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FICHE N'CIE 2/13 - LES TYPES DE SED

Syndrome d’Ehlers-Danlos classique

FREQUENCE GENE(S) TRANSMISSION DIAGNOSTIC
Rare COL5A1, COL5A2 Autosomique dominante Test génétique

Dans le SED classique, la peau est trés étirable, douce et fragile : elle se blesse facilement et cicatrise mal,
Enbref en laissant des cicatrices larges et fines. Les articulations sont aussi trop souples. Le diagnostic est
confirmé par un test génétique.

Critéres diagnostiques Diagnostic et orientation
Classification internationale 2017 - confirmation par test génétique Test génétique prescrit par un généticien ou un
(D critéres majeurs centre de référence ou de compétence SED.
1 Hyperextensibilité cutanée et cicatrices atrophiques Conseil génétique : risque de 1sur 2 pour
2 Hypermobilité articulaire généralisée chaque enfant.
) Critéres mineurs Diagnostics & évoquer : autres types de SED
1 Ecchymoses faciles 6 Hernie (ou antécédent) avec fragilité cutanée (classique-like,
2 Peau douce, pateuse 7 Replis épicanthiques vasculaire).
Fragilité cutanée 8 Complications de
(déchirures traumatiques) I'hypermobilité : entorses,
4 Pseudotumeurs luxations, douleurs, pied . ..
molluscoides plat souple Points de vigilance
5 Sphérules sous-cutanées 9 Apparenté du 1°" degré Plaies et chirurgie : sutures en deux plans, sans
remplissant les critéres tension, laissées en place plus longtemps ;
Critéres minimaux évocateurs : critére majeur I, prévenir le chirurgien.
associé au critére majeur 2 ou & au moins 3 critéres Protection : genouilléres et protége-tibias pour
mineurs. les enfants et les activités d risque.
Saignements : ecchymoses et hématomes
Confirmation : variant pathogéne de COL5A] ou faciles ; le prendre en compte avant un geste
COL5A2 (plus de 90 % des cas) ; rarement, variant invasif.
particulier de COLIAI Anesthésie : installation prudente (risque de
luxation).
Grossesse : risque de rupture prématurée des
membranes, de déchirure périnéale et de
cicatrisation difficile : suivi adapté.
Suivi conseillé
e Echocardiographie au diagnostic (racine
aortique, valve mitrale).
e Kinésithérapie : renforcement musculaire et
proprioception, sans étirements forcés.
e Ergothérapie et aides techniques selon les
besoins.
e Choix de sports sans contact et a faible risque
de chute.
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