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Vorwort

,Ehlers-Dan... Was?“ Das horen Betroffene der seltenen Ehlers-Danlos-
Syndrome (EDS) fast tiglich. Die meisten Menschen in ihrem Umfeld haben
nie von der Gruppe von angeborenen Bindegewebserkrankungen gehort.
Und das medizinische Personal denkt, die Ehlers-Danlos-Syndrome wiren
nicht mehr, als ein wenig tiberdehnbare Haut und flexiblere Gelenke. Doch
die EDS sind viel mehr als nur ,ein bisschen beweglich zu sein. Zusitzlich zu
den Symptomen der EDS, die den ganzen Korper betreffen kdnnen, treten
diverse andere Erkrankungen zusammen mit den Ehlers-Danlos-Syndromen
auf, wie z. B. Dysautonomie, Mastzellaktivierungssyndrom und viele mehr.

Die Ehlers-Danlos-Syndrome und all ihre Begleiter sind sowohl fiir Be-
troffene als auch fiir deren Arzt*innen eine grofle Herausforderung. Ex-
pert*innen gibt es im deutschsprachigen Raum nur wenige, weshalb die Be-
troffenen oft auf sich alleine gestellt sind. Sie miissen selbst Expert*innen fiir
ihre Erkrankung werden, wenn sie eine optimale Versorgung erwarten. Res-
sourcen gibt es viele, doch nicht ohne Barrieren. ,Warum gibt es das nicht auf
Deutsch?“ Das ist der eine Satz, den ich von Betroffenen im deutschsprachigen
Raum am hiufigsten hore. Fachliteratur ist fast immer nur in englischer Spra-
che verfugbar: die erste Hiirde. Zusitzlich steht oft eine weitere Hiirde im
Weg: medizinische Fachworter und schwierige Ausdriicke.

Diese Barrieren soll dieser Ratgeber durchbrechen. Was sind die Ehlers-
Danlos-Syndrome? Wie deute ich meine Befunde? Wie werden die EDS be-
handelt? Was sind all diese Begleiterkrankungen und wie kénnen sie fest-
gestellt werden? Mit unserem Buch méchten wir Antworten auf die hiufigsten
Fragen geben und dabei zwar Fachwérter erwihnen — denn die muss man
auch als Patient*in kennen —, diese aber zusitzlich in einfachen Worten
erkliren.



Vi Vorwort

Durch eine Mischung aus fachlichen Informationen, Expert*innen-
meinung aus wissenschaftlicher Literatur und Tipps zum praktischen Um-
gang mit der Gruppe von komplexen Bindegewebserkrankungen vermittelt
dieses Buch eine fundierte Grundlage und gibt vor allem Neueinsteiger*innen —
Betroffenen, Angehérigen, Interessierten sowie medizinischem Personal —
einen kompakten Uberblick iiber all die Facetten der Ehlers-Danlos-Syndrome.

Cheers,

Karina
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1

Die Ehlers-Danlos-Syndrome

1.1 Kurze Zusammenfassung

In ihrem kurzen Videovorwort erklirt Autorin Karina Sturm ihre Geschichte
mit und ihren Zugang zu den Ehlers-Danlos-Syndromen (Abb. 1.1).

Die Ehlers-Danlos-Syndrome (EDS) sind eine Gruppe angeborener, ver-
erbbarer Bindegewebserkrankungen, die zu Symptomen am ganzen Kérper
fithren kénnen. Die krankheitsauslésenden Gene sind fiir alle Typen der Eh-
lers-Danlos-Syndrome bekannt, nur (noch) nicht fiir das hypermobile EDS
(hEDS). Bei den EDS sind entweder Gene betroffen, die das Kollagen selbst
beeinflussen, oder Gene, die Proteine (z. B. Enzyme) verindern, die am Auf-
bau von Kollagen beteiligt sind. Man geht davon aus, dass einer von 5000
Menschen von EDS betroffen ist, wodurch die Ehlers-Danlos-Syndrome in
ihrer Gesamtheit zu den seltenen Erkrankungen zihlen. Momentan werden
nach der internationalen Klassifikation von 2017 13 verschiedene Subtypen
unterschieden. Einige davon sind besonders selten und betreffen weltweit
nur wenige Menschen; andere hingegen, wie das hypermobile Ehlers-Danlos-
Syndrom, treten hiufiger auf. Alle Ehlers-Danlos-Syndrome vereint die
Hypermobilitit der Gelenke und verschiedene Formen der Hautbeteiligung.
Zusitzlich konnen die unterschiedlichsten Symptome in jedem Bereich des

Erginzende Information Die elektronische Version dieses Kapitels enthilt Zusatzmaterial, auf das tiber
folgenden Link zugegriffen werden kann [hetps://doi.org/10.1007/978-3-662-65041-7_1]. Die Videos
lassen sich durch Anklicken des DOI Links in der Legende einer entsprechenden Abbildung abspielen,
oder indem Sie diesen Link mit der SN More Media App scannen.
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Abb. 1.1 Karina Sturm — Videovorwort (» https://doi.org/10.1007/000-6e7)

Korpers auftreten, weshalb die Ehlers-Danlos-Syndrome auch als Multi-
systemerkrankungen (Erkrankungen, die mehrere verschiedene Bereiche des
Korpers gleichzeitig betreffen) bezeichnet werden. Die Diagnostik folgt
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einem Stufenprinzip, das aus Anamnese, Familienvorgeschichte, klinischer
Untersuchung und genetischer Testung — hEDS ausgenommen — besteht.
Auflerdem muss bei Bedarf eine umfangreiche Differenzialdiagnostik durch-
gefiihrt werden, um andere tiberlappende Bindegewebserkrankungen auszu-
schliefen. Aufgrund der Komplexitit der Erkrankung werden viele EDS-Be-
troffene tiber Jahre oder Jahrzehnte falsch diagnostiziert, was zu groflem
korperlichen, psychischen, aber auch finanziellen Schaden fiithren kann.
Ohne das Vorliegen einer Diagnose erhalten die Patient*innen falsche oder
nicht addquate Behandlungen, die zu Schiden an Gelenken fiihren, erleiden
psychische Verletzungen und stehen vor groflen Herausforderungen bei der
Beantragung von Hilfsmitteln oder sozialen Leistungen, die fir Betroffene
oft zwingend lebensnotwendig sind. Die Ehlers-Danlos-Syndrome sind
zusitzlich oft mit diversen Begleiterkrankungen, wie z. B. Dysautonomie,
Mastzellaktivierungssyndrom, kraniozervikaler Instabilitdt, Small-Fiber-
Neuropathie und anderen assoziiert. Neben den typischen EDS-Symptomen
leben Betroffene daher hiufig noch mit einer Vielzahl an weiteren ebenfalls
multisystemischen Erkrankungen, die die Behandlung deutlich erschweren.
Die Therapie der EDS richtet sich nach den persénlichen Beschwerden der
Betroffenen, aber besteht meist aus einer Kombination von Schmerztherapie,
Physiotherapie, Nutzung von Hilfsmitteln, Anpassung der Lebensumstinde
und Management der Begleiterkrankungen. Um die Ehlers-Danlos-
Syndrome erfolgreich zu behandeln, bedarf es meist eines Teams an Arzt*in-
nen verschiedener Fachrichtungen wie Allgemeinmedizin, Orthopidie,
Kardiologie, Schmerztherapie, Neurologie, Psychotherapie und vielen mehr,
die mit den Betroffenen auf Augenhéhe arbeiten, um die bestmogliche
Lebensqualitit zu erreichen.

1.2 Was ist Bindegewebe und was hat es mit
EDS zu tun?

Die Ehlers-Danlos-Syndrome (EDS) beschreiben eine Gruppe vererbbarer
Bindegewebserkrankungen [1]. Bindegewebe befindet sich praktisch iiberall
im Kérper. Oft wird es als ,,der Kleber® bezeichnet, der alles zusammenhilt,
denn es fungiert wie ein zartes Netz, das jedes Organ umbhiillt und den Korper
auskleidet [2]. Es kommt z. B. in den Bindern und Sehnen der Gelenke vor,
aber auch als Aufhingung der Organe [3]. Ohne Bindegewebe wiirden unsere
Organe im Koérper verrutschen. Auflerdem gibt es Bindegewebe in Blut-
gefiflen, Fettgewebe, Muskeln und im Knochen [4].



4 K. Sturm et al.

Neben dem Binde- und Stiitzgewebe, zu dem Bindegewebe, Fettgewebe,
Knorpel- und Knochengewebe zihlen, gibt es noch andere Gewebearten wie
das Muskel-, Epithel- und Nervengewebe [4].

Jedes Gewebe besteht aus einem Zusammenschluss von Zellen, die die glei-
che Funktion haben, und einer Substanz, die zwischen den Zellen liegt
(Zwischenzellsubstanz) [5]. Beim Bindegewebe befinden sich in dieser
Zwischenzellsubstanz unzihlige feine Fasern: die kollagenen, retikuliren und
elastischen Fasern, die die einzelnen Zellen miteinander verbinden und da-
durch fiir Stabilitdt sorgen [6]. Und genau hier liegt bei den Ehlers-Danlos-

Syndromen das Problem.

Sind die Bindegewebsfasern nicht richtig aufgebaut, sind sie weniger ,stabil”
und dadurch kann es zu typischen EDS-Symptomen am ganzen Kérper kommen.

Die Fasern, die im menschlichen Koérper am hiufigsten vorkommen, sind
Kollagenfasern [6]. Viele Sehnen und Binder sind hauptsichlich aus Kollagen-
fasern aufgebaut. Kollagenfasern bestehen aus dem gleichnamigen Protein
(Eiweif}) Kollagen.

Kollagene sind Strukturproteine [7]. Wie der Name sagt, bestimmen sie die
Struktur des Bindegewebes und der einzelnen Zellen.

Das Protein Kollagen spielt bei allen EDS-Typen die zentrale Rolle.

Wie kommt es nun zu EDS?

Die Information zum konkreten Aufbau eines bestimmten Proteins liegt auf
unserer DNA, die all unsere Erbinformation enthilt, genauer: auf einem Gen.
Auf diesen Genen unterscheidet man verschiedene Bereiche: die Exons und
Introns. Fiir die Proteinproduktion relevant sind hauptsichlich die Exons [8].
Sie sind die codierenden Abschnitte eines Gens.

DNA (s. Abb. 1.2) organisiert sich in Form von Chromosomen. Der
menschliche Korper besteht aus 46 Chromosomen, das heift jeweils 23 Paare
(ein Satz von jedem Elternteil). Das bedeutet, dass von jedem Gen im
Optimalfall zwei identische Kopien vorliegen [9]. Diese Details sind wichtig,
um genetische Befunde zu verstehen.

DNA besteht aus zwei gegeniiberliegenden langen Stringen. Diese beiden
Stringe sind aufgebaut aus Zuckermolekiilen, Phosphat und vier ver-
schiedenen organischen Basen. Die Basen sind Adenin (A), Guanin (G), Cy-
tosin (C) und Thymin (T). DNA wird im menschlichen Organismus zu RNA



