EDS
IV sé mjog sjaldgeeft heilkenni eettu leeknar ad vita af tilvist pess
og vera 4 verdi gagnvart einkennunum, sérstaklega fra hjarta- og
edakerfi og meltingarfeerum. Einkenni hjd béornum eru sjaldgeef,
en 12% barna med EDS IV faedast med klumbufeetur og 3% med
medfeett mjadmalidhlaup. I aesku geta endurtekin lidhlaup eda
loftbrjost verid visbending um sjikdéminn.” [ kjélfar meirihéttar
fylgikvilla, svo sem ada- eda garnarofs, er skurdadgerd naudsyn-
leg en mikilvaegt er ad skurdleeknar séu medvitadir um undirliggj-
andi astand sjiklings og hugsanlega fylgikvilla sem komid geta
upp 1 og eftir adgerd. Inngrip i likamsvefi skal halda i lagmarki,
fordast eedamyndatokur med inngripi og eedaleggjum, sem og
floknar aedahjaveitur. Reglubundid eftirlit er mikilveegt 1 pessum
sjtiklingahopi, sérstaklega med blédraudagildum, vegna heettu 4
duldum bledingum i meltingarvegi, blodprystingsmeelingum og
bléodfitugildum. Lagt er til ad medhondla blédprystingsheekkun og
ad markgildi medferdar sé 110/70 mmHg. Mzla ber bl6dprysting
hja bérnum sem greinst hafa med sjiikdéminn. Haegdatregda getur
spilad stért hlutverk i meinmyndun garnarofs svo ad EDS IV-sjiik-
lingar eettu ad fa neeringarradgjof, vera 4 trefjariku mataraedi og
nota jafnvel heegdamykjandi lyf ad stadaldri. Af sému astedu eetti
ekki ad 4visa pessum sjuklingahdpi verkjalyfjum sem innihalda
6piumafleidur eda kédein. Fordast ber hefdbundnar ristilspeglanir
og meelt er med 60rum rannséknaradferdum.” Pa hafa komid fram
tillogur um reglubundid eftirlit med aedakerfi, en drangur pess er
p6 ekki pekktur i dag. Meelt hefur verid med vidtaekri seguléomun
af aedakerfi, med eda an skuggaefnis.” 3
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freeda hann og leeknateymid vel um forvarnir, svo sem ad fordast
beri dverka sem hljétast i sumum ipréttum og valkveedar skurd-

Pegar einstaklingur hefur verid greindur med EDS IV skal
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ENGLISH SUMMARY

Ehlers-Danlos syndrome type IV. Case study and clinical findings

Gudmundsdottir SA', Méller PH'2?, Arngrimsson R'?

We describe Ehlers-Danlos syndrome type IV in adult patients with

a confirmed diagnosis and a systematic review of expected clinical
findings in the disease. Serious complications were found in four indi-
viduals, two with gastrointestinal perforation at the age of 32 years, two
had died from an aortic rupture (34 and 44 years old) and one has been

diagnosed with aortic root dilatation. Most had also less severe clinical
features such as varicose veins, easy bruising, thin and translucent
skin, chronic joint subluxation or dislocation or pes planus. None of
the females had uterine rupture or premature birth. Management and
surveillance options were reviewed.

Key words: Ehlers-Danlos syndrome 1V, clinical symptoms, complications.
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