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OZET

Ehlers-Danlos sendromu (EDS) klinik olarak eklem laksibilitesi, deri
hiperekstansibilitesi ve frajilitesi ile karakterize herediter konnektif do-
ku hastaligidir. Klinik, genetik ve biokimyasal ézelliklere gore yaklasik
11 degisik alt gruba ayrilmaktadir. Ancak hastalarin bazilar bu alt
gruplarin herhangi birisine tam olarak uymayabilmektedir. Kirk yagin-
daki erkek hasta yaralarmn gec iyilesmesi ve tyilegen yaralarin genis
izler birakmasi nedeniyle poliklinigimize bagvurdu. Dermatolojik mu-
ayenesinde yiizde, sirita, kollarda, bacaklarda ve ayak iistlerinde atro-
fik sikatrisler, eklemlerde hiperfleksibilite ve kutis hiperelastika sap-
tandi. Yapilan klinik ve laboratuar degerlendirme sonucunda EDS ta-
nuist konuldu. Ancak hastamin ailesinde ve yakinlarinda benzer belirti
ve yakinmalarin olmadifindan herediter gecis tipi gosteremedik. Has-
tamiz otozomal dominant gecis 6zelligi disinda klinik olarak EDS Tip I
ve VIII alt gruplarimin dzellikleri ile uyumluluk gostermekreydi. Tam
konulmasindan iki yil sonra nefes darlig sikayeti ile tetkikler yapildi-
ginda kalp yetmezligi ve kardiomiyopati de saptand..

Anahtar Kelimeler: Ehlers-Danlos Sendromu,kalp vetmezligikardi-
omiyopati

SUMMARY

Ehlers-Danlos syndrome is a heritable connective tissue disorder cha-
racterized clinically by joint laxity, skin hyperextensibility and fragi-
lity. It is classified into 11 different subgroups according to clinical,
genetic, biochemical properties. However, some of the patients may not
fit completely to one of these subgroups. 42 year old man presented to
our polychnic because of having late healing wounds and large scars
of the healed wounds. Atrophic scars on the face, back, arms, legs, and
dorsum of the feet, hyperflexibility of joints, and cutis hyperelastica
was found of mis dermatological examination. EDS diaonosis was es-
tablished after the clinical and laboratory investigation. However, we
could not demonstrate the inheritance type because his relatives didn’t
have similar signs and symptoms. Our patient’s disease was suitable
clinically to EDS type I and VIII subgroup properties in adition to au-
tosomal donunant inheritance. Heart failure and cardiomyopathy was
detected during the investigation for the breathlessness complaint after
two years of the diagnosis.

Key Words: Ehlers-Danlos syndrome,heart failure,cardiomyopathy.

GIRiS
Elastik deri, kutis hiperelastika gibi sinonimleri bulu-
nan Ehlers-Danlos Sendromu (EDS), bag dokusunun ge-
nel kusuru sonucu derinin agir1 elastisitesi ve zedelenebi-
lirligi, eklemlerde asini biikiilebilirlikle karakterize kalit-
sal heterojen bir hastalik grubudur (1, 2). Oldukga seyrek

goriilen bir tablo olup, tam sendrom daha da az gériiliir.
Ancak hicbir EDS grubuna uymayan tiplere de rastlana-
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bilmektedir (1). Bu calismada EDS tanisi konulan 40 ya-
sinda erkek hastadaki semptomlar, bulgular ve siniflan-
dirmaya ait bilgiler sunulmaktadir

OLGU

40 yaginda erkek hasta eklemlerinde tekrarlayan ¢i-
kiklar, derisinde yumusaklik ve olusan yaralarin genis iz-
ler birakmas: nedeniyle poliklinigimize bagvurdu. Co-
cuklugundan beri travmalarla hemen deri alt1 kanamala-
n olusup, yaralar geg iyilesiyor ve iyilestiginde yerinde
genis izler birakiyormus. Zaman zaman omuz, el ve ayak
bileklerinde ¢ikiklar olmus. Parmaklar kolay biikiiliiyor-
mus. 15 yasinda digleri dokiilmeye baslamis ve 25 yasin-
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dayken 2 disi kalmis ve total protez yaptirmis. Hastanin
ozgeemiginde 15 yaginda kafa travmasi sonrasinda sag
gozde gorme kaybi, 20 yasinda sag el 4. ve 2. parmakta
travmatik kiriklar 2. parmak distalinde amputasyon ol-
mus ve 21 yasinda inguinal herni ameliyati gecirmis.
Ameliyatlar sonras1 yarasi uzun siire iyilesmemis.
Dermatolojik muayenede yiizde sirtta, kollarda, ba-
caklarda ve ayak istlerinde ¢ok sayida atrofik sikatrisler
goriildi (Resim 1). Travmaya maruz kalan diz ,dirsekler
ve el lizerinde genis ekimoz alanlar1 mevcuttu (Resim 2).
Eklemlerde hiperfleksibilite (Resim 3) ve cutis hiperp-
lastika saptandi (Resim 4-5). Deri yiizde 5 cm, 6n kol
fleksor yiizde 3 cm kadar cekilebiliyordu. Alinda deri
laksisite ve fazlaliktan dolay1 deri kivrimlar gézlenmek-
teydi (Resim 6) Her iki diz ve dirseklerde, ayak bilekle-
rinde sert kemige fikse nodiiler olusumlar g6zlendi. Sol
diz altinda yumusak, swmirlan belirgin olmayan, mobil
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agrisiz 4 cm biiyiikligiinde kitle saptandi (Resim 1). Or-
topedi konsiiltasyonu yapildiginda her iki el bilegi radi-
oulnar ve her iki dirsek radius baginda luksasyon mev-
cuttu. Her iki dizde bag laksitesi, her iki ayakta hallux
valgus deformitesi saptandi. Deriden alinan biyopsi 0r-
neginin elastik ve kollagen boyalan kullanilarak incelen-
mesinde gerek epidermis ve gerekse dermisde belirgin
patolojik ozellik saptanmadi. Kesitlerde dermis normal
kalinlikta, elastik ve kollagen lifler normal yapida olarak
gozlendi.

Goz muayenesinde sag gozde 0,1 ambliyopi ve sol
gozde 0,8 miyopi; funduskopide sag papilla altindaki
vende miyelinizasyon, sa§ korneada eski travmalara
bagli nefelyonlar saptandi. Bunlarin disinda géz hareket-
leri ve pupilla refleksleri normal olarak bulundu. Rutin
laboratuar tetkiklerinde anomali saptanmadi. Sinirda ze-
ka geriligi saptandi.Hastanin yakinlarinda, ailesinde ve
iki oglunda benzer belirtiler ve rahatsizlig1 olanlar yoktu.
Akcigerlerin oskiiltasyonunda solunum sesleri dogal,
kalpte dinlemekle ek ses ve iiflirlim duyulmuyordu. EKG
de D3 de T(-), AVF de T bifazik saptandu.



Yard. Do¢. Dr. Mehmet Salih GUREL ve ark., Ehlers-Danlos Sendromu

Hasta 2 yil sonra nefes alamama nedeniyle tekrar po-
liklinigimize bagvurdugunda dispneik ve siyanoze idi.
TA 180/100 mmHg. Kalp sesleri ritmik. S3(+). Apexte
2/6 sistolik sulf(+). Solunum sesleri dogal. EKG de AVL
de T negatifligi .Batin US de 3 cm hepatomegali(+) , 2
cm splenomegali goriildii. Telegrafide kalp toraks indek-
si kalp lehine artmisti, akcigerde ekmek ici goriintimiin-
de arborizasyon artig1 gozlendi. Fkografide: kalp bosluk-
larinda genisleme, sol ventrikiil sistolik fonksiyonlarinda
orta derecede azalma, MY 2(+), TY 2(+) saptandi. Bul-
gular pulmoner hipertansiyon, kardiomiyopati ile uyum-
Iu olarak degerlendirildi. Kronik hastalik anemisi digin-
da laboratuvar tetkiklerinde bir anomali bulunmadi.Sag
ve sol gozde optik atrofi ve orta derecede bilateral isit-
me kaybi saptandi. Hastamiz halen kardioloji birimince
takip edilmektedir.

TARTISMA

EDS, genetik ge¢isli kollajen yapiminda bozukluklar
veya enzim disfonksiyonlariyla deri, kardiovaskiiler,
kas-iskelet, g6z, gastrointestinal sistemde degisik belirti-

lerle karakterize bir hastalik grubudur. EDS 11 kadar alt
gruba ayrilmigken, 1998 yilinda Beighton tarafindan si-
niflandirma yeniden diizenlenmis ve her tip i¢in major ve
mindr tani kriterleri belirlenmistir. Bu smiflandirmada
numerik degerler yerine klasik, hipermobilite, vaskiiler,
kifoskolyozis, artrokalazya, dermatosparaksis seklinde
alt1 EDS alt grubu tanimlanmigtir (Tablo 1). Daha 6nce
X’e bagh EDS (Tip V), periodontitis EDS (Tip VIII),
fibronektin eksikligi olan EDS (Tip X), familial hiper-
mobiliti sendromu(Tip XI), progeroid EDS, seklinde si-
niflandirilan formlar diger formlar adi altinda ayn1 grup-
ta toplanmistir(2, 3).

EDS diisiiniilen bir hastanin muayenesinde deri elas-
tisitesi, eklemlerin asir biikiilebilirligi, ekimozlar, doku
frajilitesi, mitral valve prolapsusu, eklem agrilari, kifos-
kolyozis ve psodotiimor ve kalsifikasyonlar yoniinden
aragtiriimalidir (Tablo 2).

Olgumuzda herni ameliyati sonrasinda yaralarin
uzun siire iyilesmedigi, en ufak travma ile genis ekimoz
alanlartnin olustugu ve sigara kagid1 benzeri atrofik si-
katrislerin olustugu gozlendi. Vaskiiler tipte daha fazla
olmak iizere klasik tip EDS olgularinda da gerek cerrahi
miidahale gerektiren, gerekse post-operatif komplikas-
yon olarak herni, kanamalar, organ riiptiirleri goriilmek-
te ve ¢ofu zaman yasam tehdit edici ciddi seyretmekte-
dir (4).

Bagta dirsek ¢evresi olmak iizere travma alan alanlar-
da goriilen molluskoid psodotiimorler olgumuzda diz al-
tinda ortaya ¢ikmustir. Psodotiimorler bag dokusu sep-
tumlarinin yirtilmasi sonucu yag dokusunun fitik yapma-
styla olusur. Bunlar lipid icerirler, fibréz ve ¢ogu kez
kalsifiye duvarlar var. EDS olgularinda yiiz ilgi ¢ekici-
dir. Gozler ve burun delikleri agiktir. Ileri yaglarda goz
alt1 kivrimlari fazlalagir. Alinda e eklem bolgelerinde iist
iiste gelmis deri kivrimlan goriilebilir. Eklemlerde degi-
sik derecelerde asint biikiilebilirlik goriiliir. Ornegin has-
ta kolunu sirtindan uzatip kulagini tutabilir, veya par-
maklar bilege degecek kadar biikiilebilir. Minor travma-
larla genis ekimotik alanlar olusur.

Olgumuzda erken yaslarda baslayip 25 yasina kadar
tiim dislerin dokiilmesi siddetli periodontitisle seyreden
EDS Tip VIII diisiindiirdii. Klasik tip (EDS tip I-II) deki
aym bulgulara ek olarak periodontitisin goriildiigii EDS
tip VIII 1yi bilinen ve sik olarak goriilen bir form degil-
dir. Hatta Klasik tipin diginda ayr bir antite olup olma-
dig1 da tartigmalidir (5).Diglerin dokiildiigii periodontit
donemiyle ilgili bir gézlemimiz ve kaydimiz olmadigin-
dan olgumuzun klasik tip (EDS tip I-II) veya EDS tip
VIII olup olmadigina kesin karar veremedik. Ancak ol-
gumuz periodontit disinda tamamen klasik EDS (Tip I ve
II) ile uyumluydu. Otozoma! dominat ge¢isli ortaya ¢1-
kan EDS tip I-II veya VIII ile ilgili hicbir belirti, olgu-
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Tablo 1: EDS tipleri ve bulgular (3, 6)
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EDS Tipi Major kriterler Minér kriterler Gecis | Etyoloji
Klasik Tip: Deri Yumusak kadifemsi deri OD | COL5AL1 ve
Gravis(EDS Tip I) | hiperekstansibilitesi | Molluscoid psddotiimorler COLS5A2
Genis atrofik skarlar | Eklemlerdeki hipermobiliteye genlerinde
Mitis(EDS TiplD)| Eklemlerde bagh mutasyona bagh
hipermobilite komplikasyonlar(skolyoz,pes Kollajen tip V
planus, luksasyon, de defekt
dislokasyon)
Subkutan kalsifikasyonlar
Hipotonik kaslar
Kolay olusan ekimozlar
Post- operatif herniler
Ailede benzer olgular
Yorgunluk
Kardiak defektler
Hipermobilite | Deri Tekrarlayen eklem OD | Bilinmiyor
Tipi hiperekstansibilitesi dislokasyonlart
(EDS Tip Ill) | Eklemlerde hiper Kronik eklem, ekstremite
mobilite agrilan
Yumusgak kadifemsi
deri
Vaskiiler Tip | Ince seffaf deri Akrogeria OD | COL3ALl geni
(EDS Tip IV) Arteryal, intestinal, | Kii¢lik eklemlerde tarafindan
uterin frajilite ve hipermobilite kodlanan
ruptiir Tendon ve kas riiptiirii Kollajen tip IIT
Siddetli ekimozlar Talipes ekinovarus de defekt
Yiizdeki subkutan Varislerin erken yaslarda
yag dokusunun ortaya ¢ikisi
azalmasina bagh AY fistiiller
karakteristik yiiz | Pnomotoraks
goriiniimii G}nglval resesyon .
Ailede benzer olgular ve ani
oliimler
Kifoskolyoz Tip | Generalize Atrofik skarh doku frajilitesi |OR | PLOD
(EDS Tip VI) eklemlerde laksite Kolayca ortaya ¢ikan ekimoz genindeki
Dogumda giddetli kas | Arteryal riiptiir mutasyon
hipotonisi Marfanoid goriiniim sonucu,
Dogumda Mikrokornea Kollajeni
kifoskolyozis Osteopeni modifiye eden
Skleral frajilite ve Ailede benzer olgular lizil hidroksilaz
okuler glob riiptiirii enziminin
eksikligi
Artrokalazya Tekrarlayan Deri hiperekstansibilitesi OD |COL1Al ve
Tip subluksasyonlu Atrofik skarli doku frajilitesi COL1A2
(EDS Tip VIIA | siddetli generalize Kolayca ortaya ¢ikan ekimoz geninde
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Tablo 2: EDS olgularindan sistemlerdeki bulgular ve degerlendirmeleri

Bulgu Muayene

Deri elastisitesi

On kol fleksor yiizdeki deri gekilebildigi noktaya kadar gekilir ve dlgiiliir.

Kardiovaskiiler sistem Ekokardiografik, MRI ile mitral valve prolapsusu, aort dilatasyonu ydniinden
aragmilmalidir.

Ortopedi kifoskolyoz, dermatosparaksis araguimali, eklem ve ekstremite agrilan aragrimali,
grafileri ¢ekilmeli

Doku frajilitesi ve ekimozlar sigara kagidi atrofik skarlar ve ekimozlar. diz, dirsek, alm ve ¢cenede aranmalidir

Eklem hiperekstansibitesi, 5 puan veya iizeri hipermobilite olarak degerlendirilir.

hipermobilitesi

El 5.parmagm 90 derece iizerinde pasif dorsifleksiyonu
(Her el icin 1 puan)
On kol fleksor ylizeyine bagparmagm pasif apposizyonu
(Her el icin 1 puan)

Dirseklerin 10 derece iizerinde hiperekstansiyonu
(Her dirsek i¢in 1 puan)

Dizlerin 10 derece iizerinde hiperekstansiyonu
(Her dizi¢in 1 puan)

Dizler kinlmadan gévdenin 6ne dogru fleksiyonu ile avug
i¢inin yere degdirilebilmesi ( 1 puan)

muzun ailesinde veya akrabalarinda gozlenmemigti. Bu
durumda hastaligin olgumuzda mutasyonla olugtugunu
diigiindiik.

Hastaligin tanis1 klinik belirtilere ve aile anamnezine
dayanilarak konulur. Genellikle tamda degil, tiplendir-
mede sorun yasanabilir. Histopatolojide dermal kolla-
gende hafif bir azalma vardir, kivriml ve diizensiz gorii-
liir. Elastik liflerde goreceli bir artig vardir, ancak normal
yapidadirlar. Dolayisiyla biyopsi tanida ¢ok yardimci de-
gildir. Eger genetik inceleme yapilabilirse etyopatoge-
nezdeki gen veya enzim defektleri ortaya konabilir. Has-
talifin 6zel bir tedavisi yoktur. Vaskuler tip EDS disinda
hastalar normal yasam siirdiirebilirler. Ortalama yasam
stiresi normal populasyondan farkli degildir. Hastalara
genetik danisma onerilmelidir (1).
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