Differentialdiagnoser
EDS/HSD

Brua Weice, Overlikare

Kliniken foér reumatologi samt hud och kénssjukdomar, Region Sérmland
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Andra ovanliga typer av Ehlers-Danlos syndrom
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Andra differentialdiagnoser
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HCTD

e HCTD ar en stor grupp arftliga sjukdomar med betydande klinisk och
genetisk mangfald

e Det finns mer an 200 tillstand som faller under HCTD:s paraply. De mest
k&nda HCTD:erna ar Marfan och besléaktade syndrom, Ehlers Danlos
syndrom och osteogenesis imperfecta

e Muskuloskeletala
e Kardiovaskular
e Oga

e Hud
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Marfans syndrom

e En mutatin i en gen som leder till férandrad funktion av proteinet
Fibrillin 1

» Mitralisklaff prolaps

» Aorta dissektion

* Regurgitation av aortaklaff

» Finger long Arachnodaktyli

* Arm span

« Nasal voice

 Sternal excavation
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Betlehems myopati

e Muskeldystrofi med uttalad muskel svaghet och inskrankt
rorlighet

e Det finns olika varianter beroende pa vilken protein i muskeln
som ar drabbade.
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