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SISSEJUHATUS

See 10putdo sai alguse hiipermobiilsuse uurimisest, kuna olen ka ise hiipermobiilne ja
soovisin saada rohkem teada milliseid treeningviise kasutada ja kuidas massodrina tuleks
hiipermobiilsusele 1dheneda ning kas liigeste paika ragistamine on ikka hea mdte
hiipermobiilsuse puhul.

Infot otsides avastasin, et kahjuks on eestikeelset infot viga napilt ning asusin otsima
materjali inglise keeles. Seelébi leidsin, et on olemas tdiesti eri eriala arstidest ja
spetsialistidest koosnev grupp ja ithing (Ehlers-Danlos Society), mis tegeleb igapdevaselt
Ehlers-Danlos Siindroomi ja Hiipermobiilsus Spektri Hiirete uurimise ning uute
diagnoosimis kui ka ravimeetodite vélja toGtamisega.

Samuti sain targemaks, et mdolemad on geneetilised sidekoe haigused ja hiipermobiilsus ei
ole pelgalt iilipaindlikkus ning iile normaalse liikuvusulatuse liitkuvad liigesed vaid selle
juures on palju muid niiansse lisaks.



1. MIS ON EHLERS-DANLOS SUNDROOM?

Ehlers-Danlos Siindroom (EDS) on iiks kolmeteistkiimnest périlikust sidekoe héiretest.
Seisundid on pdhjustatud geneetilistest muutustest, mis mojutavad sidekude. Igal EDS-i
tiitibil on oma tunnused ja erinevad diagnostilised kriteeriumid. Moned tunnused esinevad
koigil EDS-i tiitipidel, sealhulgas liigeste hiipermobiilsus, naha liigne venivus ja koe
haprus.

1.1 Mis on liigese hiipermobiilsus?

Liigeste hiipermobiilsus tdhendab, et inimese liigestel on tavapirasest suurem
litkumisulatus. Mdnel inimesel on liigeste hiipermobiilsus, mis ei pdhjusta neile valu ega
muid probleeme. Siiski esineb monel liigese hiipermobiilsusega inimestel ka liigese
ebastabiilsus. Liigese ebastabiilsus tekib siis, kui liigese luud ei ole kindlalt paigas. See
vOib pohjustada liigeste subluksatsioone, nihestusi, nikastusi ja muid vigastusi. Liigese
ebastabiilsus vOib pOhjustada nii dgedat kui kroonilist valu ning segada igapédevaelu.
Liigeste hiipermobiilsus esineb enamikes EDS-i tiiiipides kogu kehas, kuid mdnel juhul
voib see piirduda kite ja jalgadega. Kuigi liigeste hiipermobiilsus esineb koigi EDS-1i
tiitipide puhul, ei esine koigil EDS-iga liigeste hiipermobiilsust.

1.2 Mis on naha liigne venivus?

Nabha liigne venivus tdhendab seda, et nahk voib venida tavapérasest kaugemale. Naha
venivust moddetakse pigistades ja tdstes nahka volarpinnal (samal pool kui peopesa)
mittedominantse késivarre keskosas. Nahk on hiiper veniv, kui see venib iile 1,5 cm.
Kerget naha liigset venivust voib tdheldada igat tiitipi EDS-iga inimestel. Mones EDS-i
tiilibis esineb raskemat naha liigset venivust, lile 2 cm. Teatud tiitipi EDS-iga inimestel
voivad esineda ka muid naha tunnuseid ja stimptomeid, nagu ebatavaline nahatekstuur,
naha haprus, viga dhuke nahk, haavade paranemise hilinemine ja ebanormaalne
armistumine. Kdigil EDS-iga inimestel ei esine naha liigset venivust ega ebatavalisi naha
omadusi.

1.3 Mis on koe haprus?

Kudede haprus tdhendab, et keha organid ja muud struktuurid on kahjustustele
vastuvotlikumad. Kudede haprus voib paljudes EDS-i tiilipides avalduda kerge verevalumi
ja halva haavade paranemisena. Mdoned EDS-i tiiiibid vdivad pdhjustada ka naha,
veresoonte, kGhuorganite, silmade, igemete ja luude tosist haprust.

1.4 Millised on EDS-i tiiiibid?

Praegune klassifikatsioon hdlmab 13 Ehlers-Danlose siindroomi tiiiipi. Igal tiiiibil on oma
geneetilised pohjused. See annab iga EDS-i tiiiibi jaoks unikaalse omaduste komplekti.



EDS tiitibid (Hinnangulise levimuse | Ligikaudne levimus | Seotud Mgjutatud Péarimismuster Eristatavad tunnused
jarjekorras) geen(id) proteiin(id)
Hiipermobiilne EDS (hEDS) Uks 3,100 — 5,000 Teadmata Teadmata Autosoom-dominantne e Uldine liigeste hiipermobiilsus
e Liigeste ebastabiilsus
e Krooniline valu
Klassikaline EDS (cEDS) Uks 20,000 - 40,000 | COL5A1 V tiilibi kollageen | Autosoom-dominantne e Nabha haprus ulatuslikus atroofilise
. armistumisega
COL5A2 V tiiiibi kollageen e Viga veniv nahk sametise voi
. tainase tekstuuriga
COL1A1 I tiiiibi kollageen
Vaskulaarne EDS (VEDS) Uks 100,000 - COL3Al IIT tiitibi kollageen | Autosoom-dominantne e Arterite haprus koos anetirismi,
200,000 . dissektsiooni ja rebenemisega
COLIAl 1 tiitibi kollageen e Organite haprus ja purunemine
e Ulatuslikud sinikad
e Pneumotooraks
Periodontaalne EDS (pEDS) Vihem kui {iks CIR Clr Autosoom-dominantne e Raske, varajane igemehaigus koos
1,000,000 hammaste kaotusega
C1S Cls e Pretibiaalsed naastud (Sdérelihaste
varvimuutus)
Kiifoskoliootiline EDS (kEDS) Viéhem kui tiks PLOD1 LH1 Autosoom-retsessiivne e Kaasasiindinud varajase algusega
1,000,000 kiifoskolioos
FKBP14 FCKBP22 e Kaasasiindinud hiipotoonia
Spondiilodiisplaatiline EDS (spEDS) | Véhem kui iiks B4GALT7 B4GalT7 Autosoom-retsessiivne e Liihike kasv
1,000,000 e Lihasndrkus
B3GALT6 p3GalT6 e Jisemete kaardumine
[ J

Kraniofatsiaalsed tunnused




SLC39A13 ZIP13
Hapra kornea siindroom (BSC) Vihem kui {iks ZNF469 ZNF469 autosoom-retsessiivne e Tosised probleemid silma
1,000,000 sarvkestaga
PRDM5 PRDM5 e kuulmislangus
Artrokalaasia EDS (aEDS) Vihem kui {iks COLI1A1 I tiitibi kollageen | autosoom-dominantne e Raske liigeste hiipermobiilsus
1,000,000 e Kaasasiindinud kahepoolne
COL1A2 I tuubl kOllageen puusaliigese nihestus
Muskulokontaktuurne EDS (mcEDS) | Vdhem kui tiks CHST14 DA4ST1 autosoom-retsessiivne e Kaasasiindinud mitmekordsed
1,000,000 kontraktuurid
DSE DSE e Kraniofatsiaalsed tunnused
Klassikalise sarnane EDS (clEDS) Viéhem kui tiks TNXB Tenatsiin XB autosoom-retsessiivne e Veniv, sametine nahk ilma
1,000,000 atroofsete armideta
e Jala deformatsioonid
e Jalgade tursed
Dermatosparaksiline EDS (dEDS) Vihem kui {iks ADAMTS2 ADAMTS-2 autosoom-retsessiivne e Ekstreemne naha haprus
1,000,000 e Kiraniofatsiaalsed tunnused
e LGty liigne nahk
e Rasked sinikad
e Liihikesed jasemed
Miiopaatiline EDS (mEDS) Vihem kui tiks COLI12A1 XII tiiiibi Autosoom dominantne e Kaasasiindinud hiipotoonia
1,000,000 kollageen vOi retsessiivne e Proksimaalsed liigeste
kontraktuurid
Kardio-valvulaarne EDS (cvEDS) Vihem kui {iks COL1A2 I tiitibi kollageen | Autosoom-retsessiivne e Raske siidameklapi puudulikkus
1,000,000




2. MIS ON HUPERMOBIILSUS SPEKTRI HAIRED?

Hiipermobiilsus Spektri Haired (ingl.k hypermobility spectrum disorder HSD) on
sidekoehdired, mis pohjustavad liigese hiipermobiilsust, ebastabiilsust, vigastusi ja valusi.
Muud probleemid, nagu visimus, peavalud, seedetrakti probleemid ja autonoomne
diisfunktsioon, on sageli osa HSD-st.

2.1 Mis on hiipermobiilsus?

Liigese hiipermobiilsus tdhendab, et inimese liigesed on liikuvamad kui tavaliselt.

Enamik beebid ja lapsed on loomult viga paindlikud. Paljud inimesed muutuvad kasvades
viahem paindlikuks, kuid monel jadb hiipermobiilsus tiiskasvanueani, umbes 20%
inimestest. Olla ,,paindlik®, ,,painduv* voi ,,topelt-liigendiga“ ei ole tavaliselt probleem ja
monel, nditeks tantsijatel voi iluvdimlejatel, on see isegi eelis. Hiipermobiilsus, mis ei
pOhjusta valusid ega teisi simptomeid, on ,,astimptomaatiline liigese hiipermobiilsus* ja
seda ei pea ravima.

Probleem tekib siis, kui liigesed ei ole mitte ainult hiipermobiilsed, vaid ka ebastabiilsed.
Liigese ebastabiilsus tekib siis, kui liigese luud ei ole piisavalt kindlalt kinnitunud. See
vOib pdhjustada liigese subluksatsioone, nihestusi, nikastusi ja teisi vigastusi. Liigese
ebastabiilsus voib pohjustada nii d4gedaid kui ka kroonilisi valusid ja segada igapdevast elu.
Liigese hiipermobiilsus ja/vO1 ebastabiilsus voib olla inimese ainus probleem. See voib
esineda ka teatud siindroomide osana, nditeks Ehlers-Danlos stindroomi (EDS), Marfani
stindroomi voi Downi siindroomi tiilipidena. Hiipermobiilsus spektri hdired tekivad siis,
kui inimesel on stimptomaatiline liigese hiipermobiilsus, mida ei saa seletada teiste
haigustega. HSD-ga inimesel vdib olla liigese ebastabiilsus ainus murekiisimus voi vdivad
olla ka teised terviseprobleemid.

2.2 Mis on hiire?

Meditsiiniline héire on maaratletud kui haigus voi seisund, mis segab normaalset fiitisilist
vOi vaimset toimimist. Kui liigese hiipermobiilsus pohjustab probleeme, mis segavad
normaalset toimimist, on see hdire. Kui liigese hiipermobiilsus ei pohjusta probleeme ega
valusid, ei loeta seda héireks.

2.3 Mis on spektri hiire?

Spektri héire viitab seisundile, millel on lai erinevus nii stimptomite tiiiibi kui ka nende
tosiduse osas. Niiteks vdivad inimesed HSD-ga kogeda liigese kahjustusi kergelt voi
raskelt. Nad vdivad kogeda {ihte, kahte voi palju teisi siimptomeid, nditeks vasimust,
pearinglust, kohukinnisust v4i peavalusid, ja need probleemid vdivad olla kerged voi
tosised.



THE HSD SPECTRUM

(/
THE HYPERMOBILITY SPECTRUM DISORDERS
DO NOT EXIST ON A LINEAR SPECTRUM LIKE THIS:
-
HOW PEOPLE THINK THE
MILD HSD MODERATE HSD SEVERE HSD

EACH PERSON'’S EXPERIENCE IS A COMBINATION
OF THE SPECIFIC SYMPTOMS THAT AFFECT THEM.
THE SPECTRUM LOOKS MORE LIKE THIS

WHAT THE HSD SPECTRUM RE/

JOINT MAST CELL PAIN FATIGUE Gl ISSUES DYSAUTONOMIA  HEADACHES ANXIETY
INSTABILITY ACTIVATION
SYNDROME

ﬁ\f‘\ The

<D Ehlers
Danlos

/‘ Society

Kaks erinevat inimest HSD-ga vdivad kogeda véga erinevaid siimptomeid. Niiteks voib
iihel inimesel HSD-ga olla tugev liigese ebastabiilsus, vdsimus ja autonoomne
diisfunktsioon. Teisel inimesel HSD-ga vaib olla kerge liigese ebastabiilsus, kuid tugevad
peavalud ja seedetrakti probleemid. Mdlemad inimesed kogevad HSD-d erinevalt, kuid
kumbki neist ei ole ,,rohkem HSD* kui teine.
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THE HSD SPECTRUM

TWO DIFFERENT PEOPLE WITH HSD MAY
EXPERIENCE VERY DIFFERENT SYMPTOMS

PERSON ONE PERSON TWO

- JOINT INSTABILITY

MAST CELL ACTIVATION
SYNDROME

[ ] eam
[ ] raTicue

vl o [ ] arissues
[ ovsautonomia
[] HeapAcHes
[ anxiery

ﬁ\f‘\ The

<@ Ehlers
Danlos

/‘ Society

2.4 Kuidas tuvastatakse liigese hiipermobiilsust?
Paljud inimesed suudavad tuvastada, et nende liigesed liiguvad teistest rohkem. Arst voi
fiisioterapeut saab hinnata inimese liigeseid, et kindlaks teha, kas need on hiipermobiilsed.
Monede liigeste puhul kasutatakse seadet, mida nimetatakse gonioomeetriks, et mdota, kui
kaugele liiges liigub. Kogenud kliinik saab kindlaks teha, kas teised liigesed liiguvad
rohkem kui normaalne liikkumisvahemik.
Inimesel vaib olla liigese hiipermobiilsus iihes, mones voi paljudes liigestes. Liigese
hiipermobiilsust klassifitseeritakse selle jargi, millised liigesed on kahjustatud.
e Uldine liigeste hiipermobiilsus: liigese hiipermobiilsus esineb paljudes erinevates
liigestes kogu kehas.
e Perifeerne liigeste hiipermobiilsus: liigese hiipermobiilsus piiratud kitele ja
jalgadele
e [okaliseeritud liigeste hiipermobiilsus: liigese hiipermobiilsus iihes liigeses voi
liigeste riihmas samas piirkonnas.
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Uldise liigeste hiipermobiilsuse hinnangut saab teha Beightoni skaalaga, mis mdddab
liigese hiipermobiilsust 9-palli siisteemis. Uks punkt antakse iga jirgneva liigese kohta, kui
need on uuringus hiipermobiilsed:

. Parem 5. (viike) sOorme algus

. Vasak 5. (vdike) sorme algus

. Parema poidla algus

. Vasaku pdidla algus

. Parem kiitinarliiges

. Vasak kiilinarliiges

. Parem polveliiges

. Vasak polveliiges

. Liilisamba alaosa

Positiivne Beightoni tulemus on iga tulemus, mis on suurem voi vordne 5/9 punktiga
tdiskasvanutel, 6/9 punktiga lastel (enne teismeiga) ja 4/9 punktiga iile 50-aastastel.

O 0 3 N L W N~

% Ehlers THE BEIGHTON SCORING SYSI'E M A positive Beighton score is any score greater than or equal to:

/? Soer Measuring joint hypermobility . :g puEnE}nl:hﬂdr::rI:ve‘hrelp::!r!v i
. points from pul up to the age

« 49 points for those 50 years of age and over
A. 5th FINGER / PINKIES B. THUMBS
Test both sides: Rest palm of the hand and Test both sides: With the arm
forearm on a flat su with the palm side wl straight, the palm faci E. SPINE
down and fingers out straight. down, and hne wrist then ﬁwjgllv D. KNEES
Can the fifth finger E‘ﬁﬁ:&"ﬁ:ﬁd‘g:ﬂfﬂ i Bend forward, can you place th? palms
be bent/lifted upwards touch the forearm? Test bath sides: While standing, with of your hands flat on the floor in
at the knuckle to 9“?5“ . knees locked (bent backwards as far as front of your feet without bending
beyond 90 degrees? + i Ar vaesbadd one point for each l;lusﬂbl!). does the lower part of either your knees?
If add one point = thumb. eg to ex:end more than 10 degrees
foveh b \ Torvardr If yes, add one point.

If yes, add one point for each side

’)\V‘* |
\ 90°+ €. ELBOWS

Test both sides: With arms outstretched and palms facing upwards,

2 -__7) does the elbow extend (bend too far) upwards more than an extra 10
f degrees beyond a normal outstretched position?
—_— A If yes, add one paint for each side. @

Beightoni skaala on hea testimise vahend tdendolise iildise liigese hiipermobiilsuse
tuvastamiseks. Siiski on paljudel inimestel hiipermobiilsus liigestes, mida Beightoni
skaalas ei moddeta, niiteks 1ouas, kaelas, 6lgades, randmetes, puusades, pdlvedes, jalgade
ja varvaste liigestes. Sellistes olukordades ei piisa ainult Beightoni skaalast. Kui inimesel
on liigese hiipermobiilsus paljudes erinevates kehaosades, voib seda klassifitseerida ka
tildise liigese hiipermobiilsusena.

2.5 Millised on HSD-d tiitibid?

On kirjeldatud nelja HSD tiitipi, mis pohinevad liigese hiipermobiilsuse liigil.

Uldine HSD (G-HSD): HSD, kus liigese hiipermobiilsus esineb kogu kehas.

Perifeerne HSD (P-HSD): HSD, kus liigese hiipermobiilsus on piiratud kitele ja jalgadele.
Lokalne HSD (L-HSD): HSD, kus liigese hiipermobiilsus esineb iihes liigeses voi liigeste
riihmas samas piirkonnas.
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Ajalooline HSD (H-HSD): HSD, kus on olnud iildise liigese hiipermobiilsuse ajalugu, kuid
praegu ei ole uuringus néhtav iildist liigese hiipermobiilsust.

HSD tiiiip Hiipermobiilsuse tiiiip Hiipermobiilsuse asukoht

Uldine HSD (G-HSD) Uldine liigeste Kogu kehas
hiipermobiilsus

Perifeerne HSD (P-HSD) Perifeerne liigeste Kates ja/voi jalgades
hiipermobiilsus

Lokalne HSD (L-HSD) Lokaalne liigeste Uhes vdi mitmes liigeste
hiipermobiilsus rithmas samas piirkonnas

Ajalooline HSD (H-HSD) [ Uldine liigeste Ajalugu liigeste
hiipermobiilsuse ajalugu hiipermobiilsusest kogu

kehas

2.6 Kui levinud on HSD?

Praegu ei tea me HSD tegelikku levikut. Usutakse, et see on levinud seisund. (Kahjuks
pole see veel vdga diagnoositud ja ravitud!)

2.7 Kuidas HSD-d ravitakse?

Hiipermobiilsus spektri hdired voivad pdhjustada erinevaid siimptomeid erinevates
kehaosades. Seetottu voivad HSD-ga inimesed vajada mitmeid erinevate erialade
spetsialiste oma ravi juhtimiseks. HSD-le ei ole haigus spetsiifilisi ravimeetodeid, seega
hallatakse HSD-d siimptomite kdsitlemisega. HSD-ga inimesed voivad kogeda véga
erinevaid siimptomeid ja reageerida erinevalt erinevatele ravi strateegiatele. Igal inimesel
tuleks koostd6s oma raviarstiga koostada raviplaan, mis vastab tema individuaalsetele
vajadustele.

2.8 Kuidas HSD-d diagnoositakse?
HSD-d diagnoositakse meditsiinilise ajaloo ja fiilisilise uuringu pdhjal. Selles protsessis
peavad kliinikud vilistama teised haigused, mis voivad pohjustada samu siimptomeid.
HSD diagnoosimiseks peab olema tdend, et liigese hiipermobiilsus pohjustab probleeme ja
et see ei ole lihtsalt asiimptomaatiline omadus.
Nende hulka kuuluvad:

e Liigete subluksatsioonid ja/vdi dislokatsioonid

e Liigesevalud ja liigese funktsiooni kaotus

e Liigese kahjustus, nditeks kohre rebend

e Varajane liigese degeneratsioon (mis vOib aja jooksul viia olulisele kulumisele,

mida nimetatakse osteoartriidiks)
e Pehmete kudede (sideme/kddluse) kahjustus ja vigastus
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e Korduv, piisiv ja/vdi krooniline valu
e Halb propriotseptsioon (vihenenud teadlikkus keha asendist/liikumisest)

Teised probleemid, mis tihti kaasnevad HSD-ga inimestel:
Visimus

Autonoomne diisfunktsioon

Peavalud

Seedetrakti probleemid

Arevushiired
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3. ERI LIIGID JA KIRJELDUSED

3.1 Artrokaalasia Ehlers-Danlos Siindroom (aEDS)

3.1.1 Mis on aEDS?

Artrokaalasia Ehlers-Danlos Siindroom (aEDS) on pirilik sidekoe héire, mis pohjustab
kaasasiindinud kahepoolset puusa nihestust, iildist liigeste hiipermobiilsust ja liigeste
ebastabiilsust. aEDS on iiliharuldane haigus, mis mdjutab vihem kui 1 miljonist inimesest.

3.1.2 aEDS tunnused ja siimptomid?
Peamised aEDS tunnused ja siimptomid on:
e Kaasasiindinud kahepoolne puusaliigese nihestus
e Uldine liigese hiipermobiilsus
e Korduvad liigeste dislokatsioonid ja subluksatsioonid

aEDS-iga inimestel voivad olla ka:

Naha liigvenivus

Pehme, tainjas v0i sametine nahk

Lihaste hiipotoonia (madal lihastoonus)

Motoorne arenguviivitus

Liilisamba probleemid (niiteks skolioos, kiifoskolioos ja lordoos)
Kerge sinikate teke

Atroofilised armistumised

Naha haprus

Jala deformatsioonid (nditeks lampjalgsus ja lamedad jalad)

3.1.3 aEDS poéhjustajad

Geneetiline alus

aEDS-1 pohjustavad geneetilised variandid nendes geenides:
e COLI1A1
e COL1A2

Inimestel on kaks koopiat COL1AT1 ja COL1A2 geenidest. aEDS-iga inimestel on
tavaliselt patogeenne variant iihes COL1A1 vdi COL1A2 geeni koopias.

Périmus

aEDS-i périb autosoom dominantse mustriga. Autosoomne tdhendab, et seda saab edasi
anda ja périda vordselt nii meestele kui naistele. Domineeriv tdhendab, et aEDS-iga
inimestel on 50% tdendosus haigus edasi kanda igale lapsele.
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3.1.4 aEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab aEDS-1 diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi kinnitamiseks
teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et kontrollida, kas
inimesel on geneetilised variandid, mis pdhjustavad aEDS-i.

aEDS-i1 diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama:
e Peamine kriteerium 1 JA peamine kriteerium 3
VOI
e Peamine kriteerium 1 JA peamine kriteerium 2 ning vihemalt kaks korval
kriteeriumi

Peamised kriteeriumid:
e Kaasasiindinud kahepoolne puusaliigese nihestus
e Raske tildistatud liigeste hiipermobiilsus, mitmete
dislokatsioonide/subluksatsioonidega
e Nabha liigvenivus

Korval kriteeriumid:
e Lihaste hiipotoonia
Kiifoskolioos
Radioloogiliselt kerge osteopeenia
Koe haprus, sealhulgas atroofilised armid
Kergesti tekkivad sinikad

3.1.5 aEDS ravi

aEDS-i hallatakse siimptomite késitlemise kaudu, mida inimene kogeb. aED-S voib
pohjustada mitmesuguseid siimptomeid paljudes kehaosades, seega voivad aEDS-iga
inimesed vajada mitut spetsialisti erinevatest erialadest, et oma ravi korraldada. Ravi
peamised aspektid keskenduvad lihasluukonnale ja nahale. Iga inimene peaks to6tama
koos oma ravi spetsialistidega, et koostada raviplaan, mis vastab nende vajadustele.
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3.2 Hapra kornea siindroom (BCS)

3.2.1 Mis on hapra kornea siindroom (BCS)?

BCS on geneetiline sidekoehaigus, mis pohjustab sarvkesta kalduvust olemaks Shuke,
habras ja rebenemisele kalduv. BCS pdhjustab ka sinist skleerat (silma valge osa on sinine)
ja liigeste hiipermobiilsust.

3.2.2 Mis on BCS levimus?
BCS on iiliharuldane haigus, mis mdjutab vdhem kui {ihte inimest miljonist.

3.2.3 Mis pohjustab BCS-i?
BCS-i pohjustavad erinevused geenides, mida nimetatakse geneetilisteks variantideks.

Need geneetilised variandid mojutavad sidekude, mis pakub tuge, kaitset ja struktuuri kogu
kehas.

BCS-i pohjustavad jargmiste geenide geneetilised variandid:
e 7ZNF469
e PRDMS5

3.2.4 Kuidas BCS pirandub?

BCS péarandub autosoom retsessiivselt. See tdhendab, et kui inimene périb geneetilise
variandi mdlemalt vanemalt, on tal BCS. Inimesed, kellel on iiks geneetilise variandi
koopia, on BCS-i kandjad. Kandjatel endil BCS-i ei ole, kuid monel BCS-i kandjal on
silmaprobleemid. BCS-i kandjad voivad geneetilise variandi oma lastele edasi anda.
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3.2.5 Mis on BCS pohi tunnused ja siimptomid?
BCS-i voib kahtlustada, kui inimesel on:

Sinine skleera
Liigeste hiipermobiilsus
Kiifoskolioos

Kuulmislangus

Sarvkesta perforatsioon (spontaanne voi pdrast viiksemat traumat)

Puusaliigese arenguline diisplaasia

Pehme ja/voi poolldbipaistev nahk

3.2.6 Kuidas BCS-i diagnoositakse?

Kui inimene vastab BCS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi kinnitamiseks
teha geneetiline testimine. Geneetilisi teste kasutatakse selleks, et teha kindlaks, kas
inimesel on BCS-i pohjustavad geneetilised variandid. BCS-i diagnostiliste kriteeriumide

tditmiseks peab inimene vastama jargmistele kriteeriumitele:
e Pohikriteerium 1 JA vidhemalt iiks muu pohikriteerium

vOI

o Pohikriteerium 1 JA vihemalt kolm korval kriteeriumi
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Pohikriteeriumid:
1. Ohuke sarvkest, rebendiga vdi ilma (sarvkesta tsentraalne paksus sageli <400um)
2. Varajane progresseeruv keratokonus
3. Varajane progresseeruv keratoglobus
4. Sinine skleera

Korval kriteeriumid:

1. Enukleatsioon voi sarvkesta armistumine varasema rebendi tagajérjel

2. Sarvkesta strooma siigavuse progresseeruv vihenemine, eriti sarvkesta tsentraalses
o0sas

3. Korge lithindgelikkus normaalse voi mdddukalt suurenenud aksiaal pikkusega

4. Vorkkesta irdumine

5. Kurtus, sageli segatud juhtivate ja sensoor neuronaalsete komponentidega,
progresseeruv, korgemad sagedused sageli tugevamalt mdjutatud (,,kaldus” puhas
toonaudiogramm)

6. Hiiperkompliantsed kuulmekiled

7. Puusaliigese arenguline diisplaasia

8. Hiipotoonia imikueas, tavaliselt kerge, kui esineb

9. Skolioos

10. Arahnodaktiiiilia

11. Distaalsete liigeste hiipermobiilsus

12. Pes planus, hallux valgus

13. Sormede kerged kontraktuurid (eriti 5. klass)

14. Pehme, sametine nahk, poollidbipaistev nahk

3.2.7 Kuidas BCS-i ravitakse?

BCS-i ravitakse inimese kogetavate siimptomitega tegelemise teel. BCS voib pohjustada
mitmesuguseid siimptomeid paljudes keha erinevates piirkondades, seega voivad BCS-iga
inimesed vajada oma ravi haldamiseks mitut eri erialade spetsialisti. Ravi pohiaspektid
keskenduvad sarvkesta rebendi ennetamisele kaitseprillide kandmise, ndgemis- ja kuulmis
probleemide jélgimise ning muude siimptomite ravimise abil. Iga inimene peaks oma
raviarstiga koostdod tegema, et todtada vélja ravi plaan, mis vastab tema individuaalsetele
vajadustele.

3.3 Kardio-valvulaarne Ehlers-Danlos Siindroom (cvEDS)

3.3.1 Mis on cvEDS?

Kardio-valvulaarne Ehlers-Danlos stindroom (cvEDS) on périlik sidekoe haigus, mis
pOhjustab tdsiseid siidameklapi probleeme, mis vdivad tdiskasvanueas vajada klapi vahetus
operatsiooni. cvEDS-iga inimestel esineb ka teisi siimptomeid, nagu liigeste
hiipermobiilsus, naha hiipervenivus ja atroofiline armistumine.

cvEDS on iiliharuldane haigus, mis esineb vihem kui tihel inimesel miljonist.
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3.3.2 ¢vEDS peamised tunnused ja siimptomid
cvEDS-i peamised ndhud ja siimptomid on jargmised:
e Tosised siidameklapi probleemid
e Liigeste hiipermobiilsus
e Naha hiipervenivus
e Atroofiline armistumine

3.3.3 cvEDS poéhjustajad

Geneetiline alus

cvEDS-i pdhjustavad COL1A2 geeni geneetilised variandid. COL1A2 geen annab
juhised I tiitipi kollageeni osaliseks tootmiseks, mis on peamine valk, mis toetab paljusid
kudesid kogu kehas.

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me péarime iithe molemalt vanemalt.
cvEDS-iga inimestel on patogeensed variandid COL1A2 geeni mdlemas koopias. Selle
tulemuseks on normaalse I tiilipi kollageeni tdielik puudumine.

Périlikkus

cvEDS péarandub autosoom retsessiivselt. Autosoomselt tdhendab seda, et seda saavad
edasi anda ja parandada vordselt nii mehed kui naised. Retsessiivne tdhendab, et seisund
tekib ainult siis, kui patogeensed variandid mdjutavad geeni molemat koopiat.

cvEDS-iga inimesed annavad oma lastele alati edasi iihe patogeense variandi. Nende lastel
on cvEDS ainult siis, kui nad périvad samas geenis teise patogeense variandi oma teiselt
vanemalt.

Inimesi, kellel on iiks retsessiivne patogeenne variant, nimetatakse kandjateks. Kandjatel
endil cvEDS-i ei ole, kuid nad vdivad geneetilise variandi oma lastele edasi anda.

3.3.4 cvEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab cvEDS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi
kinnitamiseks teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha
kindlaks, kas inimesel on cvEDS-i pohjustavad geneetilised variandid.

cvEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama jargmistele
kriteeriumitele:

e Pohikriteerium 1 JA autosomaalselt retsessiivselt paranduv perekonnaanamnees
JA vihemalt iiks muu pohikriteerium
VOI

e Pohikriteerium 1 JA autosomaalselt retsessiivselt paranduv perekonnaanamnees
JA vidhemalt kaks korval kriteeriumi
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Pohikriteeriumid:
1. Rasked progresseeruvad stidameklapi probleemid (aordiklapp, mitraalklapp)
2. Nahakahjustused: naha hiipervenivus, atroofilised armid, dhuke nahk, kerge
verevalumite teke
3. Liigeste hiipermobiilsus (iildistatud vai piiratud viikeste liigestega)

Korval kriteeriumid:
1. Kubemesong
2. Pektuse deformatsioon (eriti excavatum)
3. Liigeste nihestused
4. Jalalaba deformatsioonid: pes planus, pes planovalgus, hallux valgus

3.3.5 ¢cvEDS ravi

cvEDS ravi toimub inimese kogetavate stimptomite ravimise teel. Siidameklapi
probleemid voivad pdhjustada mitmesuguseid siimptomeid keha erinevates piirkondades,
seega voivad siidameklapiprobleemidega inimesed vajada ravi korraldamiseks mitut eri
erialade spetsialisti. Hoolduse pohiaspektid keskenduvad siidameklapi probleemide
jélgimisele ja ravile.

Konkreetsed ravijuhised holmavad jargmist:
e Aordi juure suuruse mddtmine ja stidameklappide hindamine ehhokardiograafiaga
diagnoosi ajal voi S-aastaseks saamisel
Iga-aastane ehhokardiogramm, isegi kui esialgne ehhokardiogramm on normaalne
Vajadusel siidameklapi asendusoperatsioon
Kaalutakse luu densitomeetrilist hindamist

3.4 Klassikaline Ehlers-Danlos Siindroom (¢cEDS)

3.4.1 Mis on cEDS?

Klassikaline Ehlers-Danlos siindroom (cEDS) on périlik sidekoe haigus, mis pdhjustab
liigeste hiipermobiilsust, naha iili venivust (veninud nahka) ja naha haprust. cEDS-iga
inimestel on habras nahk, mis kahjustub véga kergesti ja ulatuslikult. Vdiksemad traumad
voivad pohjustada suuri haavu, mis pShjustavad cEDS-iga inimestel juba noorelt atroofilist
armistumist.

cEDS on haruldane haigus, mis mdjutab umbes iihte inimest 20 000—40 000-st.
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3.4.2 cEDS tunnused ja siimptomid

cEDS-i peamised néhud ja siimptomid on jargmised:
e Nabha tlivenivus (veninud nahk)

Atroofilised armid

Kergesti tekkivad verevalumid

Liigeste hiipermobiilsus

Liigeste ebastabiilsus

Lampjalgsus

Krooniline valu

Song

Prolaps

3.4.3 cEDS pohjustajad

Geneetiline alus

cEDS-i pohjustavad COL5A1 ja COL5A2 geenide geneetilised variandid, mis annavad
juhiseid V-tiitipi kollageeni tootmiseks. cEDS tekib siis, kui V-tiiiipi kollageeni pole
piisavalt.

Inimestel on kaks COL5A1 ja COL5A2 geenide koopiat. cEDS-iga inimestel on tavaliselt
patogeenne variant iihes COL5A1 voi COL5A2 geeni koopias. COL1A1 geenis on ka

spetsiifilisi geneetilisi variante, mis voivad pohjustada cEDS-i, kuid need on véga
haruldased.

Périlikkus

cEDS pérandub autosoom dominantselt. See tdhendab, et seda vdivad edasi anda ja
parandada vordselt nii mehed kui naised. cEDS-iga inimestel on 50% tdendosus edasi anda
haigus igale oma lapsele.

Umbes pooled cEDS-iga inimestest parivad haiguse iihelt oma vanematest ja teine vanem
on esimene inimene oma perekonnas, kellel on cEDS, kuna geneetiline variant sai alguse
neist. Kui geneetiline variant ilmneb inimesel esimest korda, nimetatakse seda uueks ehk
de novo variandiks.

3.4.4 cEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab cEDS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi kinnitamiseks
teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha kindlaks, kas
inimesel on geneetiline variant, mis pdhjustab cEDS-i.

cEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama jargmistele
kriteeriumitele:
e Pohikriteerium 1 JA peamine kriteerium 2
VOI
e Pohikriteerium 1 JA kolm vdi enam kdrval kriteeriumi
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Pohikriteeriumid:

1.
2.

Naha hiipervenivus ja atroofiline armistumine
Uldistatud liigeste hiipermobiilsus

Korval Kriteeriumid:

1.

© NN kW

Kergesti tekkivad verevalumid

Pehme, tainasjas nahk

Naha haprus (v0i traumaatiline 10henemine)

Molluskoidsed pseudotuumorid

Nahaalused sferoidid

Song (vdi selle esinemine)

Epikantaalsed voldid

Liigeste hiipermobiilsuse tiisistused (nt nihestus, nihestused/subluksatsioonid, valu,
painduv lampjalgsus)

Kliinilistele kriteeriumitele vastava esimese astme sugulase perekonnaajalugu

3.4.5 cEDS ravi
cEDS voib pohjustada mitmesuguseid stimptomeid paljudes kehapiirkondades, seega
voivad cEDS-iga inimesed vajada oma ravi haldamiseks mitme erineva eriala spetsialistide

abi.

Ravi
°

amised aspektid on jargmised:

Naha kaitse

cEDS-iga inimesed peaksid arvestama tegevuste vigastuste riskiga ja véltima
kontaktsporti, et vigastusi véltida. Lisakihid riideid, eriti naha ldhedal litbuvad
riided, voivad pakkuda teatud kaitset.

Haavade ravi

cEDS-iga inimestel on vdga habras nahk, mida v3ib vigastada isegi vdike trauma.
Haavu voib olla raske 0mmelda ja need paranevad aeglaselt. Halb haavade
paranemine pohjustab cEDS-iga inimestel laiu atroofilisi arme. Nahavigastused
tuleks kiiresti parandada, eelistatavalt plastikakirurgi poolt, et minimeerida
armistumist, parandada paranemist ja viltida edasisi tiisistusi.

Haavade ravi soovitused on jargmised:

- Haavad tuleks sulgeda pingeta.

- Siigavad haavad tuleks dOmmelda kihiti.

- Pinge viltimiseks vdib kasutada mitut vdikest dmblust peene dmblusega.

- Pérast paranemist tuleks haavapiirkond fikseerida Steri-Stripide, teibiga (mis
tuleb ettevaatlikult eemaldada) voi torukujulise sidemega.

- Omblused tuleks jitta sisse kaks korda kauemaks kui tavaliselt.
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Piikesekaitse

cEDS-iga inimesed vdivad mérgata, et nende nahal on enneaegselt vananev
vilimus. Pdikesekaitse regulaarne kasutamine noorest east alates voib vihendada
naha enneaegse vananemise voimalust. Vihenenud piikese kdes viibimise tottu
voib kaaluda D-vitamiini lisamist.

Valu ja visimuse ravi

Valu ja yisimuse ravi peaks keskenduma algpdhjustele ja see vdib hdlmata
jérgmist:

- Elustiili muutused

- Fiisioteraapia ja treening

- Ravimid

- Abivahendid

- Kognitiiv kditumisteraapia

Siidame skriining

cEDS-iga inimestel tuleks diagnoosi saamisel teha ehhokardiogramm ja kdiki leide
tuleks jélgida. Kui lapsepdlves on tulemused normaalsed, tuleks ehhokardiogrammi
taiskasvanueas korrata.

Raseduse jilgimine

cEDS-iga inimestele on soovitatav spetsialiseeritud siinnitusabi ja kdik
tervishoiutdotajad peaksid diagnoosist teadlikud olema. Vaagnaelundite prolaps
vOib pérast siinnitust tekkida kudede hapruse ja venivuse tottu. Enneaegne
lootekestade rebend ja tuharseisus esinemine on tdendolisemad, kui imikul on
cEDS.

Kirurgiline abi

Kdik inimese ravis osalevad meditsiinitéotajad peaksid olema teadlikud cEDS-i
diagnoosist. Kirurgilised haavad voivad histi paraneda, kui 0mmeldakse hoolikalt
ilma pingeta. Operatsioonide ajal tuleks isekinnituvaid retraktoreid kasutada
ettevaatlikult, sest liigne retraktsioon voib pohjustada kudede rebendeid ja
hematoome. Kirurgia vdib olla keeruline kudede hapruse tottu.

Seedetrakti kaalutlused

Protseduure nagu endoskoopia ja kolonoskoopia tuleks teha ettevaatlikult ja
diagnoosi teadlikult, kuna voib suureneda limaskesta verejooksu, kudede hapruse ja
perforatsiooni riski tottu.

Geneetiline néustamine

cEDS pérandub autosomaalselt dominantsel viisil, seega on cEDS-iga inimestel
50% tdendosus edasi anda haigus igale lapsele. cEDS-iga inimesed ja nende
partnerid voivad laste saamise kaalumisel arutada geneetilise ndustajaga, mida see
neile tdhendab.
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o Tugi
Vaimse tervise tugi voib olla kasulik kdigile, kellel on eluaegne haigus. Vaimse
tervise tuge saab mitmel viisil, sealhulgas arstide, terapeutide,
heategevusorganisatsioonide ja tugigruppide kaudu. Ehlers-Danlose Selts pakub
virtuaalseid tugigruppe igat tiitipi EDS-1 ja HSD-ga inimestele.

3.5 Klassikalise sarnane Ehlers-Danlos Siindroom (clEDS)

3.5.1 Mis on clEDS?

Klassikalise sarnane Ehlers-Danlos siindroomi (clEDS) puhul on tegemist pariliku
sidekoehaigusega, mis pohjustab rasket naha iili venivust, sametist naha tekstuuri, iildist
liigeste hiipermobiilsust ja kergesti tekkivaid verevalumeid.

clEDS on iiliharuldane haigus, mis esineb vdhem kui iihel inimesel miljonist.

3.5.2 cIEDS tunnused ja siimptomid

clEDS-i peamised nihud ja siimptomid on jirgmised:
e Uldine liigeste hiipermobiilsus
e Pehme, veniv nahk ilma atroofilise armistumiseta
o Kergesti tekkivad verevalumid

3.5.3 clEDS pohjustajad
Geneetiline alus

clEDS-i pohjustavad TNXB geeni geneetilised variandid. TNXB geen annab juhised
tenastsiin-X valgu valmistamiseks. Tenastsiin-X esineb korgel tasemel siidame,
skeletilihaste, kooluste, sidemete, naha ja seedetrakti sidekoes.

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me périme ithe molemalt vanemalt.
clEDS-iga inimestel on patogeensed variandid mdlemas TNXB geenikoopias. Selle
tulemusena puudub tenastsiin-X valk clEDS-iga inimestel tdielikult.

Périlikkus

clEDS pérandub autosoom retsessiivselt. Autosoomselt tihendab, et seda saavad edasi
anda ja parandada vOrdselt niit mehed kui ka naised. Retsessiivne tdhendab, et seisund tekib
ainult siis, kui patogeensed variandid mojutavad geeni molemat koopiat.

clEDS-iga inimesed annavad oma lastele alati edasi {ihe patogeense variandi. Nende lastel

on clEDS ainult siis, kui nad parivad samas geenis teise patogeense variandi oma teiselt
vanemalt.
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Inimesi, kellel on iiks retsessiivne patogeenne variant, nimetatakse kandjateks. Kandjatel
endil cl[EDS-i ei ole, kuid nad vdivad geneetilise variandi oma lastele edasi anda.

3.5.4 clIEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab clEDS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi
kinnitamiseks teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha
kindlaks, kas inimesel on clEDS-i pdhjustavad geneetilised variandid.

clEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama koigile kolmele
peamisele kriteeriumile JA tal peab olema autosoom retsessiivse parandumisega tihilduv
perekonna ajalugu.

Peamised kriteeriumid:
1. Nabha iilivenivus sametise naha tekstuuri ja atroofilise armistumise puudumisega
2. Uldistatud liigeste hiipermobiilsus korduvate dislokatsioonidega voi ilma (kdige

sagedamini 0lg ja pahkluu)
3. Kergesti muljutav nahk/spontaansed ekhiimoosid

Kdrval kriteeriumid:
1. Jala deformatsioonid (lai/tdis esijalg; brahhiidaktiiiilia liigse nahaga; pes planus;
hallux valgus; piezogenic papules)

2. Jalgade turse siidamepuudulikkuse puudumisel
3. Kerge proksimaalne ja distaalne lihasndrkus
4. Aksonaalne poliineuropaatia
5. Kite ja jalgade lihaste atroofia
6. Akrogeersed kded, haamrisorm(ed), klinodaktiiiilia, brahiidaktiiiilia
7. Tupe/emaka/pérasoole prolaps
3.5.5 clEDS ravi

clEDS-i ravitakse inimese kogetavate slimptomitega tegelemise kaudu. Hoolduse
pohiaspektid keskenduvad naha- ja liigeseprobleemide haldamisele.

clEDS voib pohjustada mitmesuguseid stimptomeid keha erinevates piirkondades, seega
voivad clEDS-iga inimesed oma ravi haldamiseks vajada mitut erinevate erialade
spetsialisti. Iga inimene peaks oma ravi meeskonnaga koostddd tegema, et tootada vilja
raviplaan, mis vastab tema vajadustele.

3.6 Dermatospraksis Ehlers-Danlos Siindroom (dEDS)

3.6.1 Mis on dEDS?
Dermatosparaksis Ehlers-Danlos stindroom on périlik sidekoe haigus, mis pohjustab naha
tugevat haprust, liigset nahka, tugevaid verevalumeid ja iseloomulikke ndojooni.
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dEDS on iiliharuldane haigus, mis mdjutab vihem kui iihte inimest miljonist.

3.6.2 dEDS tunnused ja siimptomid

dEDS-i peamised ndhud ja siimptomid on jargmised:
e Tdsine naha haprus

Liigne lahtine nahk

Tugevad verevalumid

Pehme, tainasjas nahatekstuur

Nabasong siinnil

Liigeste hiipermobiilsus

Kraniofatsiaalsed tunnused

Liihikesed jasemed

3.6.3 dEDS pohjustajad

Geneetiline alus

dEDS-i pdhjustavad ADAMTS?2 geeni geneetilised variandid. ADAMTS2 geen annab
juhised ADAMTS-2 valgu, kollageeni molekulide tootlemises osaleva ensiitimi
valmistamiseks.

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me parime iihe mdlemalt vanemalt.
dEDS-iga inimestel on patogeensed variandid ADAMTS2 geeni mdlemas koopias.
Variandid pohjustavad ADAMTS-2 valgu aktiivsuse vihenemist, mis viib kollageeni
tootlemise defektideni ja ebanormaalsete kollageenikiudude kuhjumiseni.

Périlikkus

dEDS pérandub autosoom retsessiivselt. Autosoomselt tihendab, et seda saavad edasi anda
ja parandada vordselt nii mehed kui naised. Retsessiivne tdhendab, et seisund tekib ainult
siis, kui patogeensed variandid mdjutavad geeni mdlemat koopiat.

dEDS-iga inimesed annavad oma lastele alati edasi iihe patogeense variandi. Nende lastel
on dEDS ainult siis, kui nad périvad samas geenis teise patogeense variandi oma teiselt
vanemalt.

Inimesi, kellel on iiks retsessiivne patogeenne variant, nimetatakse kandjateks. Kandjatel
endil dEDS-i ei esine, kuid nad vdivad geneetilise variandi oma lastele edasi anda.

3.6.4 dEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab dEDS-i diagnostilistele kriteeriumitele, tuleks diagnoosi kinnitamiseks
teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha kindlaks, kas
inimesel on dEDS-i pdhjustavad geneetilised variandid.
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dEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama jargmistele
kriteeriumitele:
e Pohikriteerium 1 JA pdhikriteerium 2 JA véhemalt iiks muu pohikriteerium

vOI

e Pohikriteerium 1 JA pohikriteerium 2 JA vdahemalt kolm kdrval kriteeriumi

Pohikriteeriumid:

1.
2.

o =N

Aidrmuslik nahahaprus koos kaasasiindinud vdi siinnijérgsete naharebenditega
Iseloomulikud kraniofatsiaalsed tunnused, mis ilmnevad siinnil v0i varases
imikueas voi arenevad hiljem lapsepolves

Liigne, peaaegu 10tv nahk liigsete nahavoltidega randmete ja pahkluude piirkonnas
Suurenenud peopesade kortsumine

Tosine verevalumite tekkimise oht koos nahaaluste hematoomide ja hemorraagia
riskiga

Nabasong

Stinnijdrgne kasvupeetus

Liihikesed jasemed, kied ja jalad

Sidekoe haprusest tingitud perinataalsed tiisistused

Korval Kriteeriumid:

1.

A

© 0 N o

Pehme ja taignane nahatekstuur

Nabha iilivenivus

Atroofilised armid

Uldise liigeste hiipermobiilsus

Vistseraalse hapruse tiisistused (nt pdie rebend, diafragma rebend, parasoole
prolaps)

Motoorse arengu hilinemine

Osteopeenia (luude horenemine)

Hirsutism (tihe karvastiku kasv)

Hammaste anomaaliad

10. Refraktsioonivead (lithindgelikkus, astigmatism)
11. Strabismus

3.6.5 dEDS ravi

dEDS-i ravitakse inimese kogetavate siimptomitega tegelemise kaudu. Hoolduse
pohiaspektid keskenduvad naha- ja liigeseprobleemide haldamisele.

dEDS vdib pohjustada mitmesuguseid stimptomeid keha erinevates piirkondades, seega
voivad dEDS-iga inimesed oma ravi haldamiseks vajada mitut erinevate erialade
spetsialisti. Iga inimene peaks oma raviarstidega koost60d tegema, et todtada vélja
raviplaan, mis vastab tema vajadustele.
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3.7 Hiipermobiilne Ehlers-Danlos Siindroom

3.7.1 Mis on hEDS?

Hiipermobiilne Ehlers-Danlose siindroom (hEDS) on parilik sidekoe haigus, mis pohjustab
tildist liigeste hiipermobiilsust, liigeste ebastabiilsust ja kroonilist valu. hEDS-i seostatakse
ka paljude teiste stimptomite ja seotud seisunditega, mis mojutavad paljusid erinevaid
kehapiirkondi.

hEDS on kdige levinum EDS-i tiiiip, moodustades umbes 90% EDS-i juhtudest. hREDS-i
liigitatakse praegu haruldaseks haiguseks ja arvatakse, et see mojutab vahemalt {ihte
inimest 3100-5000-st. Siiski ei ole hEDS-1 tegelik levimus teada ja seda voidakse
alahinnata.

3.7.2 hEDS siimptomid ja tunnused
hEDS-1 v6ib kahtlustada, kui inimesel esineb:
Liigeste hiipermobiilsus

Liigeste ebastabiilsus

Krooniline valu

Kerge naha hiipervenivus
Ebanormaalne armistumine

hEDS-iga inimestel voib esineda ka:
Krooniline viasimus

Seedetrakti probleemid
Diisautonoomia

Peavalud

Nuumrakkude aktivatsiooni haigused

3.7.3 hEDS pohjustaja

hEDS-i pohjust(eid) pole kindlaks tehtud. See seisund néib olevat autosoom dominantselt
paranduv. See tdhendab, et hEDS-iga inimestel on 50% tdendosus haigus edasi anda igale
oma lapsele.

3.7.4 hEDS diagnoosimine

Praegu puudub hEDS-1 diagnoosimiseks laboratoorsed testid. hEDS-i diagnoos pannakse
tiiskasvanutele, kes vastavad hEDS-i kliinilistele diagnostilistele kriteeriumidele.
Generaliseerunud liigeste hiipermobiilsusega lapsi ja noorukeid saab hinnata laste

pediaatrilise diagnostilise raamistiku abil.

hEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama koigile kolmele
kriteeriumile (1, 2 ja 3).
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> Kiriteerium 1: Generaliseerunud liigeste hiipermobiilsus

% ;EE?,ﬁ';,ss THE BEIGHTON SCORING SYS'I'E M A positive Beighton score is any score greater than or equal to:
/ﬁ Society Measuring jOi nt h\j pe rmobility » 6/9 pointsin children before puberty

« 5/9 points from puberty up to the age of 50
« 49 points for those 50 years of age and over

A.5th FINGER / PINKIES B. THUMBS
Test both sides: Rest palm of the hand and Test both sides: With the arm
forearm on a flat su with the palm side out straight, the palm faci E.SPINE
down and fingers out straight. guwr:; and ther:rristtl;‘m ?ugll\r D. KNEES
nt l, tl .
Can the fifth finger tﬁumhnbv:m::hed:g:ck fo Bend forward, can you place th? palms
be bent/lifted upwards touch the forearm? Test both sides: While standing, with of your hands flat on the floor in
at the knuckle to go back knees locked (bent backwards as far as front of your feet without bending
beyond 90 degrees? N Ifyesl’add one point for each ossible), does the lower part of either your knees?
¥ od ot pofnt \ thumb. fig to m(’tend more than 10 degrees
fn‘r’grh hand. L L ~ raard? If yes, add one point.
If yes, add one point for each side
) | 90°+ C.ELBOWS
T Test both sides: With arms outstretched and palms facing upwards,
< -1_? does the elbow extend (bend too far) upwards more than an extra 10
rees beyond a normal outstretched position?
———— Ao . If yes, add one point for each side. @

> Kriteerium 2: Peab esinema kaks v6i enam jargmistest tunnustest (A, B ja C)
Tunnus A: Sidekoehaiguse ilmingud (peab esinema viis vOi enam jérgmistest):

1. Ebatavaliselt pehme voi sametine nahk

2. Kerge naha hiipervenivus

3. Seletamatud striiad, néiteks striiad distenses voi rubrae'd seljal, kubemes,
reitel, rinnal ja/vai kdhul noorukitel, meestel voi puberteedi eelses eas
naistel, kellel ei ole esinenud olulist keharasva voi kaalu suurenemist voi
viahenemist

4. Kahepoolsed piezogeensed paapulid kannal

Korduv véi mitmekordne(d) kdhusonga(d) (nt naba-, kubeme-, krumaal)

6. Atroofiline armistumine, mis holmab vihemalt kahte (2) kohta ja ilma
toeliselt papiirase ja/voi hemosideeriliste armide tekketa, nagu on ndha
klassikalises EDS-is

7. Vaagnapohja, pirasoole ja/voi emaka prolaps lastel, meestel voi
mitteslinnitanud naistel, kellel ei ole esinenud haiglast rasvumist vo1 muud
teadaolevat eelsoodumust

e

8. Hammaste ahistatus ja kdrge voi kitsas suulae
9. Arahnodaktiiiilia, nagu on méératletud ithes voi mitmes jargmises:
a. positiivne randmemaérk (Steinbergi mirk) molemal kiiljel
b. positiivne poidlamark (Walkeri mark) mdlemal kiiljel
10. Kée sirutuse ja pikkuse suhe > 1,05
11. Mitraalklapi prolaps (MVP) kerge voi raskem rangete ehhokardiograafiliste
kriteeriumide alusel
12. Aordi juure laienemine Z-skooriga >+2

Tunnus B: positiivne perekonna ajalugu (iiks voi mitu esimese astme sugulast
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vastavad eraldiseisvalt hEDS-i kehtivatele diagnostilistele kriteeriumidele)
Tunnus C: Lihas-skeleti tiisistused (peab olema vdhemalt iiks jargmistest):

1. Lihas-skeleti valu kahes v3i enamas jasemes, mis kordub iga pidev vihemalt
kolm (3) kuud

2. Krooniline, laialt levinud valu vihemalt kolm (3) kuud

3. Korduv liigese nihestus voi ilmne liigese ebastabiilsus trauma puudumisel
(avoib)

a.

Kolm (3) vdi enam atraumaatilist nihestust samas liigeses voi kaks
(2) voi enam atraumaatilist nihestust kahes (2) erinevas liigeses, mis
esinevad erinevates kohtades eri aegadel

VOI

Meditsiiniline kinnitus liigeste ebastabiilsusest kahes (2) vdi enamas
kohas, mis ei ole seotud traumaga

> Kriteerium 3: KOIK jirgmised eeltingimused peavad olema tiidetud:

1. Ebatavalise nahahapruse puudumine, mis peaks viima muud tiitipi EDS-1

kaalumiseni

2. Muude périlike ja omandatud sidekoehaiguste, sh autoimmuunsete
reumatoloogiliste seisundite vélistamine

Omandatud sidekoehaigusega (nt luupus, reumatoidartriit jne)
patsientidel ndouab hEDS-i tdiendav diagnoos kriteeriumi 2 tunnuse
A ja B tditmist. Kriteeriumi 2 tunnus C (krooniline valu ja/voi
ebastabiilsus) ei saa selles olukorras hEDS-i diagnoosimisel arvesse
votta.

3. Alternatiivsete diagnooside vilistamine, mis voivad hdlmata ka liigeste
hiipermobiilsust hiipotoonia ja/vdi sidekoe lotvuse kaudu. Alternatiivsed
diagnoosid ja diagnostilised kategooriad hdlmavad, kuid ei piirdu jargmistega:

3.7.5 hEDS ravi
hEDS-i ravitakse inimese kogetavate simptomitega tegelemise kaudu. hEDS vdib
pohjustada mitmesuguseid siimptomeid paljudes kehapiirkondades, seega voivad
hEDS-iga inimesed oma ravi haldamiseks vajada mitut eri erialade spetsialisti. Hoolduse
pohiaspektid hdlmavad flisioteraapiat ja valu leevendamist. Iga hEDS-iga inimene on

Neuromuskulaarsed héired (nt miiopaatiline EDS ja Bethlemi
miiopaatia)

Muud paérilikud sidekoehaigused (nt muud tiiiipi EDS, Loeys-Dietz
stindroom, Marfani siindroom)

Skeleti diisplaasiad (nt osteogenesis imperfecta)

erinev, seega peaks iga inimene oma raviarstiga koostddd tegema, et tootada vilja
raviplaan, mis vastab tema individuaalsetele vajadustele.
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3.8 Hiipermobiilsus Spektri Haire (HSD)

3.8.1 Mis on HSD?

Hiipermobiilsus spektri hdired (HSD) on sidekoehaigused, mis pohjustavad liigeste
hiipermobiilsust, ebastabiilsust, vigastusi ja valu. HSD osana esinevad sageli ka muud
probleemid, nagu védsimus, peavalud, seedetrakti probleemid ja autonoomse nérvisiisteemi

héired.

3.8.2 HSD tiiiibid

Liigese hiipermobiilsuse tiiiibi pohjal on neli HSD tiiiipi:

HSD tiiiip Hiipermobiilsuse tiiiip Hiipermobiilsuse asukoht

Uldine HSD (G-HSD) Uldine liigeste Kogu kehas
hiipermobiilsus

Perifeerne HSD (P-HSD) Perifeersete liigeste Kéed ja/voi jalad

hiipermobiilsus

Lokaalne HSD (L-HSD)

Lokaalne liigese
hiipermobiilsus

Uks liiges voi liigeste rithm
samas piirkonnas

Ajalooline HSD (H-HSD)

Uldine liigeste
hiipermobiilsuse ajalugu

Varasem ajalugu liigeste
hiipermobiilsusest kogu
kehas

Lastel jaotub generaliseerunud HSD esinevate siimptomite pohjal.

Erinevat tiiiipi hiipermobiilsus spektri hdireid nimetatakse sageli iihiselt HSD-ks.

3.8.3 HSD tunnused ja siimptomid?

Liigeste hiipermobiilsust esineb igat tiitipi HSD korral ja see voib olla seotud jirgmisega:
e Liigeste ebastabiilsus
e Vigastused
e Valu

3.8.4 Mis pohjustab HSD?

HSD pdhjust/pdhjuseid ei ole kindlaks tehtud. Praecgu me ei tea, kas HSD on geneetiline
héire. Me teame, et liigeste hiipermobiilsus kipub olema perekondlik, kuid mitte koigil
liigeste hiipermobiilsusega inimestel ei esine mingit tiitipi HSD-d. HSD pdhjuse/pdhjuste
paremaks mdistmiseks on vaja rohkem uuringuid.
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3.8.5 HSD diagnoosimine

HSD diagnoositakse haigusloo ja fiiiisilise ldbivaatuse pdhjal. Selle kdigus peavad arstid
leidma, et liigeste hiipermobiilsus pohjustab probleeme ja vilistama muud seisundid, mis
voivad pdhjustada samu stimptomeid. HSD diagnoositakse siis, kui inimesel on
siimptomaatiline liigeste hiipermobiilsus, mida ei saa seletada teiste seisunditega. Uldise
liigeste hiipermobiilsusega lapsi ja noorukeid saab hinnata laste diagnostilise raamistiku
abil.

3.8.6 HSD ravi

HSD-d ravitakse inimese kogetavate stimptomitega tegelemise kaudu. HSD vaib
pohjustada mitmesuguseid siimptomeid paljudes kehapiirkondades, seega vdivad HSD-ga
inimesed vajada oma ravi haldamiseks mitut eri erialade spetsialisti. Hoolduse
pohiaspektid hdlmavad fiisioteraapiat ja valu leevendamist. Iga HSD-ga inimene on erinev,
seega peaks iga inimene oma raviarstiga koostodd tegema, et todtada vilja raviplaan, mis
vastab tema individuaalsetele vajadustele.

3.9 Kiifoskoliootiline Ehlers-Danlos Siindroom (KEDS)

3.9.1 Mis on KEDS?
Kiifoskoliootiline Ehlers-Danlos stindroom (KEDS) on pirilik sidekoe haigus, mis
pOhjustab madalat lihastoonust, varajast kiifoskolioosi ja liigeste hiipermobiilsust.

kEDS-iga inimestel on ka suurem risk eluohtliku arteriaalse dissektsiooni ja rebendi
tekkeks.

KEDS on iiliharuldane haigus, mis esineb vahem kui iihel inimesel miljonist.

3.9.2 KEDS tunnused ja siimptomid

kEDS-i peamised ndhud ja siimptomid on jargmised:

Kaasasiindinud voi varajane kiifoskolioos

Madal lihastoonus (hiipotoonia)

Liigeste hiipermobiilsus

Hilinenud motoorne areng

Silmaprobleemid (sh sinine kovakesta, refraktsioonivead ja silmade haprus)
Jalgade deformatsioonid (sh jalatalla kdverdumine sissepoole ja lampjalgsus)
Pehme, veniv voi habras nahk

Kergesti tekkivad verevalumid

Kuulmislangus (FKBP14-kEDS)
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3.9.3 KEDS pohjustaja

Geneetiline alus

kEDS-1 pohjustavad geneetilised variandid jirgmistes geenides:
e PLODI
e FKBP14

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me péarime ithe molemalt vanemalt.
kEDS-iga inimestel on tavaliselt patogeensed variandid PLOD1 vdi FKBP14 geeni
molemas koopias.

Périlikkus

KEDS pérandub autosoom retsessiivselt. Autosomaalselt tdhendab, et seda saavad edasi
anda ja parandada vordselt nii mehed kui naised. Retsessiivne tdihendab, et seisund tekib
ainult siis, kui geeni mdlemad koopiad on patogeensete variantide poolt mdjutatud.

kEDS-iga inimesed annavad oma lastele alati edasi iihe patogeense variandi. Nende lastel
on KEDS ainult siis, kui nad périvad samas geenis teise patogeense variandi oma teiselt
vanemalt.

Inimesi, kellel on iiks retsessiivne patogeenne variant, nimetatakse kandjateks. Kandjatel
endil ei ole KEDS-i, kuid nad vdivad geneetilise variandi oma lastele edasi anda.

3.9.4 KEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab kEDS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi
kinnitamiseks teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha
kindlaks, kas inimesel on KEDS-i pohjustavad geneetilised variandid.

kEDS-1 diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama jargmistele
kriteeriumitele:
e Pohikriteerium 1 JA peamine kriteerium 2 JA peamine kriteerium 3
VOI
e Pohikriteerium 1 JA peamine kriteerium 2 JA kolm kdrval kriteeriumi (iildine voi
geeni spetsiifiline)

Pohikriteeriumid
1. Kaasasiindinud lihashiipotoonia
2. Kaasasiindinud voi varajane kiifoskolioos (progresseeruv voi mitteprogresseeruv)
3. Generaliseerunud liigeste hiipermobiilsus koos
dislokatsioonide/subluksatsioonidega (eriti 6lgades, puusades ja pdlvedes)

Korvalkriteeriumid
1. Naha hiipervenivus
2. Kergesti verevalumitele kalduv nahk
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Keskmise suurusega arteri rebend/aneuriism
Osteopeenia/osteoporoos

Sinine kdvakest

Hernia (naba- v3i kubemesong)

Pektuse deformatsioon

Marfanoid habitus

. Talipes equinovarus

10. Refraktsioonivead (lithindgelikkus, hiipermetroopia)

00N AW

Geeni spetsiifilised korval kriteeriumid
PLOD1

e Naha haprus (kerge verevalumi teke, rabe nahk, halb haava paranemine, laienenud
atroofiline armistumine)
e Kodvakesta ja silma haprus/rebend
e Mikrokornea
e Nio diismorfoloogia
FKBP14
e Kaasasiindinud kuulmispuue (sensorineuraalne, konduktiivne voi segatiiiipi)
e Follikulaarne hiiperkeratoos
e [Lihasatroofia
e Pdie divertiikul

3.9.5 KEDS ravi

kEDS-i ravitakse inimese kogetavate siimptomitega tegelemise kaudu. kEDS vdib
pohjustada mitmesuguseid siimptomeid paljudes keha erinevates piirkondades, seega
voivad KEDS-iga inimesed oma ravi haldamiseks vajada mitut eri erialade spetsialisti.
Hoolduse pohiaspektid keskenduvad lihasluukonnale, nahale ja siidame-veresoonkonnale.
Iga inimene peaks oma raviarstiga koost6od tegema, et todtada vélja raviplaan, mis vastab
tema vajadustele.

3.10 Muskulokontraktuurne Ehlers-Danlos Siindroom (mcEDS)

3.10.1 Mis on mcEDS?

Muskulokontraktuurne Ehlers-Danlos siindroom (mcEDS) on périlik sidekoe haigus, mis
pOhjustab inimestel siindides mitmeid liigese kontraktuure, skeleti anomaaliaid ja
iseloomulikke kraniofakiaalseid tunnuseid. mcEDS-iga inimestel esinevad ka muud
stiimptomid kogu kehas, sealhulgas liigeste hiipermobiilsus ja ebastabiilsus, naha
iillivenivus ja haprus ning lihaste hiipotoonia, mis viib motoorse arengu hilinemiseni.

mcEDS on iiliharuldane haigus, mis mojutab vihem kui iihte inimest miljonist.
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3.10.2 mcEDS tunnused ja simptomid
mcEDS-i peamised néhud ja siimptomid on jargmised:
e Siindinud mitmete liigese kontraktuuridega (kdige sagedamini addukteerunud
poidlad ja jalalabad)
Iseloomulikud kraniofakiaalsed tunnused
Pikad, peenikesed, ahenevad voi silindrilised sormed
Kortsus peopesad
Jala ja selgroo deformatsioonid
Nabha iilivenivus ja haprus
Kergesti tekkivad verevalumid
Atroofiline armistumine
Korduvad suured nahaalused hematoomid
Liigeste hiipermobiilsus ja ebastabiilsus
Lihashiipotoonia ja -norkus
Hilinenud motoorne areng

3.10.3 mcEDS péhjustaja

Geneetiline alus

mcEDS-i pohjustavad nende geenide geneetilised variandid:
e CHSTI14
e DSE

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me parime iihe mdlemalt vanemalt.
mcEDS-iga inimestel on patogeensed variandid kas CHST14 voi DSE geeni mdlemas
koopias.

Périlikkus

mcEDS pirandub autosoom retsessiivselt. Autosoomselt tdhendab, et seda saavad edasi
anda ja parandada vordselt nii mehed kui naised. Retsessiivne tdhendab, et seisund tekib
ainult siis, kui patogeensed variandid mdjutavad geeni molemat koopiat.

mcEDS-iga inimesed annavad oma lastele alati edasi {ihe patogeense variandi. Nende
lastel on mcEDS ainult siis, kui nad périvad samas geenis teise patogeense variandi oma
teiselt vanemalt.

Inimesi, kellel on iiks retsessiivne patogeenne variant, nimetatakse kandjateks. Kandjatel
endil mcEDS-i ei ole, kuid nad vdivad geneetilise variandi oma lastele edasi anda.

3.10.4 mcEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab mcEDS-1 diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi
kinnitamiseks teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha
kindlaks, kas inimesel on mcEDS-i pohjustavad geneetilised variandid.



mcEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks siinnil voi varases lapsepdlves peab
inimene vastama pohikriteeriumile 1 JA pdhikriteeriumile 2.

mcEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks noorukieas ja tiiskasvanueas peab
inimene vastama pohikriteeriumile 1 JA pdhikriteeriumile 3.

Pohikriteeriumid
1. Kaasasiindinud mitmed kontraktuurid, iseloomulikult aduktsiooni-fleksiooni
kontraktuurid ja/voi talipes equinovarus (jalgsus)
2. Iseloomulikud kraniofakiaalsed tunnused, mis ilmnevad siinnil voi varases
imikueas
3. Iseloomulikud naha tunnused, sh naha hiipervenivus, kerge verevalumite teke, naha
haprus atroofiliste armidega, suurenenud peopesade kortsumine

Kdrvalkriteeriumid

1. Korduvad/kroonilised nihestused
Pektuse deformatsioonid (lamedad, kaevunud)
Selgroo deformatsioonid (skolioos, kiifoskolioos)
Iseloomulikud sormed (koonduvad, peenikesed, silindrilised)
Progressiivsed talipesi deformatsioonid (valgus, planus, cavum)
Suured nahaalused hematoomid
Krooniline kdhukinnisus
Kadrsoole divertiikul

A A

Pneumotooraks/pneumohemotooraks
. Nefrolitiaas/tsiistolitiaas

—_ —
i

. Hidronefroos

—
[\

. Kriiptorhidism meestel

. Strabismus

. Refraktsioonivead (lithindgelikkus, astigmatism)
. Glaukoom/kdrgenenud silmasisene rohk

—_—
[, I SN O]

3.10.5 mcEDS ravi

mcEDS-i ravitakse inimese kogetavate siimptomitega tegelemise kaudu. Hoolduse
pohiaspektid keskenduvad lihasluukonna ja nahaprobleemide ravile ning
stidame-veresoonkonna, nigemise, kuulmise ja kuseteede probleemide jalgimisele.

mcEDS voib pohjustada mitmesuguseid stimptomeid keha erinevates piirkondades, seega
voivad mcEDS-iga inimesed oma ravi haldamiseks vajada mitut erinevate erialade
spetsialisti. Iga inimene peaks oma raviarstiga koost6dd tegema, et téotada vélja raviplaan,
mis vastab tema vajadustele.
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3.11 Miiopaatiline Ehlers-Danlos Siindroom (mEDS)

3.11.1 Mis on mEDS?

Miiopaatiline Ehlers-Danlos siindroom (mEDS) on périlik sidekoe haigus, mis pdhjustab
imikueas ja lapsep0lves lihasnorkust, motoorsete voimete arengu aeglustumist, liigeste
hiipermobiilsust ja liigeste kontraktuure.

mEDS on iiliharuldane haigus, mis esineb vihem kui iihel inimesel miljonist.

3.11.2 mEDS tunnused ja siimptomid
mEDS-i peamised ndhud ja siimptomid on jargmised:
e Lihasnorkus imikueas voi lapsepdlves
e Hilinenud motoorne areng
e Liigeste kontraktuurid
e Liigeste hiipermobiilsus

3.11.3 mEDS pohjustajad

Geneetiline alus

mEDS-i pohjustavad geneetilised variandid COL12A1 geenis, mis annab juhised XII
tiitipi kollageeni valmistamiseks.

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me parime iihe mdlemalt vanemalt.
mEDS-iga inimestel vdivad olla patogeensed variandid iihes voi molemas COL12A1 geeni
koopias.

Périlikkus
mEDS vdib périda autosoom dominantsel voi autosoom retsessiivsel viisil.

Autosoom retsessiivne parandumine

Autosoomselt tihendab, et haigus v3ib kanduda edasi ja olla péritav vordselt nii meestel
kui ka naistel. Retsessiivne parandumine tdhendab, et haigus esineb ainult siis, kui
patogeensed variandid mdjutavad geeni mdlemat koopiat.

Inimene, kellel on samas geenis kaks patogeenset varianti, annab alati iihe patogeense
variandi oma lastele edasi. Nende lastel on haigus ainult siis, kui nad périvad samas geenis
teise patogeense variandi oma teiselt vanemalt.

Inimesi, kellel on iiks retsessiivne patogeenne variant, nimetatakse kandjateks. Kandjatel
endil mEDS-i ei ole, kuid nad vdivad geneetilise variandi oma lastele edasi anda.

Autosoom dominantne pirandumine

Autosoomselt tdhendab, et haigus v3ib kanduda edasi ja parida vordselt nii meestel kui
naistel. Dominantne parandumine tdhendab, et haigusega inimestel on iiks patogeenne
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variant. Sellisel juhul on haigusega inimestel 50% tdendosus haigust edasi anda igale oma
lapsele.

mEDS-i autosoom-retsessiivne vorm pdhjustab siinnist alates raskemaid siimptomeid.
mEDS-i autosoom-dominantne vorm on leebem ja avaldub lapsepdlves.

3.11.4 mEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab mEDS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi
kinnitamiseks teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha
kindlaks, kas inimesel on mEDS-i pohjustavad geneetilised variandid.

mEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama jargmistele
kriteeriumitele:
e Pohikriteerium 1 JA vdhemalt iiks muu pdhikriteerium
VOI
e Pohikriteerium 1 JA vihemalt kolm korvalkriteeriumi

Pohikriteeriumid
1. Kaasasiindinud lihashiipotoonia ja/vdi lihasatroofia, mis paraneb vanusega
2. Proksimaalsete liigeste kontraktuurid (pdlv, puus ja kiitinarnukk)
3. Distaalsete liigeste hiipermobiilsus

Korvalkriteeriumid
1. Pehme, tainasjas nahk

2. Atroofiline armistumine
3. Motoorse arengu mahajdamus
4. Miiopaatia lihasbiopsial

3.11.5 mEDS ravi

mEDS-i ravitakse inimese kogetavate siimptomitega tegelemise kaudu. mEDS vdib
pOhjustada mitmesuguseid siimptomeid paljudes keha erinevates piirkondades, seega
voivad mEDS-iga inimesed vajada oma ravi haldamiseks mitut eri erialade spetsialisti.
Hoolduse pohiaspektid hdlmavad vigastuste ennetamist, fiisioteraapiat ja muude
siimptomitega tegelemist. Iga inimene peaks oma raviarstiga koostodd tegema, et todtada
vilja oma vajadustele vastav raviplaan.

3.12 Periodontaalne Ehlers-Danlos Siindroom (pEDS)

3.12.1 Mis on pEDS?

Periodontaalne Ehlers-Danlos siindroom (pEDS) on périlik sidekoe haigus, mis pohjustab
rasket ja varajast periodontiiti, mis viib hammaste enneaegse viljalangemiseni. Ohukesed,
haprad igemed ja igemekoe puudumine pdhjustavad pEDS-i korral igemete taandumist.
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pEDS pohjustab ka muid stimptomeid, nagu kerge verevalumite teke, sdérte virvimuutus
ja liigeste hiipermobiilsus.

pEDS on iiliharuldane haigus, mis mojutab vihem kui iihte inimest miljonist.

3.12.2 pEDS tunnused ja siimptomid

pEDS-i peamised ndhud ja stimptomid on jargmised:

Raske, varajane periodontiit

Generaliseerunud (tdielik) kinnitunud igemete puudumine
Sadreluu naastud

Kergesti tekkivad verevalumid

Liigeste hiipermobiilsus

Naha iilivenivus

Naha haprus

3.12.3 pEDS pohjustaja

Geneetiline alus

pEDS-i pohjustavad nende geenide geneetilised variandid:
e CIR
e CIS

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me périme iihe molemalt vanemalt.
pEDS-iga inimestel on tavaliselt patogeenne variant kas C1R- voi C1S-geeni tihes koopias.

Périlikkus

pEDS pérandub autosoom dominantselt. See tdhendab, et seda saavad edasi anda ja
parandada vordselt nii mehed kui naised. pEDS-iga inimestel on 50% tdendosus edasi anda
haigus igale oma lapsele.

3.12.4 pEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab pEDS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi
kinnitamiseks teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha
kindlaks, kas inimesel on pEDS-1i pohjustavad geneetilised variandid.

pEDS-i diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama jargmistele
kriteeriumitele:
e Pohikriteerium 1 JA kaks muud pohikriteeriumi JA {iks kdrvalkriteerium
VOI
e Pohikriteerium 2 JA kaks muud pohikriteeriumi JA iiks korvalkriteerium

Pohikriteeriumid
1. Varase algusega (lapsepdlves v3i noorukieas) raske ja ravimatu parodontiit
2. Kinnistunud igemete puudumine

40



3. Siire eesmise luu naastud
4. Esimese astme sugulase perekonnaanamnees, kes vastab pEDS-i kliinilistele
diagnostilistele kriteeriumidele

Korvalkriteeriumid

Kergesti tekkivad verevalumid

Liigeste hiipermobiilsus, enamasti distaalsetes liigestes

Nabha iilivenivus ja haprus, ebanormaalne armistumine (lai voi atroofiline)
Suurenenud infektsioonide maér

Songad

Marfanoidsed ndojooned

Akrogeeria

© NNk

Silmapaistev veresoonkond

3.12.5 pEDS ravi

pEDS-i ravitakse inimese kogetavate stimptomitega tegelemise kaudu. pEDS vdib
pohjustada mitmesuguseid siimptomeid paljudes kehapiirkondades, seega voivad
pEDS-iga inimesed vajada oma ravi haldamiseks mitut eri erialade spetsialisti.

Ravi pohiaspektid keskenduvad periodontiidi elukestvale ravile suurepirase suuhiigieeni
ja regulaarsete periodontoloogi kiilastuste kaudu alates varasest lapsepolvest. Iga inimene
peaks oma raviarstiga koost6dd tegema, et todtada vilja raviplaan, mis vastab tema
vajadustele.

3.13 Spondiilodiisplaatiline Ehlers-Danlos Siindroom (spEDS)

3.13.1 Mis on spEDS?

Spondiilodiisplastiline Ehlers-Danlos siindroom (spEDS) on périlik sidekoe haigus, mis
pOhjustab muutusi luude kasvus, madalat lihastoonust, liigeste hiipermobiilsust, liigeste
kontraktuure ja naha hiipervenitust. spEDS-iga inimestel on tavaliselt liihike kasv ja neil
vOib esineda motoorse arengu mahajaamust.

spEDS on iiliharuldane haigus, mis mdjutab vihem kui {ihte inimest miljonist.

3.13.2 spEDS tunnused ja siimptomid

spEDS-i peamised nihud ja siimptomid on jirgmised:
e Liihike kasv

Madal lihastoonus

Liigeste hiipermobiilsus

Liigeste kontraktuurid

Naha hiipervenivus

Atroofiline armistumine

Iseloomulikud skeleti tunnused
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o I[seloomulikud kraniofakiaalsed tunnused

3.13.3 spEDS pohjustaja

Geneetiline alus

spEDS-i pohjustavad geneetilised variandid jdrgmistes geenides:
e B4GALT7
e B3GALT6
e SLC39A13

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me parime iihe mdlemalt vanemalt.
spEDS-iga inimestel on patogeensed variandid molemas BAGALT7, B3GALT6 voi
SLC39A13 geeni koopias.

Périlikkus

spEDS pérandub autosoom retsessiivselt. Autosoomselt tihendab, et seda saavad edasi
anda ja parandada vordselt nii mehed kui ka naised. Retsessiivne tdhendab, et seisund tekib
ainult siis, kui patogeensed variandid mdjutavad geeni mdlemat koopiat.

spEDS-iga inimesed annavad oma lastele alati edasi iihe patogeense variandi. Nende lastel
on spEDS ainult siis, kui nad parivad samas geenis teise patogeense variandi oma teiselt
vanemalt.

Inimesi, kellel on iiks retsessiivne patogeenne variant, nimetatakse kandjateks. Kandjatel
endil seda seisundit ei ole, kuid nad vdivad patogeense variandi oma lastele edasi anda.

3.13.4 spEDS diagnoosimine

Kui inimene vastab spEDS-i diagnostilistele kriteeriumidele, tuleks diagnoosi
kinnitamiseks teha geneetiline testimine. Geneetilist testimist kasutatakse selleks, et teha
kindlaks, kas inimesel on spEDS-i pohjustavad geneetilised variandid.

spEDS-1 diagnostiliste kriteeriumide tditmiseks peab inimene vastama pohikriteeriumile 1
JA pohikriteeriumile 2 NING tal peab olema iseloomulikud radiograafilised kdrvalekalded
JA vihemalt kaks muud vdiksemat kriteeriumi (lildine voi geenispetsiifiline).

Peamised kriteeriumid
1. Liihike kasv (lapsepdlves progresseeruv)
2. Lihashiipotoonia (raskest kaasasiindinud kuni kerge hilisema alguseni)
3. Jasemete kdverdumine

Kdrval kriteeriumid
1. Naha iilivenivus, pehme, taignane nahk, 6huke, poolldbipaistev nahk
2. Pes planus
3. Hilinenud motoorne areng
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4. Osteopeenia
5. Hilinenud kognitiivne areng

Geenispetsiifilised kdrval kriteeriumid
B4GALT7
1. Radioulnaarne siinostoos

Kahepoolsed kiilinarliigese kontraktuurid vai piiratud kiitinarliigese litkumine
Uldistatud liigeste hiipermobiilsus

Uks ristisuunaline peopesa vold

Iseloomulikud kraniofakiaalsed tunnused

Iseloomulikud radiograafilised leiud

Raske hiipermetroopia

Hiagune sarvkest

© NN kW

B3GALT6

1. Kiifoskolioos (kaasasiindinud voi varajane, progresseeruv)

2. Liigeste hiipermobiilsus (iildistatud voi piirdub distaalsete liigestega, liigeste

nihestuste korral)

3. Liigeste kontraktuurid (kaasasiindinud voi progresseeruvad, eriti kétel)
Iseloomulikud sérmed (pehmed, koonilised, arahnodaktiiiililised, spaatlikujulised,
laia distaalse sdormega falangid)

Talipes equinovarus

Iseloomulikud kraniofakiaalsed tunnused
Hammaste varvimuutus, diisplastilised hambad
Iseloomulikud radiograafilised leiud

. Osteoporoos mitmete spontaansete luumurdudega
10. Tousev aordi aneuriism

he

© %0 N o

11. Kopsu hiipoplaasia, restriktiivne kopsuhaigus

SLC39A13
1. Empurantsed silmad sinakate kdvakestadega

2. Kaéed peenelt kortsus peopesadega
3. Thenaarlihaste atroofia ja ahenevate sdormedega
4. Distaalsete liigeste hiipermobiilsus
5. Iseloomulikud radioloogilised leiud
3.13.5 spEDS ravi

spEDS-i1 ravitakse inimese kogetavate stimptomitega tegelemise teel. Hoolduse
pohiaspektide hulka kuuluvad fiisioteraapia ning luutiheduse ja siidame-veresoonkonna
probleemide jélgimine.

spEDS vbdib pdhjustada mitmesuguseid siimptomeid keha erinevates piirkondades, seega
voivad spEDS-iga inimesed oma ravi haldamiseks vajada mitme spetsialisti abi erinevatelt
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erialadelt. Iga inimene peaks oma raviarstiga koost6dd tegema, et to6tada vilja ravisplaan,
mis vastab tema vajadustele.

3.14 Kardio-valvulaarne Ehlers-Danlos Siindroom (VEDS)

3.14.1 Mis on vEDS?

Kardio-valvulaarne Ehlers-Danlos stindroom (VEDS) on parilik sidekoe haigus, mis
muudab sidekoe viga hapraks, eriti veresoontes ja ddnesorganites. VEDS voib pdhjustada
eluohtlikke tiisistusi, nagu arterite aneuriism, dissektsioone ja rebendeid arterites ning
organite peamiselt soole rebendeid.

vEDS on haruldane seisund, mis esineb umbes iihel inimesel 100 000-200 000 inimese
kohta.

3.14.2 vEDS tunnused ja siimptomid
vEDS-1 peamised néhud ja siimptomid on jargmised:

o Kerged, ebatavalised ja/voi seletamatud verevalumid, eriti verevalumid, mis ei ole
seotud vigastusega voi esinevad ebatavalistes kohtades, néiteks poskedel vai seljal
Arteriaalne aneuriism, dissektsioon ja rebend, eriti enne 40. eluaastat
Unearteri-kavernoosse siinuse fistuli moodustumine ilma traumata
Soole perforatsioon, kdige sagedamini sigmakéérsooles
Spontaanne pneumotooraks
Emaka rebend raseduse kolmandal trimestril
Iseloomulikud néojooned, sealhulgas silmapaistvad silmad, kitsas nina, Shukesed
huuled ja kinnitunud v&i puuduvad korvanibud

3.14.3 vEDS poéhjustaja

Geneetiline alus

vEDS-i pohjustavad geeni COL3A1 geneetilised variandid. COL3A1 geen annab juhised
III tiitipi kollageeni, veresoonte ja ddnesorganite seintes leiduva peamise valgu,
tootmiseks. VEDS-i v4ib pohjustada vigane I1I tiiiipi kollageen v6i III tiitipi kollageeni
vihenenud kogus.

Inimestel on COL3A1 geenist kaks koopiat. VEDS-iga inimestel on tavaliselt {ihes
COL3A1 geenikoopias patogeenne variant. COL1A1 geenis on ka spetsiifilisi geneetilisi
variante, mis vdivad vEDS-i pohjustada, kuid need on vdga haruldased.

Parilikkus

vEDS piarandub autosoom dominantselt. See tdhendab, et seda vdivad edasi anda ja
paranduda vordselt nii mehed kui ka naised. vVEDS-iga inimestel on 50% tdendosus edasi
anda haigus igale oma lapsele.

44



Umbes pooled vEDS-iga inimestest périvad selle {ihelt oma vanematest, samas kui teine
pool on oma perekonnas esimene inimene, kellel on VEDS, kuna geneetiline variant sai
alguse neilt. Kui geneetiline variant ilmneb inimesel esimest korda, nimetatakse seda
uueks ehk de novo variandiks.

3.14.4 vEDS diagnoosimine

Geneetilisi teste kasutatakse selleks, et ndha, kas inimesel on geneetiline variant, mis
pohjustab vEDS-i. Geneetilist testimist tuleks kaaluda, kui inimesel esineb moni
pohikriteerium voi mitu korvalkriteeriumi, eriti alla 40-aastastel inimestel.

Pohikriteeriumid
1. vEDS-i esinemine perekonnas koos dokumenteeritud pohjustaja COL3A1
variandiga

2. Arteriaalne rebend noores eas

3. Spontaanne sigmakédrsoole perforatsioon teadaoleva divertikulaar haiguse voi muu

soolepatoloogia puudumisel

4. Emaka rebend kolmandal trimestril ilma eelneva keisrildike ja/voi raskete
perineumi rebenditeta

5. Unearteri-kavernoosse siinuse fistuli (CCSF) teke trauma puudumisel

Korvalkriteeriumid

1. Verevalumid, mis ei ole seotud tuvastatud traumaga ja/vdi ebatavalistes kohtades,

nagu posed ja selg

Ohuke, poollibipaistev nahk suurenenud venoosse nihtavusega
Iseloomulik ndoilme

Spontaanne pneumotooraks

Akrogeeria

Talipes equinovarus

Kaasasiindinud puusaliigese nihestus

Viikeste liigeste hiipermobiilsus

. Kodluse ja lihase rebend

10. Keratokoonus

o N RS

11. Igemete taandumine ja igemete haprus
12. Varajane veenilaiendite areng (alla 30-aastastel) ja naistel alanud enne rasedust)

3.14.5 vEDS ravi

vEDS voib pdhjustada mitmesuguseid siimptomeid paljudes keha erinevates piirkondades,

seega voivad VEDS-iga inimesed vajada oma ravi haldamiseks mitme erineva eriala
spetsialistide abi.
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Ravi peamised aspektid on jargmised:
Varajane diagnoosimine
Varajane diagnoosimine vdimaldab vEDS-iga inimestel saada asjakohast arstiabi ja
elustiili nGustamist, mis on ndidanud, et parandab vEDS-i tulemusi.

Geneetiline testimine

Oluline on kinnitada vEDS-1 diagnoos geneetilise testimise abil. See aitab vilistada
teisi haigusseisundeid, mis voivad pdhjustada sarnaseid siimptomeid, kuid mida
saab ravida erinevalt.

Geneetiline noustamine

vEDS péarandub autosoom dominantselt, seega on VEDS-iga inimestel 50%
toendosus edasi anda haigus igale lapsele, kes neil slinnib. VEDS-iga inimestel ja
nende partneritel v3ib olla kasulik arutada geneetilise ndustajaga, mida see nende
jaoks tdhendab. Rasedus kaasneb vEDS-iga inimestele ka lisariskidega, seega on
pereplaneerimisel oluline arutada raseduse riske ja ravi.

Raseduse jalgimine
Rasedus on teadaolevalt seotud oluliste riskidega vVEDS-iga inimestele. Rasedust
tuleks hallata hoolikalt ja diagnoosi arvesse vottes.

Elustiilinduanded
vEDS-iga inimesed peaksid oma arstidega arutama tegevusi, mis voivad
suurendada arteriaalse voi d0nesorgani rebenemise riski. vEDS-iga inimesed
peaksid viltima:
e Kontakt- ja kokkupdrke spordialasid
Raskete esemete tdstmist ja lilkkamist
Lihaste pingutamist
Vererohu jarsku voi suurt tdusu
Korduvat vai liigset liigeste liigutust

VEDS-iga inimesi julgustatakse oma tervise ja heaolu huvides regulaarselt madala
intensiivsusega treeningut tegema.

Meditsiiniline ravi

Koik inimese raviga seotud meditsiinitdotajad peaksid olema teadlikud vEDS-1
diagnoosist ja sellega seotud riskidest. VEDS v&ib mojutada koiki meditsiinilise abi
valdkondi, seega on oluline arvestada kudede haprusega ja voimalike &kiliste,
raskete ja eluohtlike tiisistuste tekkega mis tahes sekkumise ajal. Voimaluse korral
tuleks kaaluda konservatiivseid ldhenemisviise ja viltida valikulisi protseduure,
kuna vEDS-iga kaasnevad suuremad kirurgilised riskid.
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Erakorraline abi

Erakorralise abi osutajaid tuleb teavitada inimese vEDS-ist, et nad saaksid osutada
asjakohast abi. VEDS-iga inimesi julgustatakse kaasas kandma hadaolukorra
infomaterjali, mis aitab neil saada diget erakorralist abi. VEDS-iga inimesed
vajavad individuaalset arstiabi ja enne operatsiooni tuleks kaaluda konservatiivseid
ravimeetodeid, kuna vEDS-iga kaasnevad suuremad kirurgilised riskid.

Ravimid

Korge vererohk koormab veresoonte seinu, mis on VEDS-iga inimestel viga
habras. Ravimeid kasutatakse sageli vererdhu normaalse voi madala taseme
hoidmiseks ja vererShu suurte kdikumiste véltimiseks. Beetablokaatorid ja
angiotensiin II retseptori blokaatorid (ARB-d) on ndidanud, et koos spetsialisti abi
ja nduannetega parandavad vEDS-iga inimeste kliinilisi tulemusi.

Veresoonte uuringud

Enamikul VEDS-iga inimestest peaks olema regulaarsed veresoonte uuringud, et
jélgida voimalikke tiisistusi, mis voib voimaldada need tuvastada planeeritud
protseduuri korras, mitte hddaolukorras. Kahtlustatavaid veresoonkonna haigusi on
oluline uurida, sest siimptomid vdivad olla varjatud.

Tugi

Vaimse tervise tugi voib olla kasulik kdigile, kellel on eluaegne haigus. Vaimse
tervise tuge saab saada mitmel viisil, sealhulgas arstide, terapeutide,
heategevusorganisatsioonide ja tugigruppide kaudu. Ehlers-Danlose Selts pakub
igakuist virtuaalset tugigruppi vEDS-iga inimestele ja vVEDS-iga inimeste
vanematele.
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4. EHLERS-DANLOS SUNDROOMI JA HUPERMOBIILSUS
SPEKTRI HAIRETE GENEETIKA JA PARILIKKUS

4.1 Geneetika

DNA on geneetiline materjal, mille me parime oma vanematelt. Geenid on DNA 106igud,
mis annavad juhiseid valkude valmistamiseks. Valgud viivad 1dbi enamiku protsesse, mis
voimaldavad meie kehal toimida.

Erinevused meie geenides on normaalsed. Geneetiline varieeruvus on see, mis teeb
igaiihe meist ainulaadseks — see eristab sinist silma pruunist silmast vai lokkis juukseid
sirgetest. Need erinevused tulenevad geneetilistest variantidest.

Geneetilised variandid on sama geeni erinevad versioonid. Geenid kannavad juhiseid
valkude valmistamiseks, seega voivad erinevad geneetilised variandid pohjustada
erinevaid valke. Need valgud annavad meile meie tunnused ehk omadused. Geeni {iks
geneetiline variant v4ib anda sinised silmad, samas kui sama geeni teine variant voib anda
pruunid silmad.

Enamik geneetilisi variante on ohutud ega mojuta negatiivselt keha toimimist. Neid
nimetatakse healoomulisteks variantideks. Mdned geneetilised variandid on kahjulikud,
kuna need sisaldavad vigu valkude valmistamise juhistes. See voib viia vigaste valkude
tekkeni, mis takistavad keha korralikku toimimist, mis v3ib viia haigusteni. Kahjulikke
geneetilisi variante nimetatakse patogeenseteks variantideks.
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Ehlers-Danlos siindroomid (EDS) on rithm geneetilisi sidekoehaigusi. Iga EDS-i tiiiipi
pohjustavad sidekoe valkude tootmiseks vajalike geenide patogeensed variandid. hEDS on
koige levinum EDS-i tiilip, kuid selle geneetiline pohjus(ed) on teadmata. Teised EDS-1
tiitibid on seotud spetsiifiliste patogeensete variantidega. Geneetiline testimine on saadaval
igat tlitipi EDS-1 jaoks, vélja arvatud hEDS.

4.2 Parilikkus

Inimestel on igast geenist kaks koopiat, kuna me parime molemalt vanemalt iihe koopia.
Geneetilise teabe kombinatsiooni, mis meil on geeni mdlemas koopias, nimetatakse meie
genotiiiibiks. Meie genotiilip middrab meie tunnused ehk fenotiiiibi. Monikord parime
molemalt vanemalt sama geeni versiooni. Seda nimetatakse homosiigootseks
genotiiiibiks. Kui me pirime mdlemalt vanemalt erinevad geneetilised variandid,
nimetatakse seda heterosiigootseks genotiiiibiks.

Monikord piisab teatud tunnuse tekitamiseks vaid iihest geneetilise variandi koopiast.
Teiste tunnuste tekitamiseks peab geneetilise variandi kaks koopiat olema olemas. See
pohjustab erinevate tunnuste puhul erinevaid pArimismustreid. Kdik EDS-i tiiiibid
paranduvad kas autosoom dominantselt vOi autosoom retsessiivselt. Mdiste "autosoom"
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tdhendab, et geen ei asu sugukromosoomides (X vOi Y), seega on meestel ja naistel vordne
vOimalus geneetiline variant parida. Dominantne ja retsessiivne viitavad variandi
koopiate arvule, mis on vajalikud tunnuse voi seisundi tekitamiseks.

4.2.1 Autosoom dominantne pirilikkus

Domineeriv parandumine tdhendab, et seisundi pohjustab iiks patogeense variandi koopia.
See tdhendab, et kui inimene périb patogeense variandi kummaltki oma vanemalt, on tal
see seisund. Kui inimesel on domineeriva parandumise mustriga seisund, on igal tema
lapsel 50% tdendosus patogeense variandi parimiseks. Seega on haigestunud vanema igal
lapsel 50% tdendosus seisundi tekkeks. Kui mdlemad vanemad on haiged, on igal lapsel
75% tdendosus seisundi tekkeks.

PARENT 1:

AFFECTED UNAFF;ED :‘F‘F’ECIEDV AFFE&TE;
POSSIBLE COMBINATIONS FOR EACH CHILD: [ POSSIBLE COMBINATIONS FOR EACH CHILD: ]
HUMANS HAVE HUMANS HAVE
P eRS A, ARG,
2 Soma Ll
EacH pARENT Enck paneNT
5 5
oE 1o o 1o
PHEEEE ARIEN
UNAFFECTED UNAFFECTED AFFECTED AFFECTED UNAFFECTED AFFECTED AFFECTED AFFECTED
L asy—1 | 75%
o ok
o 20 g
/ Society / Sodiety

hEDS, cEDS, vEDS, pEDS ja aEDS pdranduvad autosoom dominantsel viisil. mEDS voib
pdranduda autosoom dominantsel voi autosoom retsessiivsel viisil.

4.2.2 Autosoom retsessiivne pirilikkus

Retsessiivne parandumine tdhendab, et haigusseisundi pdhjustavad patogeense variandi
kaks koopiat. See tihendab, et haigusseisundi tekkeks peab inimene pédrima patogeense
variandi molemalt vanemalt. Inimesi, kellel on iiks retsessiivse patogeense variandi
koopia, nimetatakse kandjateks. Kandjatel endil haigusseisundit ei ole, kuid nad voivad
patogeense variandi edasi anda oma lastele. Kahel tervel kandjal voib siindida laps, kellel
on retsessiivne geneetiline héire.

Selleks, et inimene périks haigusseisundi retsessiivse pairandumismustriga, peab molemal
vanemal olema vahemalt liks patogeense variandi koopia. Retsessiivse geneetilise héire
parimise tdendosus soltub sellest, mitu patogeense geneetilise variandi koopiat kummalgi
vanemal on.
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kEDS, spEDS, BCS, mcEDS, clEDS, dEDS ja cvEDS pdranduvad autosoom retsessiivselt.
mEDS voib pdranduda autosoom dominantselt voi autosoom retsessiivselt.
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5. EHLERS-DANLOS SUNDROOMI JA HUPERMOBIILSUS
SPEKTRI HAIRETE DIAGNOOSIMISEL ON TULEMAS
SUUR UUENDUS

5.1 Uus iilemaailmne EDS ja HSD diagnoosimise kriteerium tuleb 1

detsembril 2026.

Esmakordselt parast 2017. aastat uuendatakse kdigi Ehlers-Danlos siindroomide (EDS) ja
hiipermobiilsus spektri hdirete (HSD) diagnostilisi kriteeriume.

Uus raamistik avaldatakse 1. detsembril 2026 rahvusvaheliselt tunnustatud ajakirjas
“American Journal of Medical Genetics”, mis on juhtiv geneetiliste ja haruldaste haiguste
uuringute véljaanne. Parast avaldamist asendab uus raamistik koik varem avaldatud EDS-i
ja HSD diagnostilised kriteeriumid.

2027. aasta martsis avaldatakse teine véljaanne, mis pakub parimaid ravi- ja
halduspraktikaid, aidates tervishoiuteenuse osutajatel moista, kuidas kdige paremini
toetada ja ravida EDS-i ja HSD-ga elavaid inimesi pérast diagnoosi saamist.

5.1.2 Kuidas see to0 vilja tootati

See ,,Road to 2026 (tolge: Tee 2026. aastani) t60 esindab aastaid kestnud uuringuid,
rahvusvahelist koost66d, ekspertarvamusi ja konsensust ning elukogemust, mis kdik on
suunatud diagnoosimise ja ravi parandamisele kogu maailmas.

Virskendus pohineb jargmisel:

* Rahvusvahelised uurimistulemused
* Globaalne kliiniline ekspertiis

* Siistemaatiline kirjanduse tlilevaade
* Delphi konsensusmetoodika

* Range teaduslik eelretsenseerimine

See on sdltumatu teadus, mida juhivad eksperdid.

5.1.3 Milline on Ehlers-Danlos Seltsi roll?

Ehlers-Danlose Selts ei médra teaduslikke tulemusi. Nad aitavad seda t66d teha jargmiselt:
* Algatuse rahastamisega

* Soltumatute globaalsete ekspertide kokku toomisega

» Uurimisprotsessi toetamisega

* Elukogemuse kaasamise tagamisega igal sammul

Kui vérskendus 1. detsembril avaldatakse, pakub Ehlers-Danlose Selts jargmist:
* Virskenduste selgitused
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* Ressursid ravi parandamiseks
* Juhendid arstidele ja kogukonnale
* Toetades muutustega toimetulekul

5.2 The Road to 2026: A Path Toward Progress (tolge: Tee 2026. aastani:

tee edasimineku suunas)

2017. aasta Ehlers-Danlose siindroomide rahvusvahelise klassifikatsiooni avaldamine
oli péordeline hetk, mis muutis arusaama Ehlers-Danlose siindroomidest (EDS) ja
hiipermobiilsuse spektri hdiretest (HSD). See uuendus pani aluse paljudele uuringutele,
mis koik piitidlevad kdigi EDS-1 ja HSD tiitipide ning nende seisundite ravimise parema
moistmise poole.

Uuringutest tulenev edusammude ajend

Tuginedes uusimatele uuringutele, lilemaailmsetele kliinilistele ja patsientide kogemustele
ning tehes koostddd tervishoiutootajate ja meie kogukonnaga, asub Ehlers-Danlose
siindroomide ja hiipermobiilsuse spektrihiirete rahvusvahelise konsortsiumi (IC

ekspertkomitee niiiid “teele aastani 2026”.

5.2.1 Milline on Road to 2026 (tolge: tee aastani 2026)?

Tee aastani 2026 on tee ja protsess 2017. aasta Ehlers-Danlose stindroomide
rahvusvahelise klassifikatsiooni uuendamise suunas. Selle uuenduse eesmirk on edendada
EDS-i ja HSD-1 mdistmist ja ravi globaalsel tasandil, lithendades diagnoosimise aega ja
parandades ravi. See t60 peaks valmima ja avaldatama 2026. aasta 1dpus.

T606 holmab pohjalikku uurimist selle kohta, mida praegu EDS-i ja HSD kohta teatakse,
ning hindamist selle kohta, mida on vaja diagnoosimise ja ravi globaalse kittesaadavuse
parandamiseks.

Arvesse voetakse jirgmisi pohielemente:

o Kilassifitseerimis kriteeriumite uuendamine: klassifitseerimis raamistiku
pohjalik 14bivaatamine ja uuendamine.

e Diagnostiline rada: kliiniliselt testitud ja tdiustatud diagnostikajuhend EDS-i ja
HSD jaoks.

e Hindamis- ja raviviiside loomine: praktiline juhend stimptomite ja kaasuvate
haiguste hindamiseks ja raviks, mis mojutavad meie kogukonna tervist, heaolu ja
elukvaliteeti.

5.2.2 Kes on kaasatud “2026. aasta teekonda”?

Rahvusvahelise Konsortsiumi (IC) EDS ja HSD komitee teeb jairgmise 2-3 aasta jooksul
koost6dd ja laiemate sidusrithmadega, sealhulgas EDS ja HSD iilemaailmsete
ekspertidega, kogukonna litkmetega, kes jagavad kogemusi, ning iga IC t66riihma
kogukonna ekspertidega. ,,Tee 2026. aastani* komiteesse kuuluvad Ehlers-Danlose
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stindroomide ja hiipermobiilsuse spektri hdirete juhtivad eksperdid, kellel on laialdased
kliinilised kogemused ja uuringud.

Kogukonna hiil: mitte midagi meist, ilma meieta
Kuigi teaduse ja uuringute tulemusi suunavad komitee tervishoiutdotajad, on kogukonna

hééle ja kogukonnakesksete organisatsioonide héélte kaasamine selles protsessis kriitilise

tahtsusega, et tagada elukogemuse kaasamine ideest teostuseni.

Komitees osalevad Ehlers-Danlose Seltsi esindajad, kes tagavad, et kogutakse ja
integreeritakse uurimisprotsessi mitmekesine hulk kogukonna hééli, et tuua esile
siisteemseid probleeme ja kajastada kogukonna elukogemusi kogu maailmas. Igas IC
tooriihmas on kogukonna ekspert, kes jagab elukogemusi ja tagab, et kogukonna
kogemused ja reaalsus on esindatud.

Ehlers-Danlose Selts on pithendunud administratiivse ja rahalise toetuse pakkumisele
koigis ,, Tee 2026. aastani“ komitee kokkupanemise aspektides selle olulise t60 ja
iilemaailmse koost66 jaoks. Ning tagama, et kogukonna héélt kuuldakse ja esindatakse
tohusalt. Ehlers-Danlose Seltsi esindajad annavad pérast iga kohtumist vérskendusi, et
kogukonda kogu protsessi véltel teavitada.

Komitee liikmed on:

e Jessica Bowen
Dr. Peter Byers
Professor Marina Colombi
Dr. Serwet Dermidas
Dr. Clair Francomano
Dots. professor dr. Alan Hakim
Dr. Glenda Sobey
Dr. Hanandi Kazkaz
Professor Fransiska Malfait
Dr. Roberto Mendoza
Professor Marianne Rohrbach
Professor Lara Bloom, CNE
Scarlett Eagle
Rebecca Gluck, PA-C
Louise Tofts

5.2.3 Mida holmab projekt "Tee aastani 2026"?
Teel 2026. aastani komitee t66 holmab jargmist:

e Kogu asjakohase avaldatud kirjanduse ja kogemuste 1dbivaatamine alates 2017.
aasta rahvusvahelise klassifikatsiooni avaldamisest.
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e KJdigi oluliste uuringute, niditeks HEDGE (hiipermobiilse Ehlers-Danlose

geneetilise hindamise) uuringu ja muude molekulaarsete uuringute, hAEDS/HSD
kriteeriumide iilevaateuuringu ning igat tiitipi EDS-i ja HSD uuringute tulemuste
arvessevotmine jargmise paari aasta jooksul.

e Teemade kindlaks tegemine, mida tuleb kriteeriumite muutmise kaalumisel

arutada.

e Nende teemade uurimine koos arstide, akadeemikute ja laiema kogukonnaga, et

jouda konsensusele ja tagada kdigi vajalike teemade kédsitlemine.

e [Edasise to6 kindlaks tegemine. Mida on vaja teha kiisimuste lahendamiseks,

millele ei saa vastata ilma tidiendavate uuringuteta.

e Kriteeriumite muudatuste (kui neid on) ettepanekute esitamine ja sidusrithmade

arvamuse kiisimine nende ettepanekute kohta, sealhulgas EDS-i ja HSD kogukonna
arvamuste kiisimine.

e Soovituste koostamine ja vajadusel nende testimine kliinilises praktikas.

Seejérel 1dbivad komitee jareldused range teadusliku vastastikuse eksperdihinnangu.

5.2.4 ,,Tee aastani 2026 ajajoon ja tulemused

1.

Aastatel 2024 ja 2025 kohtus ,,Tee aastani 2026” komitee, et 1dbi vaadata ja hinnata
iilaltoodud punkte. Nende kohtumiste ootuses kdivitas Ehlers-Danlose Selts 2024.
aasta aprillis tagasiside vormi lootuste ja murede kohta iiheksas keeles, mis koguti
kokku ja anti komiteele ldbivaatamiseks.

2025. aasta martsis kdivitas Ehlers-Danlose Selts pohjaliku kogukonnakogemuse
uuringu, mis jdddvustas EDS-1 ja HSD-kogukonna reaalseid kogemusi, keskendudes
kriitilistele teemadele. Selle uuringu tulemusi jagatakse ,, Tee aastani 2026
teaduskomiteega ja neid kasutatakse artikli avaldamiseks ajakirja American Journal of
Medical Genetics erinumbris koos ,,Tee aastani 2026 klassifikatsiooni uuendusega.
Ehlers-Danlose Seltsi 2025. aasta rahvusvahelisel teadus stimpoosionil Torontos
Kanadas kohtus ,,Tee 2026. aastani* komitee teadus ringkondadega, et arutada oma
seniseid tulemusi ja suhelda sidusriihmadega.

Loplik vdljaanne avaldatakse kahes erinumbris ajakirjas American Journal of Medical
Genetics, mis ilmuvad 2026. aasta lopus ja 2027. aasta alguses. Véljaande autoriteks
on ,,Tee 2026. aastani* komitee ja nende kutsutud kaastodtajad, kellel on laialdased
teadmised EDS-i ja HSD valdkonnast.

Ehlers-Danlose Selts rahastab véljaande avatud juurdepéésu, et tagada koigile
tervishoiutdotajatele ja patsientide kogukondadele kogu maailmas sellele tasuta
juurdepads.

Ehlers-Danlose Selts tagab, et selle viljaande pohjal luuakse ligipadsetavad ressursid
ja materjalid ning need tehakse kittesaadavaks mitmes keeles kogukonna litkmetele ja
arstidele kogu maailmas, et neid saaks kliinilises praktikas kasutada oma veebisaidil ja
rakenduses. Need holmavad véljaandeid, artiklite tavalisi versioone, ravijuhendeid,
videoid, ressursse, selgitavaid juhendeid uute teemade, diagnostiliste plaanide ja
tooriistade ning raviplaanide kohta.
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6. TREENING JA LIIKUMINE TAISKASVANUTELE,
KELLEL ON HUPERMOBIILNE EHLERS-DANLOS
SUNDROOM JA HUPERMOBIILSUS SPEKTRI HAIRED

NB! See teave on ainult juhiseks ja ei ole moeldud individuaalse
meditsiinilise nou andmiseks!

Tdendid litkumise ja treeningu eeliste kohta on {isna iilekaalukad. Millised on siis moned
neist eelistest? Alustuseks jargmiste seisundite ennetamine ja ravi:
e Diabeet
Korge vererdhk
Korge kolesteroolitase
Stidamehaigused
Rasvumine
Osteoporoos
Artriit
Depressioon ja drevus

Need on moned kdige levinumad terviseprobleemid, mis mojutavad iihiskonda ja
moodustavad igal aastal tohutu osa perearsti/haigla kiilastustest ja isegi surmajuhtumitest
ning see, et kellelgi juhtub olema hiipermobiilne Ehlers-Danlose siindroom (hEDS) voi
hiipermobiilsuse spektrihdire (HSD), ei vilista ka iilaltoodud seisundite teket. Sa ei saa
ennast hEDS/HSD tekke eest kaitsta, aga sa saad aidata ennetada iilal loetletud seisundite
teket, seega oled treeninguga juba voitmas.

Hiipermobiilsusega treenimisel on ka teisi eeliseid! Néiteks:
e Liikumisel enesekindluse suurendamine
Keha jdikade osade paindlikkuse parandamine
Tegevuste jatkamise voimaldamine
Vastupidavuse parandamine
Keha lihasvastupidavuse parandamine
Stressi ja pingete leevendamine
Kaalulangus ja lihastoonuse suurendamine
Treeningu taseme parandamine
Enesehinnangu tostmine
Treening on kasulik, aga kuidas saab hEDS/HSD-ga treenida? See on {iks levinumaid
kiisimusi hiipermobiilsete patsientide seas. Nad kurdavad mitmesuguste treeninguga
seotud raskuste iile — ebastabiilsed liigesed, krooniline valu, posturaalse tahhiikardia
stindroom (PoTS) mis takistab liikumist, piirab mao siimptomeid ja muidugi vasimust.
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Treening (ja litkkumine iildiselt) on tegelikult iiks hREDS/HSD haldamise alustalasid ning
vOib pakkuda vdimalust loodetavasti parandada funktsionaalset voimekust, voimaldades
elus rohkem eesmirke saavutada.

See pole aga alati lihtne ning hEDS/HSD fiiiisilise seisundi osas on terve spekter
voimekusest, alates kergest kuni vaga raskeni, kuid koik saavad treeningust ja litkumisest
kasu. Vaja on lihtsalt teada, milline treeningtiilip kellelegi sobib ja kuidas seda teha, mis
viib meid jargmiste kdige sagedamini esitatavate kiisimusteni — ,,Milline treening on minu
jaoks ohutu?*, ,, Kas on mingeid harjutusi, mida peaksin viltima?*, ,,Kuidas ma saan
viltida dekonditsioneerimist?*, ,,Kas ma peaksin tegema venitusharjutusi?*, ,,Kui palju
trenni peaksin tegema?* ja ,,Kas ma saan kodus treenida ilma jousaali minemata?*‘ Need
koik on digustatud kiisimused. Aga enne kui me sellega jitkame, on moned olulised asjad,
mida tuleks mainida.

Esiteks peaks enne mis tahes treeningprogrammi alustamist alati veenduma, et patsient on
saanud treeninguks loa igalt arstilt, kelle ravi all ollakse (kardioloog, gastroenteroloog,
reumatoloog, perearst jne). Teiseks on iga inimene individuaalne ja hEDS/HSD mdjutab
koiki erinevalt. Seega ei asenda miski individuaalset hindamist, et méérata kdige sobivam
treeningreziim. Ideaalis peaks seda tegema téielikult koolitatud tervishoiutodtaja
(litsentseeritud fiisioterapeut), kes saab seejérel ka harjutusi vastavalt jdlgida ja kohandada.

6.1 Parimad harjutused liigeste hiipermobiilsuse korral

Isomeetriline tugevdamine
Isomeetrilised harjutused holmavad lihaste kokkutdmmet liigest liigutamata, pakkudes

stabiilsust ja joudu. Need harjutused on olulised lihasjou sdilitamiseks ilma liigese
ebastabiilsusega riskides.

Kontrollitud liikumisulatus

Harjutused, mis suunavad liigeseid 14bi nende normaalse litkumisulatuse, et parandada
kontrolli ja vihendada vigastuste ohtu. Need liigutused aitavad siilitada tiilipilist
litkkumisulatust, tagades samal ajal stabiilsuse.

Kerelihaste stabiilsuse harjutused
Kerelihaste tugevdamine, et toetada iildist keha stabiilsust ja vihendada hiipermobiilsete

liigeste koormust. Tugev kere on oluline tasakaalu sédilitamiseks ja vigastuste valtimiseks.

Joutreening
See treeningvorm tugevdab lihaseid, sidemeid, kddluseid ja luid. Tugevam olemine

viahendab vigastuste ohtu ja pakub liigestele lisatuge. Jou omamine annab suurema
voimekuse fiiiisiliste ja funktsionaalsete iilesannete tiitmiseks. Tugevdamist saab kodus
(vOi jousaalis) saavutada jargmisel viisil:
e Koormuse kasutamine (takistuslindid, hantlid, kehakaal — voib isegi kasutada
gravitatsiooni). Moned néited vdivad holmata jalgade tugevdamist lihtsalt toolil
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istest pilisti tousmist ja tagasi istumist voi takistuslindi kinnitamist tooli tagumise
jala imber, millel istute, tdmmates see ette ja asetades jalg selle sisse, seejérel
sirutades pdlve vilja sirutades. Kédte tugevdamiseks saab teha biitsepsi kdverdusi
hoides ubade purki vdi kilekotti asjadega. Olgade tugevdamiseks saab hoida kiies
viikest hantlit ja tdstes kded kiilgedele (olles ettevaatlik, kui on kalduvus
subluksatsioonidele/nihestuste tekkele).

Alustada tuleks harjutuse korduste arvu (baasarvu) viljaselgitamisega, millega
suudetakse hakkama saada ilma valu siivendamata (alustades vaikselt) — ja
kasutades tempokat 1dhenemist (kuigi valu voib olla kogu aeg, peaks viltima kdike,
mis seda slivendab ja veelgi hullemaks teeb).

Pilates — kliinilisele populatsioonile kohaldatud algtaseme matil
-treeningharjutused vdivad olla suurepérased kere tugevdamiseks,
propriotseptsiooni ja kehateadlikkuse arendamiseks ning arvatakse, et need aitavad
ka motoorse kontrolli parandamisel. Viltima peaks korgema taseme
traditsioonilisi Pilatese harjutusi, mis vdivad olla liiga rasked ja kehale liigset
stressi avaldada. Kui osaleda Pilatese tunnis, tuleks teavitada esmalt treenerit oma
seisundist. Hea treener peaks seejirel suutma harjutusi sobivamaks muuta. Kui
proovida kodus pilatest, siis tuleks valida kindlasti algajatele mdeldud videod.

Liigutused peavad olema tehtud kontrollitult.
Tuleks veenduda, et diged lihased tootavad (siin voib olla eriti kasulik
fiisioterapeudi nduanded).

Suletud Kkineetilise ahela harjutused

Liigutused, kus kési voi jalg on pidevas kontaktis pinnaga, pakkudes stabiilsust ja joudu.

Need harjutused on tdhusad funktsionaalse jou arendamisel, mida saab rakendada
igapdevastes tegevustes.

Orn venitus
Kerge venitus paindlikkuse séilitamiseks ilma liigeseid iile koormamata.

Vaatamata hiipermobiilsusele vdivad osad inimesed ikkagi kangeks jadda. Jaikus voib olla
levinud kaebus. Suuremad lihasgrupid voivad sageli iile to6tada ja visida, pohjustades valu

ja lihasspasme. Jdikus voib tekkida ka valu ja vihese liigese kasutamise tottu, seega voib

paindlikkuse séilitamine olla kasulik. Meie kehaosad vdivad sageli kangeks jddda, kui me

plisime pikka aega staatilistes (ja halbades) asendites. Seetottu on oluline regulaarselt

asendit vahetada. Ornad venitused (vdi ,.teadlikud liigutused* — drnade kontrollitud

liigutuste vorm) vdivad samuti aidata leevendada tekkida vdivat jiikust, aitab lihased

paindlikuna hoida ja vihendab vigastuste ohtu jarskude liigutuste korral. Jooga vdib
samuti kasulik olla, aga tuleks leida hea Opetaja ja olla ettevaatlik, et ei venitataks

iilevenitusse. Meeles tuleks pidada, et ,,see, et midagi sinna léiheb, ei tihenda, et selle
peaks sinna viima!“ Tavaliselt voib olla raske aru saamaks, kus see ,,seal* on. Voib olla

raske teada, millal venitus peatada. Siin tulebki méngu jairgmine osa — propriotseptsioon ja

tasakaal.
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Propriotseptiivne treening
Harjutused, mis parandavad keha vdimet tajuda liigeste asendit, parandades tasakaalu ja

koordinatsiooni. Propriotseptiivne treening on oluline liigeste hiipermobiilsuse
stindroomiga inimestele kukkumiste ja muude vigastuste véltimiseks. Liigeste asendi
tajumise hiire vdib pdhjustada liigeste paigast libisemist. Uldiselt, mida parem on
propriotseptsioon, seda parem on stabiilsus. Kuidas seda kodus treenida? On mitmeid
erinevaid viise, aga ilma ametliku hindamiseta soltub valik suuresti isiku enda tajutavast
voimest harjutust hallata. Kdige tdhtsam on valida sobiv tase ja tagada selle sooritamiseks
turvaline keskkond. Siiski voiks moned ideed holmata jargmist:

e Tai Chi — suurepidrane treeningvorm, mis koosneb aeglastest, kontrollitud
liigutustest. Hea tasakaalu ja stabiilsuse jaoks. Soovitatav on ka Chi Gung.

e Piistiseisu tasakaaluharjutused — need vdivad varieeruda jalad koos seisust
(proovides ka suletud silmadega), iihel jalal seismisest voi kdikuval laual
seismisest. VOib proovida palli viskamist ja plitidmist kdikuval laual seistes voi
isegi teha minikiikke, kui olla tdeliselt julge.

e Wii Fit — see voib olla 1dbus viis tasakaalu ja stabiilsuse treenimiseks. Wii Fiti laua
kasutamisel saab kasutada mitmesuguseid ménge.

e Vdimlemispall — suurepdrane ja mitmekiilgne kodune treeningvahend. Proovides
pallil istuda heas riihis. Kui voimalik, proovida ka silmad kinni. Edasijoudnut
voivad proovida istuda jalad koos. Kui vdimalik, proovida iiks pdlv vélja sirutada
tostes jala pdrandalt iiles, kui olla eriti julge vdib proovida seda teha silmad kinni.

Nagu juba mainitud, PEAKS igasuguse tasakaalu/propriotseptsiooni tiiiipi harjutuse
tegemisel tagama turvalise keskkonna (harjutades matil, asetades toolid mdlemale kiiljele
vOi seistes seina ldhedal) ning valima harjutuse, mis on sobival tasemel, st véljakutset
pakkuv kuid mitte iile jou kéivalt raske.

Aeroobne treening
Teise nimega kardiorespiratoorne voi kardiovaskulaarne treening. See on treening, mis

paneb siidame ja kopsud t6dle ning transpordib hapnikku lihastesse. Tavaliselt saavutame
selle treeningvormi selliste tegevuste abil nagu kdndimine, jooksulindi kasutamine,
treeningrataste kasutamine, crosstrainerite kasutamine ja ujumine, kui nimetada vaid
monda. Soovitatav kogus ,,normaalse* elanikkonna jaoks on 150 minutit mddoduka
intensiivsusega treeningut nédalas, mis on jaotatud viieks 30-minutiliseks treeninguks
nidala jooksul. Kuigi see voib tunduda palju, saab iga 30 minutit jagada uuesti kolmeks
10-minutiliseks osaks pdevas voi isegi kuueks 5-minutiliseks osaks, kui soovite. Mis on
moddukas intensiivsus? Juhendina on olemas nn ,,konetest*, mille kohaselt peaks
modduka intensiivsusega tegevuse ajal suutma radkida, kuid mitte laulda.

See voib monele olla saavutatav, sel juhul tehke seda! Siiski v3ib paljudel olla tilaltoodu
saavutamine alguspunktina keeruline. Liiga varane pingutamine voib pohjustada
dgenemist. Kuidas seda lihtsamaks teha voi kodus teha? Nagu eespool mainitud, on
voimaluse korral kdndimine suurepirane viis aeroobse treeningu saavutamiseks. Teine
vOimalus on trepist iiles ja alla kdimine. Kui kdndimine on raske siis ujumine vdib olla
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iks voimalus. Voib kas ujuda voi lihtsalt basseinis ringi jalutada. Kohalikku basseini pole?
Voib osta viikese komplekti eraldiseisvaid pedaale ja kodus ,rattaga sdita®, see voib olla
véga kasulik, kui kellelgi on potentsiaalne sooletalitlus. Kui pedaalimine on raske, v3ib
pedaalid lauale asetada ja neid kisirattana kasutada. Isegi kodused tegevused, nagu
koristamine ja aiat6od, vdivad olla kardiovaskulaarse treeningu vormiks. Ei ole hullu, kui
ei suudeta 30 minutit pdevas saavutada. Kogu treening peaks olema tempokas ja peaks
alati alustama viikese, hallatava ,,baaskoormusega®, mida saab teha ilma siimptomeid
oluliselt siivendamata. Alustada tuleks madala intensiivsusega treeninguga 5—10 minutit
kaks kuni kolm korda néddalas. See on okei. Seda saab alati suurendada, aga millegi
tegemine on parem kui mitte midagi tegemine. Iroonilisel kombel vdib kardiotreening olla
suurepdrane viis vasimuse vastu vitlemiseks, sest kuigi see vdib tunduda kogu energia
kulutamisena, peaks aja jooksul energiamaht suurenema, kui vorm saavutatakse.

6.2 Harjutused. Mida viltida ragisevate liigestega hiipermobiilsuse
korral

Suure koormusega tegevused
e Jooksmine v6i sorkjooks: Voib liigestele liigset koormust avaldada, mis vdib

pohjustada valu ja vigastusi.
e Hiippeharjutused: Suurendab vigastuste ohtu hiipermobiilsetele liigestele
avalduva suure koormuse tottu.

Raskete raskuste tostmine
e Rasked kiikid ja joutomme: Voib hiipermobiilseid liigeseid pingutada ja

vigastusi pohjustada. Need harjutused avaldavad liigestele mirkimisvéérset survet
ja neid tuleks viltida voi teha ettevaatlikult.

e Pealt surumine: Ebastabiilsuse ja vigastuste oht, eriti kui 6laliigesed on
hiipermobiilsed.

Siigavad venitused ja ddrmise painduvuse harjutused
e Joogaasendid nagu spagaat voi siigav seljakoverdus: Vaib liigeseid {ile sirutada,

mis suurendab ebastabiilsust ja vigastuste ohtu.
e [luvoimlemine: Suur risk ddrmise painduvus ndude tottu, mis voib
hiipermobiilsuse stimptomeid siivendada.

Korge intensiivsusega intervalltreening (HIIT)

e Burpee harjutused: Suure 166giga ja liigestele koormav, suurendades vigastuste
ohtu.

e Migironimine: V3ib hiipermobiilseid liigeseid destabiliseerida, mis v3ib
pohjustada kahjustusi.
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Kontaktspordialad
Kontaktspordialad kujutavad endast suurt vigastuste ohtu fiitisiliste kokkuporgete ja

166kide tottu, mis voib olla eriti kahjulik hiipermobiilsusega inimestele. Otsese fiiiisilise
kontaktiga tegevuste tegemine voib slivendada paljusid hiipermobiilsusega seotud
simptomeid, sealhulgas jalavalu, liigeste ebastabiilsust ja kroonilist valu.
Hiipermobiilsusega inimestel on sageli 16dvad liigesed ja norgad lihased, mis muudab nad
vastuvotlikumaks vigastustele, nagu nihestused ja nikastused.

Lisamirkusena on iildiselt soovitatav viltida suure koormusega ja/voi kontaktsporte
(seiklushimulisematele). Keskenduda selle asemel madala kuni mo6duka mojuga
aeroobsele tegevusele ning viikese koormusega tugevdavale ja propriotseptiivsele
treeningule.

Kuigi parim viis treeningprogrammi koostamiseks ja jargimiseks on fiisioterapeudi
jarelevalve all, kes hindab hoolikalt konkreetseid vajadusi ning suudab edusamme jilgida
ja kohandada, on siiski voimalik ja ausalt 6eldes oluline siilitada teatud litkumistase ja
teha lihtsaid harjutusi kodus ise.

Seega liikkumine ja jirkjirguline treening on oluline hiipermobiilse elanikkonna puhul
paljudel pdhjustel. See voib aidata jdikusest ja deformatsioonist tingitud valu
leevendamisel. Treening voib anda ka rohkem energiat, mis aitab vésimuse vastu. See vdib
aidata parandada iildist stabiilsust, vihendada vigastuste riski ja vihendada nihestuste
sagedust. Neile, kes voivad kannatada PoTS-i1 all, voib treening aidata ka selle siimptomeid
leevendada (lihtsalt veenduda, et kaotatud sool pérast tagasi saada elektroliilitsete jookide
vOi soola tablettidega vees).
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7. FUUSILINE TERAAPIA HUPERMOBIILSETELE.
LIIGESTE RAGISEMINE.

Hiipermobiilsus, mida iseloomustavad ebatavaliselt painduvad liigesed pohjustab sageli
liigeste ragisemist. See levinud nihtus voib olla héiriv, kuid selle tagajargede ja
ravistrateegiate mdistmine, eriti hiipermobiilsuse ja liigeste ragisemise korral voib
fiiiisiline teraapia oluliselt parandada haigestunute elukvaliteeti.

7.1 Mis on hiipermobiilne praksuv liiges?
Hiipermobiilne praksuv liiges viitab sagedasele paukumisele voi praksumisele, mis esineb
liigeste hiipermobiilsuse siindroomiga inimeste liigestes. See seisund on enamat kui lihtsalt

miira; see voib olla seotud mitmesuguste siimptomite ja algpdhjustega, mis vajavad
tervishoiutdotajate hoolikat tdihelepanu.

7.2 Hiipermobiilse praksuva liigese simptomid

Sagedane liigeste paukumine voi praksumine: Sageli on see tingitud 16tvadest
liigestest, mis liiguvad iile oma tiiiipilise litkkumisulatuse, mille tulemuseks on
mitmesugused helid. Need kuuldavad liigesed voivad olla ehmatavad, kuid on
hiipermobiilsuse levinud mérk.

Valu ja ebamugavustunne: Piisiv voi vahelduv liigesevalu kahjustatud liigeste
timber, mida igapievased tegevused sageli siivendavad. Osteoartriidi valu vdib
tekkida ka pikaajalise liigeste ebastabiilsuse tagajérjel.

Liigeste ebastabiilsus: Liigeste alt kadumise tunne, mis viib enesekindluse
puudumiseni igapédevastes liigutustes ja flilisilises tegevuses.

Visimus: Lihasviasimus pidevast pingutusest liiga painduvate liigeste
stabiliseerimiseks, mis sageli pohjustab valutavat valu ja ebamugavustunnet.
Suurem vigastuste oht: Norkade lihaste ja 10dvestunud liigeste tottu on suurem
vastuvotlikkus nikastustele, venitustele ja muudele vigastustele.

Artriidi teke: Liigeste kiirenenud kulumine v3ib pdhjustada varajast artriiti, eriti
inimestel, kellel on esinenud hiipermobiilsust.

Kalduvus muudele seisunditele: Niiteks Ehlers-Danlose siindroomid, millega
kaasneb ka veniv nahk ja muud sidekoe probleemid.

7.3 Mis pohjustab hiipermobiilsust ja praksuvaid liigeseid?

Hiipermobiilsus: Liigne liigeste painduvus geneetiliste tegurite voi
sidekoehaiguste, nditeks healoomulise hiipermobiilsuse siindroomi tttu. Need
seisundid pdhjustavad koestruktuuride suuruse vihenemist, mis viib liigeste
litkkumise suurenemiseni.

Praksuvad liigesed: Hiipermobiilsuse korral on see levinud mitmesuguste aluseks
olevate mehhanismide tottu:
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o Gaasimullid: Sitinoviaalvedeliku gaasimullid, mis koosnevad peamiselt
stisinikdioksiidist, vdivad lohkedes tekitada pauk-heli. See luude pindu
eraldav vedelikukiht toimib loodusliku méérdeainena.

o Sidemete voi kddluste litkumine: Ploksumine luu voi muude struktuuride
kohal, mis vdib pdhjustada miirarikkaid liigeseid.

o Kodhre kulumine ja rebend: KShr toimib luude vahelise pehmendusena; selle
kulumine vaib liigeste liikumisel suurendada hdordumist ja miira. Kohre
kiht voib muutuda 6hukeseks, pohjustades luude pindade kokkupuudet ja
tekitades mitmesuguseid helisid.

7.4 Kas liigeste praksumine hiipermobiilsuse korral on kahjulik?

Liigeste praksumine iseenesest ei ole tingimata kahjulik, kuid hiipermobiilsuse kontekstis
vOib see viidata varjatud probleemidele, millega tuleb pikaajalise kahjustuse véltimiseks
tegeleda. Liigeste praksumise pikaajalise moju kohta on teaduslikke lahkarvamusi, kuid
liigeste hiipermobiilsuse siindroomiga inimesed peaksid olema ettevaatlikud, kuna neil on
suurem nihestuste ja muude vigastuste risk.

7.5 Fiusilise teraapia roll hiipermobiilsuse ravis

7.5.1 Fiiiisilise teraapia eelised hiipermobiilsuse ja ragisevate liigeste korral

Lihaste tugevdamine: ortopeediline fiisioteraapia hiipermobiilsuse korral
keskendub liigeseid toetavate ja stabiliseerivate lihaste tugevdamisele, aidates
viltida liigeste hiipermobiilsuse siindroomi siivenemist.

Liigeste stabiilsuse parandamine: liigeste kontrolli ja funktsiooni parandamine
sithipdraste harjutuste abil voib oluliselt vihendada nihestuste riski ja parandada
stabiilsust igapdevaelus.

Valu vihendamine: ebamugavustunde leevendamine erinevate terapeutiliste
tehnikate abil, nditeks manuaalteraapia ja spetsiifiliste harjutuste abil, liigesevalu
leevendamiseks.

Liikumisulatuse suurendamine: paindlikkuse ohutu suurendamine vajadusel,
tagades samal ajal, et liigutused jadvad normaalsele tasemele, et viltida liigeste
iilekoormamist.

Vigastuste ennetamine: ohutute liitkumismustrite koolitamine ja dpetamine
liigeste kaitsmiseks fiitisilise tegevuse ja igapédevaste tegevuste ajal.

Liigeste kaitsmise koolitamine: strateegiad liigeste iilekoormuse viltimiseks,
nditeks tugi seadmete kasutamine ja tegevuste muutmine.

Kohandatud treeningprogrammid: individuaalsetele vajadustele vastavad
kohandatud plaanid, mis keskenduvad lihasjou ja lihastoonuse sdilitamisele liigeste
tohusaks toetamiseks.
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8. MASSAAZITERAAPIA: OLULINE RESSURSS LIIGESTE
HUPERMOBIILSUSE KORRAL

Massaaziteraapia voib pakkuda liigeste hiipermobiilsusega inimestele mitmesuguseid
eeliseid, sealhulgas valu leevendamist, lihaspingete vihendamist, propriotseptsiooni
paranemist ja lildise heaolu paranemist. Massaaziteraapia rakendamist tuleb aga
kohandada vastavalt nende inimeste ainulaadsetele vajadustele. Siin on peamised
kaalutlused:

1. Subluksatsioonide ja nihestustega arvestamine: Liigeste hiipermobiilsusega
inimesed vdivad olla altid liigeste subluksatsioonidele (osalistele nihestustele) ja
nihestuste tekkele. Terapeudid peavad seda arvestama ja kasutama tehnikaid, mis
vildivad nende probleemide siivendamist.

2. Muutunud valu tajumise méistmine: Liigeste hiipermobiilsus voib olla seotud
muutunud valu tajumisega, mis tdhendab, et inimene ei pruugi ebamugavustundele
tiitipilisel viisil reageerida. Selge suhtlus mugavus tasemete kohta on kogu seansi
viltel iilioluline.

3. Lihaste tasakaalustamatuse kiisitlemine: Hiipermobiilsus v3ib pohjustada teatud
lihaste lilekoormust, samas kui teised on alakasutatud, mis viib lihaste
tasakaalustamatuseni. Kohandatud massaazitehnikad aitavad seda tasakaalu
taastada, soodustades paremat lihasfunktsiooni.

4. Ornad lihenemisviisid: Liigeste hiipermobiilsusega inimesed reageerivad sageli
paremini Ornematele massaaZitehnikatele. Agressiivsemad ldhenemisviisid, nditeks
stivakoemassaaz, voivad potentsiaalselt kahjustada drnu kudesid ja pohjustada
ebamugavust.

8.1 Oppimine ja kohanemine: teekond edasi

Teadmised on joud, eriti tervishoius. Mida rohkem me mdistame selliseid seisundeid nagu
liigeste hiipermobiilsus ja keha reaktsioon erinevatele sekkumistele, seda paremini saame
oma lihenemisviise kohandada nende seisunditega inimeste vajadustele.

8.2 Holistilise heaolu edendamine

Massaaziterapeudid voivad samuti méngida olulist rolli holistilise heaolu edendamisel.
Oma t66 kaudu saavad nad parandada 106gastumist, vihendada stressi ja parandada tildist
heaolu, mis on olulised tegurid kroonilise valu ja visimuse all kannatavatele inimestele,
mis sageli kaasnevad liigeste hiipermobiilsusega.

Liigeste hiipermobiilsusega inimeste jaoks moeldud terviklik massaaziteraapia plaan v3ib

lisaks regulaarsetele seanssidele holmata ka nduandeid iseseisvate massaazitehnikate,
venitus- ja tugevdamisharjutuste ning stressijuhtimisstrateegiate kohta.
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8.3 Koostoo teiste tervishoiutootajatega

Arvestades liigeste hiipermobiilsuse hdirete mitmetahulist olemust, on optimaalse ravi
pakkumiseks iilioluline teha koost6dd teiste tervishoiutdotajatega. Massaaziterapeutide
jaoks on oluline sdilitada avatud suhtluskanalid oma klientide teiste tervishoiuteenuse
osutajatega, sealhulgas fiisioterapeutide, tegevusterapeutide ja arstidega, et tagada terviklik
lahenemine.
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KOKKUVOTE

Kokkuvotteks vaib delda, et sain ldbi oma t60 ja uurimise véga palju targemaks eri
haigustest ja spektri hdiretest, nende geneetilistest pohjustajatest ja et nendega vdivad
kaasneda hiipermobiilsed liigesed, veniv nahk, kerged sinikate tekked jpm.

Lisaks leidsin ka viiga asjakohase arikli kliiniliselt fiisioterapeudilt Uhend Kuningriigi
Ehlers-Danlos Siindroomi toetus grupist, kus on véga palju asjalikke nduandeid
hiipermobiilsetele treenimiseks. Ning, et teha tuleks pigem madala koormusega
treeninguid jdlgides, et ei tekiks iile venitavust ning et hiippamine, kontakt spordialad ja
viga intensiivne raskuste tdstmine on pigem vastundidustatud.

Massoori seisukohast, et {ildse hiipermobiilsetele massaazi pakkuda on liigeste
hiipermobiilsuse mdistmine ja nduetekohane haldamine massaaziteraapia kontekstis
tilioluline. See vdimaldab terapeutidel pakkuda nende seisunditega inimestele tdhusat,
ohutut ja personaalset hooldust, parandades nende elukvaliteeti ja heaolu.

Sain ka teada, et selle aasta 10pus voetakse rahvusvaheliselt kasutusele uuenenud
diagnoosimise metoodika ja ravimeetodid misldbi peaks diagnoosimine muutuma
kiiremaks ja tdhusamaks.
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