


Ehlers-Danlos Sendromu Teshisi

Nadir gorulen bir hastalikla yasamak



Onsoz

Ehlers-Danlos Sendromu, kisaca EDS, dogustan gelen, nadir, irsi ve genlerle aktarilabilen bir sag
doku hastaligidir ve nadir gérulur. Bu hastalik adini Danimarkali dermatolog Edvard Ehlers'ten
(1863-1937) ve Fransiz meslektasi Henry Alexandré Danlos'tan (1844-1912) aliyor. Aimanya‘da
tahminen dort milyon insan, Avrupa capindaysa 30 milyondan fazla insan nadir gorulen bir
hastalikla yasiyor. EDS, yaklasik 1:5.000 ile 1:25.000'ik bir siklikla gortltyor ve dolayisiyla nadir
hastaliklar arasinda yer aliyor. Uzmanlar, EDS'nin ¢ok daha sik goruldigunu ama ¢ogu zaman
fark edilmedigini dusunuyor.

Dolayisiyla teshise giden yol zor olabilir ve cok zaman alabilir. lyi haber su ki, Almanya‘da EDS
teshisi konan kisilere ya da yakinlarina sunulan ¢ok cesitli kisisel danismanlik ve destek hizmet-
leri bulunuyor. Tibbi bakim ve tedaviye ilaveten bir diger secenek de kendi kendine yardim gru-
buna katiimaktir. Kendi kendine yardim gruplarinin sundugu olanaklari sizlere kisaca a¢iklamak
istiyoruz. Almanya‘da, kendi kendine yardim grubu veya kar amaci gutmeyen dernek bunye-
sinde baska insanlarla fikir alisverisinde bulunma imkani vardir. Ayni sikayetlere, endiselere ve
pratik sorunlara sahip baska kisilerle irtibat kurulabilir. Benzer dustncelere sahip insanlarla
bir araya gelerek, hastaligin magduru olmayan kisilerle konusmasli zor hususlar hakkinda fikir
alisverisinde bulunmak mumkudndur. Bu da sikintilar dnemli 6l¢tde azaltan bir etken olabilir.
Kendi kendine yardim, herkesi guclu kilma potansiyeline sahip, kapilarini herkese acan ve bir
arada olma sayesinde kronik hastaligi olan kisiler, engelliler ve yakinlari icin nemli bir basvuru
yeri olan bir topluluktur. Brosurumuzde, Ehlers-Danlos Sendromuyla yasamakla ilgili bilgiler
vermek ve kendi kendine yardim olanagini sunmak istiyoruz.
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Ayla 35:

,Dort yil sonra Ehlers-Danlos Sendromu teshisi koyuldu.
Teshis koyulan kisilerin sik¢a hastaligin anlasiimasi ve
kabul edilmesi icin mucadele etmesi gerekiyor. Hastalik
semptomlarimla ilgili bir cevap bulmak icin giristigim
uzun arayis fiziksel izler de birakti. Kendi kendine yardim
grubundaki bilgi alisverisi, kendi hayatimi olumlu yonde
degistirmeme yardim etti. Bir hastalikla mtcadele etmek
ve benzer bir durumda olan insanlarla tanismak, guc
toplamaya yardimci oluyor.”



1. Ehlers-Danlos Sendromu nedir?

Ehlers-Danlos Sendromu, dogustan gelen, nadir, irsi ve genlerle aktarilabilen bir sag doku
hastaligidir. Bu hastaliga sahip insanlarda, belli bir protein, kolajenin bir yapi maddesi-
yapiskani eksiktir. Kromozomlarin amino asit seviyesinde bir bozukluk. Bu nedenle EDS ¢oklu
sistem hastalig olarak tanimlanmaktadir.

Ehlers-Danlos Sendromu, etkilenen her bir kisi icin ve teshis ve tedavi acisindan bir zorluktur.

Ehlers-Danlos Sendromlari, heterojen, irsi bag doku hastaliklarindan olusan bir gruptur. Bun-
lar hem otosomal resesif, hem de otosomal dominant olarak aktarilir. Ancak bu ayni zaman-
da, (henuz) bilinmeyen varyantlarin yeni mutasyonlari oldugu anlamina da geliyor. Hem vicu-
da etkileri, hem de genetik nedenleri cok cesitlidir.

Bunlar genel olarak eklemlerin hipermobilitesi (normalden daha fazla hareket ettirilebilen ek-
lemler) derinin hiper elastikligi (normalden fazla esneyebilen deri) ve dokunun kirilganhgiyla
(dokuda kiriklar, catlaklar, fitiklar) kendini gosterir. Dolayisiyla EDS ¢oklu sistem hastaliklari
grubunda yer alir. Su anda dogum oncesi bir teshis koyulmasi mumkun degildir.

2. Ehlers-Danlos Sendromunun Alt Turlere
Gore Dagilimi

EDS belirtileri son olarak 2017'de yeniden gézden gecirilerek on Ug¢ alt tare ayrildi.

Her EDS alt turu, teshis koyulmasinda yardimci olan bir dizi klinik kritere sahiptir. Bir hastanin
fiziksel belirtileri ve semptomlari en uygun alt tlru belirlemek icin ana ve yan kriterlerle
karsilastinlir.  EDS alt turleri ve hiper mobilite yelpazesi bozukluklari dahil olmak Uzere, diger
bag doku hastaliklari arasinda 6nemli semptom uyumlart bulunuyor. Ayni sekilde buytk bir
degiskenlik bulunuyor, bu nedenle ilgili alt ttrun sorumlu varyantini tanimlamak i¢in hiper mobil
EDS (hEDS) harig, tum EDS alt turleri icin klinik testlerle teyit gereklidir.

2017 Sonrasinda Tar Ayrimi

- Classical EDS (cEDS)

- Classical like EDS (clEDS)

- Cardiac-valvular EDS (cvEDS)

- Vascular EDS (VEDS)

- Hypermobiler EDS (hEDS)

- Arthrochalasia EDS (aEDS)

- Dermatosparaxis EDS (dEDS)

- Kyphoscoliotic EDFS (kEDS)

- Brittle Cornea Syndrome (BCS)
- Spondylodysplastic EDS (spEDS)
- Musculocontractural EDS (mcEDS)
- Myopathic EDS (mEDS)

- Peridontal EDS (pEDS)

Tibbi deneyimler, bir Enlers-Danlos Sendromunun kesinlikle baska bag doku hastaliklariyla ben-
zerlikler taslyabilecegini gostermektedir. Bu nedenle teshis koyarken, semptomlarin nedenle-
rinin érnegin asagida anilan hastaliklardan birinin olmadigr mutlaka tespit edilmelidir. Bunlara
Marfan sendromunun yaninda Osteogensis imperfecta, Chondrodysplasie, Epidermolysis bul-
losa ya da Alport sendromu ve daha bir¢oklart dahildir.

Ayni sekilde ayirici teshisle, romatizmal artirit, fibromiyalji, multiple skleroz ya da benzerlerinin
s6z konusunu olup olmadigl belirlenmelidir.



Ve buna ragmen, biri digerini dislamaz. Belli hastalik tablolarinin kesismesi kesinlikle bilinen ve
nadir olmayan durumlardir.

Bir EDS'nin klinik semptomlarina uyan, ancak genetik bir testle dogrulama olmayan hastalarda,
kararsizlik durumunda bir EDS alt turu i¢in ,yalnizca gecici bir klinik teshis” koyulabilir. Bu has-
talar klinik kontrol altinda olmali ve desteklenmeli ama alternatif teshisler ve genisletiimis gen
testleri de dusunulmelidir.

Her bir EDS hastasindaki hastalik etkileri bireyseldir ve ¢ok farkli seyredebilir. Teshis kriterlerinin
tek amaci, bir EDSYi diger bag doku hastaliklarindan ayirmaktir. Ozet olarak, her EDS icin kriter-
lere oranla ¢ok daha fazla olasi semptom bulundugunu soylemek gerekiyor.

3. Terapi Onlemleri

Terapi onlemleri, tek vasfa dayandiriimamali ya da bununla sinirlandiriimamalidir. Bunlar ¢ok
genis bir yelpazeye sahiptir ve tum olanaklar spektrumunu kapsar. Ancak EDS lyilestirilemez.
Tedavi yalnizca ortaya ¢lkan semptomlarin kapsamli terapisini kapsamalidir.

Klasik anlamda onleyici tedbirler yoktur, ctinku bir EDS her hastada farkli davranir. Tekrarlanan
blokajlardan iskelet sisteminin neredeyse tum bolgelerindeki lUksasyonlara, alt [Uksasyonlara,
tukenmislik durumlarindan siddetli ve ¢cogunlukla kronik agri ataklarina, spastiklere, dolasim
sikayetlerine, bulandi ve bas donmesine kadar uzanir. Ama Urolojik sistem alaninda da surekli
olarak genis kapsamli, ciddi travmalar gorulur.

Destekleyici yardimc madde kategorisi de dahil olmak Uzere, surekli olarak rahatlama
saglayabilen yaklasimlar bulunuyor, ancak bunlar cogunlukla yalnizca kisa sureli oluyor. Bu ne-
denle iyi egitimli personelin, drnegin Ergoterapistlerin, fizyoterapistlerin, logopedlerin ve ayni
zamanda osteopatlarin, ortopedi teknisyenlerinin vs. bir arada kullanilmasi iyi bir se¢imdir. Bu
onlemler eslik eden agri terapistleri, psikologlar ve elbette ¢ok ¢esitli uzmanlik alanlarindan dok-
torlarla desteklenir. Bu kapsamli,,bakim” tUrtnun sik¢a ,yalnizca hastanin hayali” oldugunu gun-
lUk hayatta goruyoruz.

Bir EDS'si olan hastalar nadiren yalnizca bir hastaliga sahiptir. Bircok baska dolayli ve dolaysiz
yan hastaliktan muzdariplerdir. Bu nedenle ilaglarin kisisel degerlendirmesi ve kisisel dozajl
olasi yuksek ilag sayisi nedeniyle bir risk olusturabilir ve ¢ok tehlikeli olabilir.

Hastanin kendini daha buyuk bir tehlikeye maruz birakmamasi i¢in ilaglar her zaman ilgili dok-
torlarla gorusulerek alinmalidir.

EDS hastalari kismen de olsa katlanilabilir, yasamaya deger ve her seyden once sevilebilir bir
hayat yasayabilmek icin egitimli, duyarhilasmis, uzman personelin her turld yardimina muhtactir.

4, Bundesverband Ehlers-Danlos-Selbsthilfe e.V.,
Almanya capinda bir agi olan bir kendi
kendine yardim dernegi

Bundesverband Ehlers-Danlos-Selbsthilfe e.V., Ehlers-Danlos ve hiper mobilite semptomu
olan insanlar icin Almanya capinda faaliyet gosteren bir kendi kendine yardim dernegidir.
Dernegimizin amaci hastalarina ve yakinlarina baglantilar kurmak ve bilgi edinmek konusun-
da yardim etmektir. Doktorlarla ve uzmanlarla birlikte Ehlers-Danlos Sendromunu daha bilinir
hale getirmek, arastirmanin ilerlemesini saglamak, insanlari aydinlatmak ve bu hastalikla daha
iyi bas etmeye yardim etmek istiyoruz. Uyelikler, Ehlers-Danlos Sendromuyla ilgili bilgilendirici
malzemeler, baska yardim olanaklari ya da kendi kendine yardim gruplarricin adresler ve baska
destek secenekleri sunuyoruz. Diger sorulariniz i¢in calisanlarimiz ve baskanimiz Barbara Kleff-
mann her zaman hizmetinizdedir.

Bundesverband der Ehlers-Danlos-Selbsthilfe e.V. iletisim bilgileri

Adres: Postfach 110202, 33662 Bielefeld
E-posta: info@bundesverband-eds.de
Telefon: 05205-728953

internet: www.bundesverband-eds.de



mailto:info@bundesverband-eds.de
http://www.bundesverband-eds.de

Kunye

Yayinlayan: LAG Selbsthilfe von Menschen mit Behinderungen und
chronischen Erkrankungen Rheinland-Pfalz e.V.
Adres: Kaiserstr. 42, 55116 Mainz

E-posta: info@lag-sb-rip.de

Telefon: 06131-33 62 80

Web: www.lag-sb-rlp.de

Sosyal Medya: www.twitter.com/RLPSelbsthilfe
www.facebook.com/RLPSelbsthilfe
www.instagram.com/rlpselbsthilfe

YouTube Kanali; Studio Selbsthilfe

i§bir|igi ortagu Bundesverband der Ehlers-Danlos-Selbsthilfe e.V.
Adres: Postfach 110202, 33662 Bielefeld
Baskan: Barbara Kleffrmann

E-posta: info@bundesverband-eds.de
Telefon: 00 52 05-72 89 53

Internet: www.bundesverband-eds.de
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Turkce tercimesi: A.C.T. GmbH, www.act-translations.com
Sayfa tasarimi: JSCHKA Kommunikationsdesign, www.jschka.de
Fotograflar: © iStock.com/Lucia Izquierdo

© iStock.com/AaronAmat
© iStock.com/Rawpixel
© iStock.com/dragana991


mailto:info@lag-sb-rlp.de
http://www.lag-sb-rlp.de
www.twitter.com/RLPSelbsthilfe
www.facebook.com/RLPSelbsthilfe
www.instagram.com/rlpselbsthilfe
mailto:info@bundesverband-eds.de
http://www.bundesverband-eds.de
http://www.act-translations.com
www.jschka.de




	Ehlers-Danlos Sendromu Teşhisi
	Önsöz
	İçindekiler
	Ayla 35
	1. Ehlers-Danlos Sendromu nedir?
	2. Ehlers-Danlos Sendromunun Alt Türlere     Göre Dağılımı
	3. Terapi Önlemleri
	4. Bundesverband Ehlers-Danlos-Selbsthilfe e.V.,     Almanya çapında bir ağı olan bir kendi      kendine yardım derneği
	Künye



