Epidermolysis bullosa congenita

Epidermolysis bullosa congenita (EBC), zndma také jako Nemoc motylich
kridel, je vzacné vrozené onemocnéni, pfi kterém puchyre na klzi vznikaji
spontanné nebo drobnym tlakem ¢i tfenim. Touto nemoci trpi asi 30 000 lidi
v Evropé a cca pul milionu na celém svété, u nés je to vice nez 360 pacientd.
EB je zplsobend mutaci jedenacti genl a projevuje se zejména na kUzi
pacient(. EB se zakladné déli na tfi formy - simplex, junkéni a dystroficka - a
na vice nez 30 podtypGt.,

Typy
= simplexni - degeneruje bazalni vrstva epidermis (klinicky projev
puchyre);
= junkéni - puchyre se objevuji na histologicky normalni k&zi ve vrstvé
lamina lucida;
= dystroficka - puchyfe vznikaji v laminé dense [2],

Dédicnost
Autozomalné dominantni nebo autozomalné recesivni.
Patogeneze

Zmeénéna dermoepidermalni junkce méa za nasledek rozvolnéni této junkce a
vysledkem je tvorba puchyrka.

1. Simplexni forma - mutace gen0 kédujicich keratiny 14 a 5.

2. Junkéni forma - mutace nejméné 6 gend kddujicich laminin 5.
3. Dystrofickd forma - mutace gend kdédujich kolagen 712,

Klinicky popis

pestra skala projevq;

postizeni k@ze, sliznice dutiny Ustni, GITu, respirac¢ni, urogenitalni trakt;
nasledné jizveni a vznik kontraktur;

pacienti se vyhybaiji uréitym potravindm, coz vede k sekundarni malnutrici, anémii, r@istové retardaci a
pozvolnému hojeni ranttl,

Terapie

Péce je zamérend preventivné, aby se predchézelo zdvazné invalidité pacientl. Nezbytna je mezioborova
spoluprace dermatologa, histopatologa, pediatra, hematologa, fyzioterapeuta, genetika, stomatologa, plastického
chirurga, dietni sestry, psychologa, ortopeda, o¢niho Iékare. 1!

Specifika stomatologického osetfeni pacientu s EBC

vy$$i kazivost (snizend hygiena DU, nevhodna volba skladby stravy),
zdkaz pouzivani naplasti,

zdkaz noseni zubni nahrady,

lubrikace néastroja,

zakaz asymetrické extrakce zubl (asymetricky tlak na sliznici).

A to vsSe spolu s castou pFritomnosti microstomatu vede k velmi obtiznému ambulantnimu osSetfeni.

Kazuistika

Pacientka M. S. ro¢. 2005 prichazi na kliniku v ¢ervnu 2008. Kvili jeji zdkladni diagn6ze bylo doporuc¢eno rodi¢dm
praktickou stomatolozkou osetreni na specializované klinice. V ambulanci pfi vysetreni byla zjisténa kariezni
destrukce zubll 53, 54, 62, 64, 63, 74, 84. Osetreni nebylo provedeno a vzhledem k zdkladni diagndze byla
indikovéna k sanaci v celkové anestezii. V ¢ervenci 2008 bylo extrahovano 16 docasnych zubl. Po vykonu byly v
dutiné Ustni Cetné slizni¢ni eroze a kozni defekty. V ¢ervnu 2010 byla pacientka opét doporucena svoji praktickou
zubni lékarkou k sanaci v CA. Pri vysetreni nalezeny destruované zuby 55, 65, 75, 85. Opét byla indikovdna k
sanaci v celkové anestezii. Kariezni zuby byly extrahovany.

Pacientka je nyni dispenzarizovdna na klinice.


https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:Iraqi-boy-epidermolysis_bullosa-090216-M-8096M-001.jpg
https://www.wikiskripta.eu/w/Puch%C3%BD%C5%99
https://www.wikiskripta.eu/w/Mutace
https://www.wikiskripta.eu/w/Gen
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=14314&useskin=printer#cite_note-bu%C4%8Dkov%C3%A1-1
https://www.wikiskripta.eu/w/Epidermis
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=14314&useskin=printer#cite_note-kumar-2
https://www.wikiskripta.eu/w/Autozom%C3%A1ln%C4%9B_dominantn%C3%AD_d%C4%9Bdi%C4%8Dnost
https://www.wikiskripta.eu/w/Autozom%C3%A1ln%C4%9B_recesivn%C3%AD_d%C4%9Bdi%C4%8Dnost
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=14314&useskin=printer#cite_note-kumar-2
https://www.wikiskripta.eu/w/Malnutrice
https://www.wikiskripta.eu/w/An%C3%A9mie
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=14314&useskin=printer#cite_note-bu%C4%8Dkov%C3%A1-1
https://www.wikiskripta.eu/index.php?curid=14314&useskin=printer#cite_note-bu%C4%8Dkov%C3%A1-1
https://www.wikiskripta.eu/w/Celkov%C3%A1_anest%C3%A9zie

Odkazy

Externi odkazy

= FINE, Jo-David. /nherited epidermolysis bullosa [online]. Orphanet Journal of Rare Diseases, ©2010. [cit.
2013-12-06]. <https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2892432/pdf/1750-1172-5-12.pdf>.

Reference

1. BUCKOVA, Hana a Jan BUCEK. Epidermolysis bullosa congenita - co nového. Postgraduaini medicina.
2004, roc. 3, s. 294, ISSN 1214-7664.

2. KUMAR, Vinay, Abul ABBAS a Nelson FAUSTO. Robbins and Cotran pathologic basis of disease. 7. vydani.
Elsevier Saunders, 2005. s. 1263. ISBN 0-8089-2302-1.


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC2892432/pdf/1750-1172-5-12.pdf
https://www.wikiskripta.eu/w/Speci%C3%A1ln%C3%AD:Zdroje_knih/0-8089-2302-1

