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Introduction

• Diagnostics de plus en plus souvent évoqués

• Prévalence : 

– SED : 1/5 000 selon Steinmann et al., 2002

– Désordres du spectre de l’hypermobilité : 
0,75 à 2 % selon Hakim and Sahota, 2006 
(JHS/EDS-HT)

• Groupe hétérogène de maladies héréditaires du 
tissu conjonctif caractérisées par :

- une hyperlaxité articulaire

- une hyperélasticité cutanée

- une fragilité des tissus conjonctifs

• Anomalies de biosynthèse et/ou de structure de 
protéines de la ME

G. Karp. Cell and Molecular Biology Concepts and Experiments. John Wiley, Hoboken, NJ (2010)



Quand évoquer un SED ?

Symptômes dermatologiques :
• Hyperextensibilité cutanée

• Fragilité cutanée (plaies, déchirures)

• Difficultés de suture et lenteur de cicatrisation

• Cicatrices anormales

• Hématomes/Suspicion de maltraitance 

• Papules piézogéniques

Symptômes ostéo-articulaires :
• Hyperlaxité articulaire

• Entorses/Luxations à répétition

• Scoliose 

• Habitus marfanoïde

• Pieds bots/Pieds plats/Pieds varus/valgus

• Arachnodactylie

• Luxations congénitales de hanches

• Douleurs inexpliquées 

Autres symptômes :
• Fragilité viscérale (pelvis, côlon), pneumothorax

• Fragilité de parois (hernies/prolapsus)

• Anomalies artérielles (dissections, anévrismes,…)

• Anomalies ophtalmologiques (strabisme, myopie, fragilité du globe) 

• Troubles buccodentaires

• SF digestifs/urinaires/gynécologiques 

• Fatigabilité musculaire/Asthénie 

• Chutes/Maladresse/Troubles proprioceptifs

• Troubles du développement staturo-pondéral/psychomoteur



The 2017 International Classification of the EDS (Malfait et al.) Gène Protéine Transmission 

A- Défauts dans la structure primaire du collagène

Classical EDS COL5A1/2 Type V collagen AD

COL1A1 Type I collagen (p.R312C) AD

Vascular EDS COL3A1 Type III collagen AD

COL1A1 Type I collagen (rare) AD

Cardiac-valvular EDS COL1A2 Type I collagen (abs of α2) AR

Arthrochalasia EDS COL1A1/2 Type I collagen AD

Dermatosparaxis EDS ADAMTS2 ADAMTS-2 AR

B- Défauts de repliement et de réticulation du collagène

Kyphoscoliotic EDS PLOD1 Lysylhydroxylase 1 AR

FKBP14 FKBP22 AR

C- Défauts dans la structure et la fonction de la myomatrice

Classical-like EDS  TNXB Tenascin-XB AR

Myopathic EDS COL12A1 Collagen XII AR/AD

D- Défaut de biosynthèse des glycosaminoglycanes

Musculocontractural EDS CHST14 Dermatan 4-sulfotransferase 1 AR

Musculocontractural EDS DSE1 Dermatan sulfate epimerase 1 AR

Spondylodysplastic EDS/Progeroid 1 β4GalT7 β4GalT7 (galactosyltransferase I) AR

Spondylodysplastic EDS/Progeroid 2 β3GalT6 β3GalT6 (galactosyltransferase II) AR

E- Défauts dans la voie du complément

Periodontal EDS C1R / C1S C1r/C1s AD

F- Défauts de processus intracellulaires

Spondylocheirodysplastic EDS SLC39A13 ZIP13 AR

Brittle Cornea syndrome ZNF469 ZNF469 AR

PRDM5 PRDM5 AR

G- Formes non résolues de SED

Hypermobile EDS ? ? AD

Malfait et al. 2017



Critères diagnostiques 



SED hypermobile

• Le plus fréquent
• 82% de femmes 

• TAD

• Génétique non élucidée

• Hyperlaxité articulaire généralisée

• Entorses/luxations à répétition

• Douleurs diffuses complexes 

• Diminution de la qualité de vie 

• Conséquences orthopédiques à long 
terme et handicap

• Atteinte cutanée modérée

Examens complémentaires souvent normaux



Co-morbidités

Symptômes non retenus comme critères

• Troubles de la proprioception 

• Anomalies rachidiennes et des voûtes plantaires

• Symptômes neuro-musculaires

• Déficit postural/Maladresse/Chutes/Troubles 

d’acquisition de la coordination/Troubles visuo-

spatiaux

• Fatigue chronique 

• Dysautonomie, STOP

• Troubles gastro-intestinaux 

• TVS

• Syndrome d'activation mastocytaire ?

https://www.ehlers-danlos.com/heds-diagnostic-checklist

Tutoriel sur l’hyperlaxité

Chaine youtube Filière Oscar



Am J Med Genet C, Castori & al., 2015 



Bilan initial
Que faire avant d’adresser un patient vers le CRMR SED 

et avant de poser le diagnostic ?

- Rechercher un diagnostic différentiel : maladie osseuse, musculaire ou 

rhumatologique…

- Bilans : inflammatoire, auto-immun, d’hémostase, phosphocalcique, TSH, CPK…

- Radiographie de rachis complet (EOS) et radiologies osseuses (enfants ++)

- Echographie cardiaque

- +/- en fonction des symptômes : radiographies bassin, genoux, mains, épaules, 

ODM, IRM, scanner, échographies, angio IRM cérébrale, écho doppler TSA/MI, 

EMG, IRM musculaire, IRM médullaire, radiographies/scanner dynamiques du 

rachis cervical

- +/- bilans : ophtalmologique, kinésithérapie, psychomotricité, ergothérapie

…Tests génétiques: après consultation en CRMR



Démarche diagnostique

• Dépister les formes sévères de SED : anticiper et prévenir des 
complications +++

• Poser un diagnostic de SEDh prend souvent du temps 

• L’évolution des symptômes apporte des informations importantes qui 
permettent parfois de reconsidérer un diagnostic : importance du suivi

• L’urgence n’est jamais à poser une étiquette diagnostique « à la hâte » 
(rarement remise en question par la suite), qui peut de surcroît avoir des 
conséquences psychologiques et familiales désastreuses et perturber la 
bonne PEC

• Poser un diagnostic incorrect est pire que de ne pas poser le diagnostic



Carte de France des CR et des CC des SED-NV
– CRMR rattaché à la Filière OSCAR (Maladies rares de 

l'os, du calcium et du cartilage)

– 2 Centres Constitutifs, 13 Centres de Compétences et un 
réseau SED

DROM-COM



Une fois le diagnostic établi, 

se pose le problème 

du suivi et de la PEC au long cours



Handicap 

Retentissement fonctionnel, 

psychologique, familial, 

social, scolaire et  

professionnel 

Entorses/Luxations

SED

Conséquences 

MPR

Prise en charge 

Douleurs et MPR 

tardive et difficile

(errance diagnostique) 

Hyperlaxité

articulaire 

Troubles 

proprioceptifs 

En pratique pour la PEC musculo-squelettique



Douleur et SEDh

• Douleurs : 100%, aigues/chroniques

– Articulaires et périarticulaires

– Musculaires des membres

– Rachidiennes

– Abdominales, pelviennes, céphalées

– Nociceptives

– Neuropathiques des membres

– Hyperalgésie généralisée

– Processus de sensibilisation centrale à la douleur

• Expérience Garchoise (Pr Valéria Martinez)

– 37 patients, adressés au CETD pour douleurs chroniques

– Douleurs apparues à 10 ans, devenues chroniques à 20 ans, diagnostic de SED à 24 ans (retard diagnostic)

22% de tentatives de suicide (âge jeune), avant le dg (douleurs sous-estimées par l’entourage)

33% : chir ortho pour instabilité avant que le diagnostic ne soit pose (taux d’échec)

– 75% ont des douleurs neuropathiques (DN4) sur l’articulation la plus douloureuse

– 25 % : hypoesthésie thermique au chaud en faveur d’une atteinte des petites fibres nerveuses

– Hyperalgésie mécanique (wind-up ratio avec poil de Von Frey) 

– 32% : plus de 11/18 points de fibromyalgie

– Eléments de dépression (HAD) chez 15 %  (≠ fibromyalgie)

Benistan et Martinez, AJMG 2020

=



Sutures 

Fil non résorbable, points rapprochés laissé plus 

longtemps

Prévention des traumatismes cutanés chez l’enfant

Douleur 

Evaluation dans un CETD

Thérapies non médicamenteuses : 

repos/hypnose/sophrologie/relaxation

Antalgiques adaptés (types de douleurs, âge,…)

Modèle bio-psycho-social

MPR 

Kinésithérapie 

Articulaire (W postural, proprioceptif, 

balnéo, renforcement musculaire progressif) 

Autoprogrammes personnalisés

Reconditionnement à l’effort 

Ventilatoire

Périnéale

Appareillage

Ergothérapie 

Réévaluations/Adaptations

Psychomotricité, orthophonie, orthoptie, diététique

ETP +++

Chirurgie orthopédique

A discuter au cas par cas 

Complications : récidive/échec, saignements, 

troubles de cicatrisation, infection, adhérences, 

majoration des douleurs

TFI, TVS, Sommeil

SED vasculaire

Bêta-bloquants/ARAII

Accompagnement psychologique et social 

MDPH, scolarisation, emploi

Objectifs :

Prévenir les complications

Restaurer une qualité de vie

Maintenir l’autonomie, stratégies d’adaptation

APA

Maintien d’une APA : primordial

Eviter les dispenses totales de sport !

Privilégier :

Sport en ligne

Sport en endurance

Terrains stables 

Sports portés dans l’eau 

Marche, natation, vélo, pilate,…

Facteurs limitants : douleur, peur, envie, …



Conclusion

• Évoquer un SED devant :

Signes cutanés (hyperélasticité, hématomes, plaies, troubles de la cicatrisation)
Hyperlaxité articulaire, entorses/luxations 
Fragilité des tissus
Histoire familiale +++

• Utiliser les nouveaux critères diagnostiques internationaux 2017

• Distinguer SED et HSD (différences de périmètre de définition, parcours de soins, PEC)

• Possibilité de confirmation génétique et de typage des SED
• Surveillance adaptée : cœur, aorte et artères, développement psychomoteur, rachis, œil 
• Recommandations/précautions de PEC (chirurgie, endoscopie, grossesse)

• Pas de traitement spécifique/Programmes d’ETP
• Réseau spécifique de PEC des patients SED
• Prise en charge MPR et douleur précoce, lutte contre le déconditionnement

• PNDS (harmonisation diagnostique et thérapeutique)

• Pronostic lié au type de SED, au retard diagnostique et à la sévérité du handicap


