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LE SsYNDROME D’EHLERS DANLOS :
UNE MALADIE RARE FREQUEMMENT SUSPECTEE

Docawvpro E (1, 2), Lenane F (1), RiBeens C (1)

Reésumeé : Les syndromes d’Ehlers Danlos (SED) sont
un groupe hétérogéne de maladies héréditaires du tissu
conjonctif, caractérisées par une hypermobilité et une ins-
tabilité articulaires généralisées, une fragilité des tissus et
de multiples troubles fonctionnels. La forme hypermobile
du SED (hSED) est le sous-type le plus fréquent, mais le
moins sévere des SED. Elle se présente essentiellement
sous forme de manifestations articulaires. Le diagnostic
du hSED repose sur des criteres cliniques, aucun facteur
génétique ni base moléculaire n'ayant été identifiés a ce
jour. La douleur chronique étant I'un des symptémes prin-
cipaux du hSED, le diagnostic est souvent évoqué alors
que le syndrome est rare, la prévalence étant estimée a
1/10.000. Une expertise clinique est nécessaire afin d’éta-
blir un diagnostic correct. Ceci permet la mise en route
d’une rééducation kinésithérapique, seul traitement ayant
démontré son efficacité pour controler les symptomes et
réduire I'instabilité articulaire et I'arthrose secondaire.

Mots-cLEs : Douleur chronique - Hyperlaxité articulaire -
Ehlers Danlos - Kinésithérapie - Critéres cliniques

INTRODUCTION

La douleur chronique est un des symptdomes
les plus fréquents motivant une consultation
médicale. Sa prévalence est trés élevée dans
les populations occidentales, et atteint jusque
40 % dans certaines études (1). Les syndromes
associant douleurs et fatigue chroniques sont
nombreux. Aprés exclusion des maladies mus-
culaires et articulaires inflammatoires, auto-
immunitaires, dégénératives et néoplasiques,
Ilassociation de douleurs chroniques et de
fatigue chronique fait évoquer le diagnostic de
fiboromyalgie, dont la prévalence est de 18 %
parmi les patients souffrant de douleurs diffuses
(2). Ces dernieres années, un diagnostic de
syndrome d’Ehlers Danlos (SED) est de plus
en plus évoqué lors du diagnostic différentiel
de douleurs chroniques, de fatigue chronique et
de troubles fonctionnels, alors qu’il s’agit d’'une
maladie rare.

L’émergence du diagnostic de SED a une
explication multifactorielle. Tout d’abord, le
développement des réseaux de maladies rares
a entrainé une sensibilisation des profession-
nels de la santé, mais aussi des patients, qui

(1) Service de Rhumatologie, CHU Liege, Belgique.
(2) Service de Génétique Humaine, CHU Liege,
Belgique.

THE EHLERS DANLOS SYNDROME : A RARE DISEASE ALTHOUGH
COMMONLY SUSPECTED

Summary : The Ehlers Danlos syndromes (EDS) are a
heterogenous group of inherited connective tissue disor-
ders characterized by generalized joint hypermobility and
instability, tissue fragility and multiple functional disorders.
The EDS hypermobility type (hEDS) is the most common
but the mildest subtype of EDS and is defined by joint
involvement. hSED diagnosis is based on clinical criteria
because no genetic factors nor molecular basis have yet
been identified. Since chronic pain constitutes one of hESD
main symptoms, the diagnosis is frequently suspected
although the syndrome is rare, with a prevalence estima-
ted to be 1/10.000. An expert clinical evaluation is therefore
necessary in order to establish an accurate diagnosis. This
allows the implementation of physical therapy which is the
only treatment that has proven efficacious in reducing joint
instability, generalized pain and secondary osteoarthritis.

Keyworbs : Chronic pain - Joint hypermobility - Ehlers
Danlos - Physical therapy - Clinical criteria

connaissent de plus en plus I'existence de ces
maladies grace aux sites internet dédiés et aux
réseaux sociaux. De plus, les recherches visant
a établir un diagnostic anatomo-pathologique de
la forme hypermobile du SED (hSED) via la réa-
lisation de biopsies cutanées (3) ont mené a la
multiplication de ces biopsies, qui continuent a
étre pratiquées de facon extensive alors qu’elles
ne permettent pas de poser le diagnostic. Il est,
des lors, important de rappeler la présentation
polymorphe du hSED et les critéres du diagnos-
tic, qui est purement clinique.

LEs sYNDROMES D’EHLERsS DANLOS

Les SED sont un groupe de maladies héré-
ditaires du tissu conjonctif caractérisées par
la triade : hyperlaxité articulaire, hyperélasti-
cité cutanée et fragilité des tissus conjonctifs.
Hippocrate avait déja remarqué, en 400 avant
J.C., des populations nomades présentant
une hyperlaxité articulaire et une cicatrisation
marquée hypertrophique. Les premiers cas de
patients présentant des signes cutanés et arti-
culaires typiques ont été décrits par le dermato-
logue Edvards Ehlers a la Société Danoise de
Dermatologie en 1900, puis par le dermatologue
Francais Henri-Alexandre Danlos en 1908.

Une premiere classification a été dévelop-
pée a Berlin en 1986 sur base des signes cli-
niques et du mode de transmission (4), puis
revisée en 1997 a Villefranche avec l'inclusion
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des premiers marqueurs moléculaires (5). Avec
le développement des technologies de séquen-
cage génétique haut débit et la découverte de
nouvelles formes cliniques, une nouvelle clas-
sification internationale a été établie en 2017
par Malfait et coll. (6). Cette classification défi-
nit treize types de SED, selon le phénotype, le
mode de transmission génétique et les genes
concernés (Tableau 1).

Douze de ces formes sont secondaires a des
mutations de génes codant principalement pour
les collagenes fibrillaires et les protéines impli-
quées dans les modifications post-transcription-
nelles du collagene (Tableau 1). Le treizieme
sous-type correspond a la forme hypermobile
du SED (hSED), pour laquelle aucune mutation
génétique n’a été mise en évidence. Une qua-
torzieme forme de SED, classique-like de type
2, caractérisée par des mutations au niveau du
géne AEBP1 et une ostéopénie, est en cours de
définition (7).

LA FORME HYPERMOBILE DU
SYNDROME D’EHLERS DANLOS :
EPIDEMIOLOGIE

La forme hypermobile du SED (hSED) est la
plus fréquente des SED, avec une prévalence
estimée a 1/10.000. Les études familiales
suggerent un mode de transmission autoso-
mique dominant, avec une influence du sexe,
les symptémes étant plus fréquents chez les
femmes.

Toutefois, a ce jour, aucune base molécu-
laire n’a été identifiée. Il N’y a donc pas de dia-
gnostic biochimique ni génétique. Le diagnostic
est basé uniquement sur des critéres cliniques
(6) (Tableau IlI), le premier critére étant une
hyperlaxité articulaire évaluée par le score de
Beighton (Figure 1).

Tyre MODE DE TRANSMISSION GENES PREVALENCE SIGNES CLINIQUES
COLSAT Cicatrices atrophiques papyracées
Classique AD COL5A2 1/20.000 N erélars’ﬁc‘?té Curt’ar‘]’ge
(COL1A1Y* P
. : . Peau veloutée
Classique-like AR TNXB < 100 patients# Hyperélasticité cutanée
. Luxations
Hypermobile AD INCONNU > 1/5000 Arthromyalgies
. COL3A1 . ) )
Vasculaire AD (COL1AT)* 1/200.000 Anévrysmes/Dissections
Cardiaque-valvulaire AR COL1A2 < 100 patients# Valvulopathie sévere
: COL1A1 . Dysplasie hanches congénitale
Arthrochalasique AD COL1A2 < 100 patients# bilatérale
. . Hyperélasticité cutanée
Dermatosparaxis AR ADMATS2 < 100 patients# Fragilité cutanée extréme
- PLOD1 ' ) ) .
Cyphoscoliotique AR FKBP14 < 100 patients# Scoliose progressive précoce
. ZNF469 ' Cornée fine
Brittle Cornea syndrome AR PRDMS5 < 100 patients# Kératocone précoce
B4GALT7 Petite taille
Spondylodysplastique AR B3GALT6 < 100 patients# Déformation membres
SLC39A13 Hypotonie congénitale
CHST14 . Contractures congénitales
Musculocontractural AR DSE < 100 patients# Peau veloutée hyperextensible
. . Hypotonie congénitale
Myopathique AD ou AR COL12A1 < 100 patients# Contractures proximales
- . C1R . Parodontite précoce sévére
Périodontique AD c1s < 100 patients# Plaques prétibiales

AD : autosomique dominant; AR : autosomique récessif. * : des mutations spécifiques de COL1A1 ont été décrites dans quelques cas de

formes vasculaire et classique de SED; # : nombre de patients atteints décrits dans la littérature.

1 626-633

11

Rev Med Liege 2023; 78 :

(o))
N
~N



Docampo E, ET cOLL.

Tableau Il. Critéres cliniques du syndrome d’Ehlers Danlos
hypermobile (6)

+ Critere N°1 : Hyperlaxité articulaire généralisée : score de Beighton = 5*

+ Critere N°2 : Deux des trois critéres A-B-C doivent étre présents

A. 2 5 SIGNES « SYSTEMIQUES » DE COLLAGENOPATHIE (cF TABLEAU llI)

B. HISTOIRE FAMILIALE POSITIVE
C. COMPLICATIONS ARTICULAIRES
- Arthromyalgies généralisées
- Luxations/Subluxations de répétition

» Critere N°3 : Absence de signes plaidant pour d’autres maladies du collagéne ou myopathies

Les criteres 1, 2 et 3 doivent étre présents silmultanément.
* 2 4 a partir de 50 ans; = 6 pour les enfants de moins de 13 ans.
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Neuf sites articulaires sont évalués. L'hyperlaxité est dite généralisée lorsque le score est supérieur ou égal a cinq (six pour
les enfants de moins de treize ans et quatre a partir de cinquante ans).

A. Le bras et la main étant appuyés sur une surface plane, le coude fléchi a 90°, hyperextension de la cinquieme articulation
métacarphalangienne au-dela de 90°. B. Le coude étant en extension et la main étant en pronation, apposition du pouce qui
arrive a toucher la région volaire de I'avant bras. C. Hyperextension du coude au-dela de 10°. D. En position debout hyperex-
tension ou recurvatum des genoux d’au moins 10°. E. Flexion lombaire avec les genoux en extension permettant de poser

les mains a plat au sol.

Figure reproduite avec I'aimable autorisation du Professeur Juul-Kristensen.

L’HYPERLAXITE ARTICULAIRE EST
LE SYMPTOME CARACTERISTIQUE DU
HSED

Le hSED est caractérisé par une hyperlaxité

Au niveau cutané, les patients rapportent des
difficultés de cicatrisation, des vergetures appa-
rues sans fluctuations importantes du poids, et
des rashs récurrents dont I'étiologie n’est pas
claire (un syndrome d’activation mastocytaire a
été évoqué). Sur un plan vasculaire, les ecchy-

& a_rt_lc'ulalr_e generalisee, qui en,trame une insta- moses sont fréquentes et peuvent apparaitre
£ t?l!lte articulaire sous forme qentorses a répe- de facon spontanée. Certains patients pré-
R tition, de subluxations et méme de luxations sentent des épistaxis a répétition, surtout dans
= articulaires. Les patients rapportent des arthro- Ienfance. Il peut aussi y avoir un allongement
- myalgies diffuses, des tendinites a répétition, et du temps de saignement, sans qu'une anoma-
R peuvent présenter une arthrose précoce. Les lie hémostatique ne soit mise en évidence. Le
& dc_>u|eurs peuvent étre nociceptives et neuropa- hSED n’est toutefois pas associé & un risque
S thiques. de complications hémorragiques majeures (en
e Outre les symptémes d’ordre articulaire, les particulier pas de risque de rupture d’anévrysme
2 patients présentent des symptdomes cutanés, comme dans la forme vasculaire du SED). Sur
3 une fatigue trés prévalente, des douleurs mul- un plan dentaire, on note une fragilité au niveau
= tiples extra-articulaires et des troubles fonction- des gencives avec des saignements a répétition,
é nels, notamment digestifs et urinaires. des gingivites a répétition et un rétrécissement
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Tableau lll. Signes systémiques de
collagénopathie

Peau douce/veloutée

Peau légerement élastique’

Vergetures inexpliquées?

Papules piézogéniques au niveau des deux talons
Hernies abdominales multiples ou récurrentes
Cicatrices marquées sur au moins deux localisations
Prolapsus utérin, rectal, pelvien

Déchaussement dentaire et palais ogival
Arachnodactylie

Dolichosténomélie (rapport envergure/taille > 1,05)

Prolapsus de la valve mitrale

Dilatation aortique®

"L’hyperélasticité de la peau doit étre évaluée au niveau de l'avant-
bras. 2 En I'absence de fluctuations importantes dans le poids. * Défi-
nie comme un Z score > 2. Une forme vasculaire de SED doit étre
exclue.

précoce. La fragilité tissulaire peut se traduire
aussi par un prolapsus de la vessie, du rectum
ou de l'utérus chez des patientes nullipares, et
par des hernies inguinales ou ombilicales.

Les troubles fonctionnels peuvent étre d’ordre
digestif (altérations du transit intestinal avec une
alternance de constipation et diarrhée, ballon-
nements, reflux gastro-cesophagien) (8), uro-
geénital (incontinence, urgences mictionnelles,
douleurs pelviennes non spécifiques, vulvo-
dynie et dyspareunie) ou «dysautonomiques»
(frilosité, intolérance a la chaleur, bradycardie
ou tachycardie, hypotension orthostatique) (9).
Il N’y pas de risque accru de béance du col lors
de la grossesse, pas de majoration du risque
d’accouchement prématuré ni de complications
hémorragiques majeures lors de I'accouche-
ment (10).

Une incidence accrue de céphalées et de
migraines a eté décrite chez les patients atteints
d’un hSED. Des troubles cognitifs avec difficul-
tés de concentration et de mémorisation sont
fréquents. Sur un plan psychiatrique, une étude
réalisée chez des patients suivis en consulta-
tion de rhumatologie pour une hyperlaxité arti-
culaire généralisée/hSED retrouvait un trouble
anxieux chez 70 % des patients versus 22 %
des contréles (11).

Au fil du temps, comme conséquence des
lésions récurrentes et de la perte de souplesse
articulaire, les patients présentent un tableau de

douleurs et fatigue chroniques superposable a
la fibromyalgie (12). Il est, dés lors, important
de pouvoir poser un diagnostic précis de hSED.

Le piAgNOSsTIC DU HSED EsT
CLINIQUE : IMPORTANCE DU SCORE DE
BEIGHTON ET DES CRITERES
INTERNATIONAUX DE 2017

L’hyperlaxité articulaire est fréquente dans
la population générale, allant de 34 % chez les
sujets agés de 20 a 30 ans a 18,4 % chez les
sujets agés de 60 ans ou plus (13). De plus, les
symptémes de fragilité tissulaire du hSED, en
particulier les modifications cutanées, peuvent
étre tres subtils et nécessitent une évaluation
spécialisée. Ceci a des conséquences qui
peuvent paraitre contradictoires. D’une part, le
diagnostic du hSED peut étre retardé, apres des
années d’errance clinique et de consultations
multiples. Cela constitue un fardeau psycholo-
gique pour les patients dont les symptdmes ne
sont pas reconnus, a fortiori lorsque certains
auteurs remettent en question I'existence du
syndrome (14). De plus, ce retard diagnostique
a un impact négatif sur le pronostic en raison du
retard de mise en route de la prise en charge
kinésithérapique proprioceptive, seul traitement
prouvé du hSED, par ailleurs plus efficace aux
stades précoces, avant l'apparition de l'ar-
throse. D’autre part, on assiste aussi a un sur-
diagnostic du hSED chez des patients pre-
sentant des tableaux douloureux chroniques,
lorsque les critéres diagnostiques ne sont pas
appliqués de fagon systématique.

C’est dans ce contexte que des criteres cli-
niques internationaux ont été définis en 2017
(6). L'hyperlaxité articulaire généralisée, basée
sur le score de Beighton (Figure 1), constitue
un signe nécessaire, mais pas suffisant, pour
établir un diagnostic de hSED. Le diagnostic

Figure 2. Papules piézogéniques
(protrusions des tissus adipeux)
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A gauche : Signe du pouce : lorsque le pouce est placé dans la paume (creux de la main), son extrémité
dépasse le bord de la main. A droite : Signe du poignet : en enserrant son poignet avec |'autre main, il est

possible de couvrir le pouce avec I'auriculaire.

clinique nécessite la présence simultanée de
trois critéres :

1) une hyperlaxité articulaire généralisée;

2) la co-existence de manifestations syndro-
miques extra-articulaires, de complications
musculo-squelettiques [(sub)-luxations a répé-
tition] et/ou d’antécédents familiaux;

3) I'exclusion d’autres diagnostics (Tableau Il).

Tant I'anamnése que I'examen clinique
doivent rechercher des signes de collagénopa-
thie (Tableau lll, Figures 2-5). Une attention par-

A. Cicatrisation marquée dans le SED hypermobile. Cicatrices chirur-
gicales élargies a retrouver sur au moins deux localisations. B. Cica-
trices atrophiques papyracées retrouvées dans la forme classique du
syndrome d’Ehlers Danlos. Elles apparaissent de fagon spontanée.

ticuliere sera apportée a 'examen clinique de la
peau qui est, de fagon caractéristique, fine et
transparente, parfois légerement élastique. On
retrouve fréquemment des vergetures, souvent
élargies (Figure 4). Les cicatrices sont marquées
(Figure 5), parfois méme chéloides. L'examen
clinique recherchera aussi des papules piézo-
géniques (Figure 2) ou une arachnodactylie
(Figure 3).
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Le diagnostic différentiel de I'hyperlaxité - et
donc du hSED - est trés large : en plus des
collagénopathies, les patients souffrant de dys-
plasies squelettiques, de myopathies, de chro-
mosomopathies ou de rasopathies, peuvent
aussi présenter une hyperlaxité articulaire géné-
ralisée.

Le bilan paraclinique initial sera biologique
(autoimmunité, bilan thyroidien, bilan phos-
phocalcique), dans le cadre du diagnostic dif-
férentiel du tableau douloureux. Comme le
hSED n’est pas associé a une atteinte car-
diaque (15), une échographie cardiaque n’est
pas indiquée de fagon systématique dans le
diagnostic ou le suivi. Des anomalies échogra-
phiques cardiaques peuvent, néanmoins, étre
retrouvées : fréequemment, une hyperélasticité
valvulaire, surtout au niveau de la valve mitrale
avec la mise en évidence de prolapsus minimes
non évolutifs; plus rarement, une dilatation au
niveau de 'aorte ascendante mais qui est rare-
ment évolutive. Toutefois, la mise en évidence
d’'une dilatation aortique chez un patient dont
on suspecte un hSED nécessitera I'exclu-
sion d’autres collagénopathies associées a un
risque accru d’anévrysmes, en particulier de
la forme vasculaire du SED. Une échographie
cardiaque sera préconisée dans le diagnos-
tic du hSED lorsque les signes cliniques de
collagénopathie seront insuffisants pour pouvoir
établir le diagnostic ou lorsque I'examen cli-
nique sera évocateur d’autres collagénopathies
associées a des risques vasculaires comme le
syndrome de Marfan ou la forme vasculaire du
SED.

LA PHYSIOPATHOLOGIE ET LA
GENETIQUE DU HSED RESTENT
INCONNUES

L’hyperlaxité articulaire a une héritabilité éle-
vée, estimée a 70 % par des études de jumeaux
(13). Le hSED est transmis selon un mode auto-
somique dominant, et la plupart des patients
ayant ce syndrome ont un membre de leur
famille affecté. Néanmoins, les études géné-
tiques menées jusqu’a présent n’ont pas permis
d’identifier un géne responsable (7, 16), ce qui
pourrait suggerer que le hSED a une compo-
sante geneétique complexe, avec plusieurs fac-
teurs géneétiques responsables du composant
héréditaire. De ce fait, définir un risque de récur-
rence pour la descendance n’est pas possible.

Afin de comprendre la physiopathologie du
hSED, des études ultrastructurales de biopsies
cutanées ont été réalisées. Ces études montrent

des anomalies a la fois dans la morphologie et
le diametre des fibrilles de collagéne, suggérant
que la fibrillogenése altérée du collagéne joue
un réle central dans sa pathogenése. Le CHU de
Liege posséde une large expertise dans I'ana-
lyse par microscopie électronique des biopsies
cutanées de hSED. Des altérations ultrastruc-
turales des fibres élastiques (aspect fragmenté
avec des contours effilochés, des microcavités
internes et des foyers calcifiés) et des modifica-
tions des fibres de collagéne similaires a celles
trouvées dans le type classique de SED ont
été décrites chez 22 sur 29 patients atteints de
hSED (3). Une étude ultérieure en 2012 a décrit
la présence de fibrilles de collagéne en forme de
fleurs dans le derme papillaire et/ou réticulaire.
Néanmoins, ces modifications ne peuvent pas
étre considérées comme spécifiques du hSED
car elles sont également présentes chez les
membres non atteints des pédigrées de familles
hSED (17).

Plus récemment, en 2016, un groupe italien
a effectué une étude de microscopie par immu-
nofluorescence et une analyse d’expression
avec puces ADN sur les fibroblastes dérivés
de la peau de cinq patients atteints du hSED
(18). Ces auteurs suggerent que les modifica-
tions structurelles de la matrice extra-cellulaire
trouvées dans les fibroblastes pourraient étre
dues a une augmentation du renouvellement
cellulaire (19). Le méme groupe a récemment
identifié un phénotype de type myofibroblaste
dans des fibroblastes dermiques en culture de
patients hSED (20).

Ces découvertes geénétiques, génomiques
et moléculaires améliorent nos connaissances
de la physiopathologie du hSED. Malheureu-
sement, les génes potentiellement associés au
hSED n’ont été détectés que dans des pédi-
grées isolés et des études fonctionnelles n’ont
été réalisées que chez un nombre réduit de
patients. De ce fait, il 'y a pas de marqueur
génétique ni anatomopathologique typique du
hSED, et la biopsie de peau n’est pas indiquée
pour poser le diagnostic du hSED, qui est uni-
quement clinique, comme deéja mentionné.

LE TRAITEMENT DU SYNDROME
D’EHLERS DANLOS HYPERMOBILE

La prise en charge du hSED consiste a sta-
biliser ou ralentir 'évolution de la maladie, et a
améliorer la qualité de vie du patient. La prise
en charge ostéo-articulaire est basée sur la réé-
ducation, afin de prévenir et limiter les consé-
quences de I'hyperlaxité articulaire, et diminuer
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les douleurs. Le seul traitement, dont I'effica-
cité est prouvée a I’heure actuelle, est la prise
en charge kinésithérapique, avec un renforce-
ment musculaire sans impact, en particulier des
muscles stabilisateurs des articulations, et une
rééducation proprioceptive (21). Une hydro-
thérapie peut étre intéressante pour réaliser le
renforcement en piscine a 34°, 'eau chaude
permettant d’avoir un effet décontractant. L'uti-
lisation du TENS («Transcutaneous Electrical
Nerve Stimulation») peut aussi compléter le ren-
forcement musculaire. Des médications antal-
giques seront prescrites de fagon individualisée
selon les symptébmes de chaque patient.

Une contention articulaire peut aussi étre
proposée. Lorsque les articulations interphalan-
giennes et trapézo-métacarpiennes sont hyper-
laxes et sont constamment en hyperextension
et/ou lorsque des luxations récidivantes sur-
viennent, des attelles en anneaux de Murphy
vont limiter 'amplitude de I'extension articulaire
et donc, assurer une stabilisation articulaire, tout
en permettant une certaine mobilité articulaire.
Certains patients présentent un soulagement
des myalgies avec la compression musculaire
et peuvent bénéficier de vétements compres-
sifs. D’autres, par contre, ne toléerent pas la
compression.

Au niveau axial, des ceintures sacro-iliaques
ou corsets peuvent étre proposeés, surtout pour
les patients présentant une atteinte dégénéra-
tive importante. Les attelles de support pour les
grosses articulations (genoux, épaules) doivent
étre réservées aux cas de luxations récidivantes,
mais devraient étre portées idéalement de fagon
sporadique afin de réduire le risque d’atrophie
musculaire.

Les patients présentent aussi fréequemment
des pieds plats en valgus, d’ou l'intérét de
semelles orthopédiques.

En cas de symptdmes multisystémiques, une
prise en charge multidisciplinaire dans un centre
de la douleur peut étre utile afin d’associer une
thérapie cognitive cognitivo-comportementale
et des traitements symptomatiques pour les
troubles fonctionnels non articulaires (digestifs,
urinaires, gynécologiques) (22).

CONCLUSION

Le hSED est une maladie héréditaire du tissu
conjonctif caractérisée par des arthromyal-
gies diffuses et une hyperélasticité cutanée,
auxquelles s’ajoutent souvent de nombreux
troubles fonctionnels. Il constitue la forme la
plus fréequente des SED, mais sa prévalence

globale est estimée a 1 pour 10.000, c’est-a-
dire moindre que celle de la fibromyalgie. Le
diagnostic du hSED est basé sur I'association,
d’'une part, d’'une hyperlaxité articulaire, objecti-
vée selon le score de Beighton et caractérisée
par une histoire clinique typique d’entorses et/
ou de luxations, et, d’autre part, de symptémes
et signes extra-articulaires, en particulier cuta-
nés. Le diagnostic est purement clinique, basé
sur les critéres de classification de Malfait et
coll. Il nécessite une expertise clinique afin de
réaliser un examen clinique précis et spécifique.
Ni 'analyse génétique ni la biopsie cutanée ne
permettent de poser le diagnostic du hSED. Un
conseil génétique reste néanmoins souhaitable
en cas de suspicion d’autres formes du SED. Le
seul traitement qui s’est révélé efficace a ce jour
est la rééducation kinésithérapique avec renfor-
cement musculaire sans impact afin de réduire
instabilité articulaire et les arthralgies.
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Les demandes de tirés a part doivent étre adressées au
Dr Docampo E, Service de Rhumatologie, CHU Liege,
Belgique.

Email : elisa.docampo@chuliege.be

1 626-633
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