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EDS luokitellaan 6 alaryhmään, joista vasku-
laarinen EDS (aiemmin tyyppi IV EDS) on 
kliinisesti merkityksellisin siihen liittyvien vi-

taalielinten repeämien vuoksi. Nämä komplikaatiot 
ovat harvinaisia muissa alaryhmissä.

EDS:n vaskulaarityypin diagnoosi tehdään neljän 
kliinisen kriteerin perusteella: mustelma- ja hema-
toomaherkkyys (jolloin kuitenkin veren koagulaatio-
ominaisuudet ovat normaalit); läpikuultava, pehmeä 
ja ohut iho; tyypilliset kasvonpiirteet kuten promi-
noivat kasvojen luut, esiintyöntyvät silmät, joissa pe-
riorbitaalista pigmentaatiota ja teleangiectasioita sil-
mäluomissa, kapea nenä ja ohuet huulet; sekä valti-
moiden, kohdun ja viskeraalielinten repeämät.

Oma potilas

Kyseessä oli 22-vuotias mies, jolla oli anamneesissa 
lisääntynyt mustelmataipumus. Suvussa ei ollut eri-
tyistä sairastavuutta. Potilaalle oli 19-vuotiaana teh-
ty laparotomia spontaanin colonperforaation vuok-
si. Leikkauskertomuksessa oli maininta divertikulit-
tiepäilystä, mutta histologista varmennusta asiaan 
ei saatu. Suolen pinta oli makroskooppisesti todet-
tu ”muhkuraiseksi”. Postoperatiivinen toipuminen 
oli tiettävästi ollut normaalia, eikä muita merkit-
täviä sairauksia ollut, kunnes eräänä iltana potilaal-
le alkoivat kovat oikeanpuoleiset alavatsakivu ja hän 

hakeutui terveyskeskukseen. Siellä potilaalla todet-
tiin olevan oikeanpuoleinen nivustyrän, joka repo-
noitiin, ja potilas palasi kotiin. Muutaman tunnin 
kuluessa kivut kuitenkin yltyivät niin, että potilas 
meni shokkiseksi, ja tyttöystävä soitti ambulanssin 
potilaan toimittamiseksi sairaalaan. Matka yliopis-
tolliseen sairaalaan kesti noin tunnin, jona aikana 
potilasta nesteytettiin kirkkailla nesteillä matalan ve-
renpaineen vuoksi. Matkan aikana potilaasta tehtiin 
myös ennakkoilmoitus mahdollisena peritoniittipo-
tilaana. Ensiapuun saapuessaan potilas oli erittäin 
kalpea ja tuskainen. Siirrettäessä potilasta paareil-
ta sängylle hän meni tajuttomaksi, oksensi ja rytmi 
sammui asystoleksi. Intubointi ja lääkkeellinen elvy-
tys aloitettiin välittömästi, ja potilas sai 4 yksikköä 
O Rh-negatiivista verta vuotoepäilyn vuoksi. Tun-
nin kuluttua elvytys lopetettiin tuloksettomana.

Oikeuslääketieteellisessä ruumiinavauksessa to-
dettiin ruumiinrakenteeltaan ja rasvakudokseltaan 
normaali mies, jolla oli lyhyet sormet ja kampurajal-
ka. Kuolinsyynä oli spontaani pitkittäinen repeämä 
arteria iliaca communiksessa, josta oli aiheutunut 
runsas verenvuoto retroperitoneaalitilaan. Huomat-
tavaa oli kaikkien kudosten hauraus niin, että esim. 
keuhkokudosta varovasti puristaessa sormet uppo-
sivat keuhkokudoksen sisään ja suolilieve ja rasva-
kudos olivat erittäin herkästi irtoavia. Iho, maksa ja 
aortan seinämä repesivät tavanomaista helpommin.

Nuoren miehen spontaani aorttaruptuura
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Tapausselostus

Vuonna 1682 kuvattiin ensimmäisen kerran oireyhtymä, jossa espanjalaisella potilaalla 
”iho oli poikkeuksellisen venyvää…”. Seuraavaksi samankaltaisen sairauden kuvasivat 
Ehlers vuonna 1901 ja Danlos vuonna 1908, mutta vasta vuonna 1936 Ronchese 
määritteli klassisen Ehlers-Danlos-syndrooman (EDS) oiretriadin, johon kuuluvat 
ihon ja verisuonten rakenteellinen heikkous, ihon hyperelastisiteetti ja nivelten 
hyperflexibiteetti.



442 FINNANEST 2003, 36 (5) FINNANEST 2003, 36 (5) 443

Pohdinta

EDS varmistetaan kasvattamalla fibroblasteja, joi-
den tuottamana syntyy poikkeavaa tyyppi III pro-
kollageenimolekyylejä tai identifioimalla geenimu-
taatio (COL3A1). Sairaus periytyy autosomaalises-
ti dominantisti, mutta on hyvin harvinainen. Tästä 
syystä sen insidenssiä ja prevalenssia ei tarkoin tiede-
tä. Diagnoosi tehdään usein kuoleman jälkeen, kos-
ka suurten verisuonten repeämien korjaus on erit-
täin hankalaa kudosten hajoamistaipumuksen vuok-
si.

Näiden potilaiden yleisin kuolinsyy on valtimon 
dissektio tai ruptuura rintaontelon tai vatsan alueella. 
Kallonsisäinen verenvuoto on vain noin 4 %:lla po-
tilaista, mutta joskus tavataan myös arteria vertebra-
liksen ja carotiksen dissekaatioita. Viskeraalielinten 
ruptuurat ovat myös tavallisia, ja suolen perforaa-
tiot johtavat helposti sepsikseen. Potilaiden ennus-
te on lohduton: 20-vuotiaan riski komplikaatioil-
le on 25 % ja 40-vuotiaalla se on jo 80 %. Kompli-
kaatioista suoliperforaatiot ovat yleensä ensimmäi-

siä, eivätkä ne välttämättä johda kuolemaan, mut-
ta kudosten apoptoosin kiihtyessä vitaalinruptuurat 
ovat fataaleja. Potilaiden keski-ikä on 48 vuotta.  r
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