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diagnooseja 

• M24.2 nivelsiteen sairaus,  tarkemmin määrittämätön 
nivelsiteiden löysyys 

• M35.7 hypermobiliteettioireyhtymä (HMS tai HS) tai BJHS 
(benign joint hypermobility syndrom) = GHJ (General Joint 
Hypermobility Syndrome ) 

• Q79.6 Ehlers-Danlos oireyhtymät (EDS)I-X,  diagnoosi 
viivästyy eniten , tarvitaan 20 erikoislääkäriä ennen kuin 
oikea diagnoosi saadaan (Castori 2009). 

• Q82.88 cutis laxa,L57.4 cutis laxa senilis 
• Marfan oireyhtymä (MFS) 
• Osteogenesis imperfecta (OI) 
• Kontrakturaali oireryhtymä, epidermolysis bullosa, 

pseudoxanthoma elasticum, silvermans syndrome 
 
 
 





Hypermobiliteetin prevalenssi eri 
väestöryhmissä, ikä ja sukupuoli 

vaikuttavat myös 



Das Ehlers-Danlons syndrom  
S.Böhm ym Orthopäde 2002:31;108-121 

• Jo muinaiset skyytit… 
• Janszoon van Meekeren 1668, kirurgi Amsterdam 
• Tschernogubovs 1891, (ihot.l. Venäjä) 
• Ehlers Edvard  ihot prof, Tanska 1901 
• Danlos Henri sisät.l., Ranska 1908 
• Von Pommeau und Soulie; nimi: EDS syndrooma -

nimitys (aika ?) 
• Parkes Weber  1.nosologia Ehlers-Danlosin 

syndroomille 1933 
• Hypermobiliteettisyndrooma 1932 



EDS-prevalenssi 

• Saman suuntainen eri väestöryhmissä (ei 
rotuvaikutusta), naisilla yleisempi 

• Suomessa prevalanssi on auki sekä 
hypermobiliteetin että EDS:n suhteen  

• Eri lähteiden mukaan 1/5000-1/10000-
/1/25000 (Dominique, Germain 2007), tästä 
esim. EDS IV 5-10%. 

 



The man behind the syndrome. P. et G. 
Beighton  Spinger Verlag 1986 

Edward Lauritz Ehlers 1863-1937 
Tanska 

Henri Alexandre Danlos 1844-
1912. Pariisi 



Cutis laxa? 



Beightonin kriteerit: käsipainoitteinen 
(yläraajoista 6.). Posit. on  5/9 -9/9  



HMS 

• Hypermobility syndrome, Kirk, Ansell; Bywaters 
1967 

• BHJS-normaalin ääripää (Jessee 1980) 
• Benign Joint Hypermobility Syndrome (BHJS) 

Berliinin kokous 1986, Brighton 1988.  
• British Society of  Rheumatology 1991: HMS 

kriteerit, spesifiteetti 93 %, sensiviteetti 93%, 
ikäryhmä 16-85, huom. ei voi käyttää lapsilla 

• Joint Hypermobility – tärkeä tunnistaa (Hakim ja 
Grahame 2003)  



M35.7 HMS kriteerit 

• Major:  
• beighton 4/9 tai enemmän, nivelkivut yli 3 kk 4 tai useammasa 

nivelessä 
• Minor criteria: beighton ikätasoitus 
• nivelkipu 1-3 nivelessä tai selkäkipu yli 3kk, spondylolyysi tai listeesi, 
•  diskolaatio tai subluksaatio yhdessä tai useammassa nivelessä,  
• Pehmytkudosoireet: epikondyliitti, tenosynoviitti, bursiitti yli 3 

kohdassa 
• Marfanoidi habitus 
• Poikkeava iho , striiat, papapyrusiho, arvet 
• Silmät, silmaluomet putovat, myopia, ihopoimu 
• Suonikohjut , kohtuprolapsi, tyrät 
• Jos on EDS 1. asteen sukulaisilla niin riittää 2 min krit, muuten 2 maj 

tai 1 maj +2 min tai 4 min. krit.  



EDS alaryhmät 

 
• Villafranche 1997 nosologia Am J Med Genet, 77;31-37, 1998 
• Klassinen;  EDS I ja II, (COL5A1 ja COL5A2  90%, kollageeni V 

(Symoens 2012)  
• Hypermobiili EDS  (III), EDS-HT ( COL 3CA1??) 
• Vaskulaarinen EDS IV, ( COL3A1 ) ( voi olla uusi mutaatio Sadakata 

2010, Rebelo 2011 – molemmat kuvanneet eri mutaation), elinikä 
alle 50 v.  

• Kyfoskolioottinen EDS VI, lysyloksidaasi, PLOD1 
• Artrokalaattinen EDS VIIA ja EDS VIIB 
• Dermatosparaktinen EDS VIIC, prokollageeni-N-proteaasin puutos, 

ADAMTS2 
• Muut EDS V, EDS X, EDS ja tenaskiini-X-puutos 
• Uusi EDS syndrooma (Kosho 2010) ,  

 



EDS nosologia  



EDS ja perimä 

• Periytyvät mendeliaanisesti 

• EDS I-IV, EDS VIIA ja VIIB-VIII periytyvät 
autosomeissa vallitsevasti 

• EDS VI, EDAS VIIC ja EDS X periytyvät 
autosomeissa peittyvästi 

• EDS V periytyy X –kromosomaalisesti 

• suku, lapset, huom. beightonin kriteerit eivät 
ole luotettavia alle 15 v. 



EDS perimä; 4 sukupolvea 



EDS, diagnoosi 

• Perinnöllisyys, oireet, synnytys, lapsuus, muut 
sairaudet 

• Beightonin kriteerit, ihon kosketustuntuma 
(pehmeä samettimainen), mustelmat, arvet 
(piranhan purema), nivelten subluksaatiot olat, 
sormet, sydämen auskultaatio, jalkapohjat, niskat  

• Rtg tutkimukset, syd. UÄ, DXA, niskan MRI 
• Muiden sairauksien selvittäminen 
• Hypermobiliteetti ryhmässä diagnoosi on 

kliininen: ”sormituntuma” 



EDS jalkaterä 

• Pitkittäinern holvi ja poikittainen holvi 
funktionaalisesti matalia, jalkaterä leviää 
huomattavasti kuormituksessa eli kengän numero  
kasvaa… 

• Avojaloin jalkapohja imeytyy lattiaan kiinni; 
”plop, plop” –ääni, vrt imukupit 

• Jalkapohjan rasva on paksua ja liikkuvaa, vrt 
kävely tennispallon päällä   

• Jalkapohjan rasva ei yleensä atrofioidu iän myötä 



EDS käsi 

• PIP ja DIP nivelet luksoituvat, dorsaalisesti 10-
40 astetta  

• CMCI nivelet luksoituvat. 

• Ranteet luksoituvat ja ranneluut eivät liiku 
lineaarisesti, ranteissa nivellukkoja 

• Vaikea kirjoittaa, avata purkkeja, ovia, käyttää 
hakaneulaa, nappeja 

• Kestovoimaa ei ole;  sormikoukkutesti 

 



EDS olka 

• subluksoituvat, esim. yöllä tai bussin 
nykäisystä, joskus esim. tanssiessa tai kliinisen 
tutkimuksen yhteydessä, kliinisessa 
tutkimuksessa helppo todeta olan löysyys  

•  vaikeita kipuja, ilman degen. löydöksiä 

• kinesioteippaus, elastiset olkatuet ( tosin niitä 
ei saa päälle) 

 



EDS klassinen 



EDS diagnoosia 



EDS sormi 



EDS peukalo 



EDS ja peukalotuki (Villa Manus) 



EDS tuki, jatkoa 



reverse namaskar 



EDS niska 

• Avara foramen magnum, instabiili yläniska 

• Chiari I, huom mri on tehty maaten ! 

• Emme tiedä mikä on tilanne kuormitettuna!! 

• Yhdellä potilaalla tonsillaherniaatio muuttui 
niskan taivutuksen mukana. 

• pään mri yleensä normaali, aivojen konsistenssi? 

• Muut anomaliat.  

• Intubaatio voi olla vaarallinen jos jo subuksaatio 



EDS yläniska, dex. C1/2 
proliferatiivinen atroosi 



dex. C1/2 artroosi  



3DCT 



EDS ja c0/c1 anomalia 



chiari 



EDS klassinen ja chiari I 



EDS klassinen, CO/CI variantti 



tutkimuksia tuki-ja liikuntaelimistöstä  

• Kantaiskun heikkous ja nopea väsyminen (FSS) yhteneviä 
(Celletti 2011) 

• EDS potilaiden kävely Down syndr tyyppistä (Rigoldi 2012) 
• Polven asentotunto erilainen, vibraatiotunto sama kuin 

verrokeilla ( Rombaut 2010) 
• Myopatia CHST14 mutaatiossa (Voermans 2012) 
• Dynamometrillä matala lihastensio nilkan alueella 

(Rombaut 2012) 
• Polven isokineettisessä lihastestauksessa matalat arvot 

kontrolleihin verrattuna   (Sahin 2008) 
• Scolioosi voi edetä nopeasti, hengitys funktio alentuu ( 

Natarajan 2011) 



EDS III ja muut sairaudet (noin 150 
potilasta v. 1986-2012) 

• EDS ja päänsärky, blepharoclonus, tensio, migreeni, Chiari , 
niskapäänsärky, vammat (Jacome 1999) 

• Lihasheikkous 85%, lihaskivut, myopatia ja neuropatia 60% 
(Voermans 2009) 

• EDS ja nivelkivut lähes kaikki (Grahame 2000) (Sacheti 1997) 
• EDS ja väsymys  75% (Voermans 2010) 
• EDS ja SPA tai AS, suolistotulehdus, useita 
• EDS, asthma ?, immuunipuutoksia, lihaskato (kortisoni, sytostaatit) 
• EDS ja osteopenia,  
• EDS ja niveluksaatiot, yöllä/päivällä 
• EDS ja discusprolapsit (kaula-, th- ja lanneranka) 
• EDS ja vuodot, yksi nivelvuoto+EDS 
• EDS ja hidas suoli – huom opiaatit!! 

 
 
 

 
 
 

 



EDS  ja muut sairaudet 2. 

• EDS ja dysfonia, ylil. kieli (Richmon 2009)  1 potilas 
• EDS ja massiivit discusprolapsit , useita 
• EDS ja lihasheikkous (kestovoiman puute), kaikki 
• EDS ja muut anomaliat, C0-C2, polvet lonkat, useita 
• EDS ja mitraali tai aorttavuoto, useita 
• EDS ja purenta , malocclusio, TMD (Barrera-Mora  2012), TMJ 

tähystys (Jerjes 2010), lähes kaikilla . Ienvuodot (Marttala) 
• EDS ja MS  2 potilasta 
• EDS kuivat silmät, patologinen myopia, syvät corneat ja 

lasiaisvirheet (Gharbiya 2012) 
• EDS ja psyykkiset ongelmat (Lumley 1994), pelkotilat (Garcia-

Campayo 2011) 
• Keuhkojen hypoplasia ja patellojen agenesia (Pradhan 2009) 
 



EDS-HT ja muut sairaudet 

• Vertailu EDS, fibromyalgia, nivelreuma, 206 
naispotilasta, EDS-HT 72, FM 69 ja RA 65); FM 
potilailla menee huonoiten, EDS on siinä 
välissä ja RA potilaat ovat ilmeisen asiallisessa  
hoidossa  (Rombaut 2011) 

• Vertailussa normaaliväestöön ruotsalaiset EDS 
potilaat kokevat itsensä sairaampina, 
väsyneinä ja kipeämpinä (Maeland 2011) 

 

 

 



EDS IV 

• Voi olla uusi mutaatio,  prokollageeni III virhe   
• Acrogeria, läpinäkyvä iho, laskimot näkyvissä, mustelmia  
• Verisuoniston ja eri elinten ruptuuroita 
• Myopatiaa ja neuropatiaa (Barboi 2009) 
• 35 potilasta EDS IV verimuutoksia 78%: 41 aneyrysmaa, 19 dissectiota, 12 

ectasiaa 10 occluusiota ja yksi fisteli. Carotis-sinuscavernosus fistelit, 
Infarcteja 10; aivot, munuaiset, perna. 10 vuotoa, joista viisi leikkauksessa 
ja 5 spontaaneja.  (Zilocchi 2007) 

• Aorttadissekaatio 13 v pka (Morais 2011) 
• Onnistuttu aortoatriaalisen fistelin, aorttavuodon, mitraaliprolapsin ja 

tricusp vuodon operat h. (Jiang 2012) 
• Jos nuorella poikkeava dissekaatio tms niin pitää selvittää onko EDS IV – 

lähete perin. lääket yksikköön ja laajat perustutkimukset suonistoon. 
Huom ruptuuroita voi olla myös muissa EDS ryhmissä esim. III 15 v tyttö 
(Im 2010)  









Stanitski D ym Orthopaedic Manifestations of Ehlers-Danlos Syndrome.  
Clin. Orhthopaedisc  and Related  Research 2000; vol 376 July:213-221  

EDS I EDS II EDS III EDS IV 

skolioosi 54% 11% 39% 33% 

Selkä- ja 
niskakipu 

77% 89% 83% 83% 

nivelkipu 69% 89% 100% 67% 

nivelturv. 31% 67% 60% 50% 

dislok. 54% 78% 83% 50% 



Stanitski jatkoa – huom EDS potilaiden kokonaistilanne ei ole ole parantunut vuosien 
aikana 

EDS I EDS II EDS III EDS IV 

kävelyvaik. 33 % 44% 85% 33% 

portaiden 
nousuongelmia 

45% 33% 63% 33% 

grip-heikkous 38% 50% 83% 40% 

ylär. ongelmat 56% 50% 92% 33% 

apuvät. tarve 46% 78% 77% 67% 



EDS ja raskaus 

• Yhdyntäkipuja , hauras iho, mustelmia 

• Lantio löystyy huomattavasti, vaikeuksia pukea, liikkua, 
- tukiliivi 

• Kuuluu riskiraskauksiin, erityisesti  EDS IV !! 

• Synnytys yleensä hyvin nopea (taksi, koti…) 

• Hankalia vuotoja harvoin ( 2 kpl) 

• Synn. lonkat menneet sijoiltaan ponnistusvaiheessa  

• Suositetaan sectiota(Dutta 2011) (Sakala 1991)  

• Lapsen käsittelyssä ongelmia (kantaminen, pukeminen) 



EDS ja lapsuus 

• ”veltto lapsi”, löysät lonkat, hidas motorinen 
kehitys, kipuja, niskaongelmia ? 

• Koulussa liikuntanumero luokkaa 6 (4-10), ei 
voi tehdä rekkiliikkeitä, ei nojapuita, ei 
pallopelejä 

• Kirjoittaminen käsin ja koneella hankalaa, 
huono käsiala 

• ”ei tee ryhdikästä vaikutelmaa” velton ja 
laiskan leima herkästi 



EDS ja kipu 

• EDS- potilailla kipua on  jatkuvasti, kivun ”syy” on auki?? 
• puudutteet eivät toimi (III-ryhmä), iho ei kestä laastareita 
• ”et voi olla kipeä koska olet niin notkea” Suomen 

hoitojärjestelmä on kehitetty jäykille. 
• panadoli ja kodeiini linjaus, ei mielellään tulehduskipul. 

(vuotoriski), opiaatit - suolistolama vaarana, lihasrelaksantit 
eivät ole järkeviä? baclofeeni? 

• fys. hoidot, manipulaatiot, ortoosit 
• kipuihin ei ole oikein löytynyt toimivaa ratkaisua.  
• kyseessä ei ole ”kivun kroonistuminen” vaan kipu ollut aina 

enempi läsnä syntymästä lähtien.  





EDS ja fysioterapia 

• EDS perinnöllinen sairaus jossa perusvika on kudosten 
tukirakenteissa eli kollageeneissa.  

• EDS ei ole sisutauti. ts kovakaan harjoittelu ei  paranna 
pikemmin päinvastoin. 

• Fysioterapia on lähempänä neurologista kuntoutusta, 
ohjataan liikeratoja, koordinaatiota, proprioseptiikkaa, 
apuna eri ortoosit, kinesioteippaus, peilit, musiikki. 

• Ei venytyksiä, ei max. voimaharjoitteita (dyn. tai staattinen) 
• Kuorma luokkaa 20 % maksimista, liikeradan pitää säilyä 

ehjänä. Toistoja normaalia vähemmän 
• Rombautin (2011) tutk. 63.4 % hyötyi fys. terap. eri 

muodoista. 
• Miten saadaan harjoitusvaikutus? 



Työ- jatoimintakyky  

I. notkea ei haittaa: beighton 5-9/9, kestovoima hyvä, koordinaatio hyvä, ei kovia 
kipuja. Ei ehkä hammaslääkäri, ei fysioterapeutti. 

II. Lievä haitta: ajoittain kipuja, vaikeuksia olla pitkän aikaa samassa asennossa, 
kestovoimaa ei ole, pinsettiote on pitävä, sormet eivät subluksoidu, pystyy 
kantamaan käsillä (olat eivät luksoidu). Ammatinvaidoksia. 

III. Keskivaikea haitta: kestovoimaa ei ole, sormet ja olat luksoituvat, vaikea kävellä, 
nilkat nyrjähtelevät, hankalat kivut, huono käsiala, vaikea pukea, pinsettiote 
löysä, purkkeja ei saa auki, kovaa ruokaa ei voi purra. Norm. lyhyempi työura. 
Työura katkonainen. Ammatinvaihdoksia. 

IV. Vaikea haitta: ADL ongelmia jatkuvasti, leukalukkoja, niveliä sijoiltaan esim yöllä 
itsestään, jatkuvat hoitoresistentit kivut, mustelmat, suolisto-ongelmat, 
kävelyongelmat (vrt MS), niskapäänsärky. Näillä on henk. Koht. avustaja, 
pyörätuoli. Eivät ole työelämässä. Vaikeavammaisia. 

1. Usein muut sairaudet esim. chiari määrittävät työkykyä merkittävästi 
2. Kaikissa maissa EDS potilaiden tilanne on samansuuntainen: keskeinen  osa 

työttömiä osa työkyvyttömiä, piilotyöttömyys ongelmana, osa kotiäitejä, osa 
jatkaa opiskeluja 



45 v nainen, EDS klassinen 

• Lapsuudessa kipsimuotit ja jalkatuet, ortopediset jalkineet 
• Koulussa lihasrepeämiä, liikuntatunnit vaikeita 
• Vaikea käyttää busseja - olat menevät sijoiltaan, bussiin 

nousu hankalaa 
• L5 listeesi ja lyysi 
• Von Willebrandtin tauti 
• Lasiaisen irtoama 
• Osteoporoosi 
• Aorttaläpän vuoto Mri:llä  49-55% 
• Anestesioista ollut vaikea herätä…Chiari! 
• Lähisukul. kuollut massiiviseen vuotoon leikkauksessa 



Yhteistyö on keskeistä, team 

• Perinnöllisyyslääkäri, alaryhmät, diagnoosi,  harvinaisten osalta –
erityisesti IV  

• Fysiatri  ehkä päävastuussa: ADL, kuntoutus, työkyky. 
• Sisätautilääkäri; reumatologi, gastroenterologi, gastrokir. 
• Infektiolääkäri, keuhkolääkäri, ihot lääkäri  
• Verisuonikirurgi huom ryhmä IV.  CT herkästi!!! 
• Ortopedi, neurokirurgi, hammaslääkäri, suukirurgi 
• Fysioterapeutti, Toimintaterapeutti, Psykologi 
• European Organisation for Rare Diseases (EURORDIS), potilaskortti 
• Yhdistykset eri maissa: esim. Suomi, Englanti 
• www.ehlers-danlos.org  (UK-support group) 
• Orphanet, OMIM 13000, *10, *20 ja *50 
• Suomen Ehlers-Danlos Yhdistys SEDY-ry 

 
 

http://www.ehlers-danlos.org/
http://www.ehlers-danlos.org/
http://www.ehlers-danlos.org/


kiitos 


