Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Zespot Ehlers-Danlos typ naczyniowy (ang. vEDS, vascular Ehlers Danlos)

Synonimy: Zespot Ehlers-Danlos typ IV
OMIM: 130050
Orpha Kod: 286

ICD-10: Q79.6

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposob dziedziczenia.

Typ naczyniowy zespotu Ehlers-Danlos (VEDS, ang. vascular Ehlers Danlos Syndrome), to
genetycznie uwarunkowane zaburzenie tkanki tacznej. Dziedziczone jest w sposob
autosomalny dominujacy. Zwigzane jest z wariantami patogennymi w genie COL3A1, ktore
koduje kolagen typu lll. Powstawanie nieprawidtowych tancuchow kolagenu typu IlI
prowadzi do zaburzen w strukturze i funkcji naczyn krwionosnych, skory, jelita cienkiego,
grubego, macicy i innych narzadow.

Epidemiologia.

Choroba ultrarzadka (1>50 000). CzestoS¢ wystepowania jest szacowana na ok. 1:50 000 -
1:150 000.

Opis kliniczny.

Objawy moga obejmowac cienka, przeswitujaca skore, uszkodzenia skory, trudno gojace sie




rany oraz predyspozycje do krwiakow i siniakow. Czesto wystepuja zwichniecia stawow,
skolioza, ptaskostopie, krotkowzrocznosc i/lub astygmatyzm. W zwigzku z wystepowaniem
kruchych Scian naczyn tetniczych w vEDS istnieje ryzyko innych powaznych komplikacji,
takich jak krwotoki wewnetrzne, tetniaki aorty oraz perforacje narzadow wewnetrznych.
Mozliwe jest takze wystapienie zawatu serca w przebiegu samoistnego rozwarstwienia
tetnic wiencowych. Perforacja jelita pojawia sie u co czwartego pacjenta z vEDS. Do obrazu
klinicznego VEDS zalicza si¢ takze wystapienie samoistnej odmy optucnowej. Moga
wystepowac dolegliwosci bolowe o zmiennej lokalizacji. Czesta jest rowniez dysautonomia
wegetatywna. Kazdy z pacjentow z zespotem EDS moze prezentowac odmienny obraz
kliniczny. Oprocz wiedzy merytorycznej wymagana jest empatia oraz zrozumienie, ze
zgtaszane dolegliwosci bolowe i objawy wynikajace z dysautonomii wegetatywnej sa
realnym problemem dla codziennego funkcjonowania pacjenta.

Diagnostyka.

Perforacja jelita bez uchwytnej przyczyny, rozwarstwienie ktoregos z naczyn tetniczych czy
wystgpienie samoistnej odmy optucnowej w mtodym wieku, zawsze powinno nasunac
podejrzenie genetycznie uwarunkowanych zaburzen tkanki tacznej. Wskazana konsultacja i
diagnostyka genetyczna. Wykrycie wariantu patogennego w genie COL3A1 stanowi
potwierdzenie molekularne rozpoznania vEDS.

Leczenie.

Leczenie VEDS jest objawowe. U czeSci pacjentow moze byc rozwazone zastosowanie
niektorych lekow z grup b-blokerow i blokerow receptora dla angiotensyny (ARB -
angiotensyn receptor blockers). W przypadkach powiktan czesto konieczna jest interwencja
chirurgiczna.

Zalecenia szczegolne.

Wszystkim pacjentom z rozpoznaniem vEDS zaleca sie unikanie intensywnych cwiczen i
sportow kontaktowych, ktore zwiekszaja ryzyko urazu. Dodatkowo, wskazane jest unikanie
czynnikow zwiekszajacych cisnienie krwi, takich jak ciezka praca fizyczna czy stres. W
trakcie cigzy istnieje bardzo duze ryzyko peknigcia macicy. Pacjenci powinni by¢ regularnie
monitorowani przez specjalistow z roznych dziedzin, w zaleznosci od objawow i powiktan. W
typie naczyniowym nalezy unikac w szczegolnosci lekow




przeciwkrzepliwych/przeciwzakrzepowych, antybiotykow z grupy flourochinolonow i czes¢
lekow przeciwbolowych. Przed ewentualnym lotem samolotem wskazana jest rowniez
konsultacja lekarska.

Rokowanie.

Jest to postac zespotu EDS o najtrudniejszym rokowaniu, gownie z uwagi na ryzyko
zagrazajacych zyciu rozwarstwien tetnic, perforacji przewodu pokarmowego, odmy
optucnowej. Pierwsze powiktane moze wystapic juz w pierwszej dekadzie zycia. Sredni wiek
wystapienia ktoregos z powiktan ze spektrum EDS wynosi 25 lat

Organizacje pacjenckie.
Stowarzyszenie Ehlers Danlos Polska.

https:/ /ehlers-danlos.com.pl

Osrodki eksperckie.

Osrodki referencyjne Il stopnia. Optymalnie specjaliSci z roznych dziedzin majacy
doswiadczenie w diagnostyce i prowadzeniu pacjentow z EDS.

Poradnie genetyczne.

https:/ /ptgc.pl/poradnie-genetyczne/pelna-lista-poradni-genetycznych/ (konsultacja
genetyczna i diagnostyka molekularna)
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie do
aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza. Zgodnie z art.
4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty (Dz.U. z 2022 r. poz.
1731) lekarz ma obowiazek wykonywa¢ zawod, zgodnie ze wskazaniami aktualnej wiedzy
medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami zapobiegania, rozpoznawania i leczenia
chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowej oraz z nalezytg starannoscia.




