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Dedna bulozna epidermoliza je genetsko povzrocena bole-
zen krhkosti koZe. Doslej so bile identificirane mutacije, ki
vkljucujejo vsaj 20 razli¢nih genov s posledicno konforma-
cijsko spremenjenostjo ali odsotnostjo beljakovin citoske-
leta, celi¢nega matriksa ali beljakovin medcelicne adhezije
v koZi. Na osnovi genetsko povzrocenih molekularnih nepra-
vilnostiin zato nastalih razslojevanj koznega tkiva razlikuje-
mo 4 osnovne tipe bolezni: simpleks, junkcijsko in distrofi¢no
dedno bulozno epidermolizo ter Kindlerjev sindrom; v sklo-
pu osnovnih tipov poznamo vsaj 30 klinicno razli¢nih podti-
pov bolezni. Pri tezjih oblikah dednih buloznih epidermoliz
se lahko pojavljajo zapleti na koZi, sluznicah ali koZnih adne-
ksih, pridruZi pa se lahko tudi sistemska prizadetost. Med
drugim se na mestih kroni¢nih ran ali brazgotin Ze v zgodnji
odrasli dobi lahko razvijejo karcinomi koZe s pogosto agre-
sivnim potekom. Sodobna zdravila in individualno prilagoje-
na klini¢na interdisciplinarna obravnava teh bolnikov kljub
izredno tezki bolezni prispevajo k boljsi kakovosti Zivljenja.

Kljucne besede: dedna bulozna epidermoliza, genetska
heterogenost, fenotipske razlicice, zapleti bolezni, sodobna
terapija.

Abstract

Epidermolysis bullosa is a genetically inherited disorder
characterized by extreme skin fragility. Mutations in at least
20 different genes have been identified, leading to structur-
al or functional abnormalities or the absence of proteins
involved in the cytoskeleton, extracellular matrix, or inter-
cellular adhesion within the skin. These molecular defects
resultin separation at various levels in the skin, forming the
basis for the classification of epidermolysis bullosa into four
major types: simplex, junctional, dystrophic epidermoly-
sis bullosa, and Kindler syndrome. More than 30 clinically
distinct subtypes are recognized within these main catego-
ries. Patients may develop various complications, includ-
ing aggressive forms of skin cancer, especially in areas with
long-term wounds. Even though epidermolysis bullosa is a
very serious condition, modern treatments and a careful-
ly tailored, team-based approach to patient care can help
improve the comfort, health, and overall quality of life for
those living with the disease.

Key words: epidermolysis bullosa hereditaria, genetic
heterogeneity, phenotypic variants, complications, new
treatment.
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Uvod

Dedna bulozna epidermoliza (lat. epi-
dermolysis bullosa, EB) je skupina
genetsko in klini¢no heterogenih bolez-
ni, za katere je znacilna krhkost koZe in
sluznic z nastankom mehurjev in ran
kot odziv na manjSe mehanske poskod-
be. Povezana je z mutacijami razli¢nih
genov, ki se izrazajo v kozi. Osnovni
tipi EB se delijo glede na plast koze, ki
je prizadeta z mutacijo. Dedne bulozne
epidermolize sodijo v skupino redkih
bolezni z ocenjeno incidenco okoli 1
na 40.000 Zivorojenih otrok. Bolniki z
EB imajo pogosto Stevilne pridruzene
zaplete, ki so odvisni od vrste EB. Bole-
zen prizadene bolnike telesno in dusev-
no, kroni¢ni vnetni procesi pa pogosto
povzrocijo nastanek agresivnih oblik
karcinoma koZe. Nujno je potrebna
interdisciplinarna obravnava bolnikov,
v katero so poleg dermatologov vklju-
ceni Se drugi specialisti razli¢nih medi-
cinskih podrocij. Redkost EB in mozna
vpletenost Stevilnih drugih organov in
sistemov so poseben izziv za ustrezno
obravnavo teh bolnikov.

Epidemiologija

Ocenjena prevalenca EB v ZdruZenih
drzavah Amerike je priblizno 11 pri-
merov na milijon, incidenca pa znasa
priblizno 20 primerov na milijon Zivo-
rojenih otrok (1). V Franciji se prevalen-
ca bolezni giblje okoli 12,7 primerov
bolezni na milijon, v Nemciji je priso-
tnost vseh oblik EB ocenjena na 54 na
milijon (1-5). Glede na klinicne podatke
pa je v Sloveniji razsirjenost EB pribliz-
no 20-30 bolnikov na milijon prebival-
cev (2, 3).

Patogeneza

Vzrok za nastanek bolezni krhkosti
koZe in epitelnih tkiv je v mutaciji ene-
ga od razli¢nih genov, ki kodirajo struk-
turne in adhezivne proteine celic in
zunajceli¢nega matriksa. Dolej so iden-

tificirali mutacije, ki vkljucujejo vsaj 20
razli¢nih genov, kar vodi do konfor-
macijske spremenjenosti ali odsotnih
beljakovin ene od komponent citoske-
leta, celicnega matriksa ali beljakovin
medcelicne adhezije (3, 6, 7). Mutacije
v tarénih genih najpogosteje povzroci-
jozamenjavo le ene aminokisline (angl.
missense) ali predcasno zakljucevanje
prepisovanja gena (angl. premature
termination), kar povzroci ali nepra-
vilno zvijanje proteina in zaradi tega
njegovo nepravilno delovanje ali pa
pomanjkanje proteina (2, 3). Glede na
mozne razliCice alelov, nacine dedova-
nja in prizadetosti genskega segmenta
je spekter povezanih kvantitativnih ali
kvalitativnih sprememb v izraZanju
kodiranih beljakovin zelo Sirok. Dodat-
no pa lahko razli¢ice vistem genu, ki se
dedujejo avtosomno dominantno ali
recesivno, povzrocijo razlicne fenoti-
pe, medtem ko so razlicice v razlicnih
genih, bodisi z dominantnim ali rece-
sivnim dedovanjem, lahko podlaga za
podobne fenotipe (6, 7). Za nastanek
bolezni je pomembno in diferencial-
no regulirano izraZzanje drugih genov,
vklju€enih v vzdrZevanje in delova-
nje koznega mikrookolja in imunsko
posredovanih zapletov (7, 8). V patoge-
nezo EB so vkljuceni tudi Stevilni drugi
genetski in epigenetski dejavniki, ki v
povezavi z osnovnimi molekularnimi
mehanizmi bolezni povzrocajo izrazito
genetsko heterogenost s kompleksnimi
korelacijami med genotipom in feno-
tipskimi razli¢icami bolezni.

Klinicna slika

Fenotipi EB se izraZajo v Sirokem spek-
tru simptomov (9). Zaradi genetsko
povzrocenih molekularnih nepravil-
nosti v sestavinah epitelnih stikov in
zato nastalih razcepov koZnega tkiva
razlikujemo 4 osnovne tipe EB: EB sim-
pleks (EBS), junkcijsko EB (EBJ), distro-
ficno EB (DEB) in Kindlerjev sindrom. V
sklopu osnovnih tipov poznamo vsaj
30 klini¢no razli¢nih podtipov EB, ki se
med seboj razlikujejo glede na obsegin
resnost sprememb koZe in mukoznih

membran, na umestitev ter prizadetost
notranjih organov in tkiv (9, 10).

EBS je vezana na epidermis in lahko
poteka v lokalizirani, intermediarni ali
hudi obliki. Vzrok za nastanek so muta-
cije v genih za keratin 5 in 14, plektina,
eksofilina 5in drugih genov. Pojavlja se
v zgodnji otroski dobi, lahko tudi kas-
neje, ko se kmalu po pritisku, drgnjenju
ali udarcu na kozi pojavijo mehuriji, veli-
ki kot grah ali manjsi oreh. Pri blazjih
oblikah bolezni so bolniki neprizadeti,
erozije se zacelijo obicajno brez braz-
gotin, na lasiScu, zobeh in nohtih pa ni
sprememb. Pri tezjih oblikah nastajajo
brazgotine, milije, prizadetost sluznic
in koznih adneksov, prisotna je lahko
prizadetost zunaj koZe in splosna pri-
zadetost bolnika (9, 10).

EBJ nastaja zaradi nepravilnosti v
bazalni membraniin jo klini¢no vidimo
v intermediarni ali hudi obliki. Nastaja
zaradi mutacije gena za laminin-332,
kolagen XVII; a6B4 integrin, a3 integri-
na ali drugih genov. Koza je zelo ranlji-
va. Pojavljajo se mehurji in erozije ter
kot posledica atrofije, brazgotine, dis-
trofije nohtov, alopecija, okvara zob
in tudi prizadetost sluznic. Pogosto
je pridruZena sistemska prizadetost.
Napoved izida bolezni je odvisna od
tipa bolezni, vendar je vec¢inoma slaba
(9, 10). V sklopu koZnih pojavov nastaja
bujno granulacijsko tkivo, ki se kaze v
obliki rdecih in maceriranih plakov ob
ustih (perioralno) in v centralnem delu
obraza ter na koZi nosu, kar je znacil-
no za hudo obliko EBJ. Druga predilek-
cjska podrocja vkljucujejo zgorniji del
hrbta, usesa in aksilarne gube. Perio-
rificialne vegetacije lahko povzrocijo
zaporo svetline in klinicno posnemajo
ploscatocelicni karcinom (9, 10).

Vse klini¢ne fenotipe DEB povzrocajo
razlicice v genu kolagena 7A1 na kro-
mosomu 3p21.31, ki kodira verigo alfa-
1 kolagena tipa VII (11). Ceprav je bilo
identificiranih vec kot 600 razli¢nih
variant v genu COL7AL, in se nekaj raz-
licic ponavlja v nekaterih populacijah,
ima vecina druzin t. i. edinstvene raz-
licice (t. i. zasebne razlicice) prizadete-
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SLIKA 1. OBSEZNE EROZIJE, KI SE POCASI CELIJO.
FIGURE 1. EXTENSIVE, SLOW-HEALING SKIN EROSION.

ga gena (11). Kolagen VIl je pomembna
sestavina sidrnih vlakenc, ki povezuje-
jo usnjico s povrhnjico. Zato so pri DEB
sidrne fibrile pomanijkljive, njihovo sSte-
vilo je zmanjsano ali jih sploh ni. Razli-
kujemo 4 glavne tipe DEB: lokalizirana
in intermediarna dominantna (DEBD)
ter intermediarna in huda recesivna
BD (REBD). REBD ima hujsi potek, ven-
dar pa obstaja precejsnje fenotipsko
prekrivanje med vsemi tipi. V redkih
primerih so lahko kozni simptomi pre-
hodni, in sicer z izboljSanjem v prvih
letih Zivljenja, kar odslikava preska-
kovanje eksonov v okviru posebnih
substitucij glicina (12). Hude REBD
vecinoma povzrocijo mutacije s posle-
di¢nim pomanjkanjem proteina; popol-
na odsotnost sidrnih fibril. Povezana
je zizjemno krhkostjo koze, obsezZnimi
brazgotinami, kontrakturami in defor-
macijami sklepov, hudo prizadetostjo
sluznice, podhranjenostjo in zaostan-
kom rasti. Intermediarno obliko REBD
povzrocijo razlicno okvarjeno sintezo
kolagena VIl in strukturno abnormalne
sidrnefibrile. Priteh bolnikih elektron-
ska mikroskopija razkrije morfolosko

SLIKA 2. SINDAKTILIJA - NOHTI IN DISTALNI CLENKI PRSTOV PROPADEJO, PREOSTALI DELI PRSTOV PA SE

ZRASTEJO.

FIGURE 2. SYNDACTYLY - THE NAILS AND DISTAL PHALANGES OF THE DIGITS DEGENERATE, WHILE THE REMAIN-

ING PARTS OF THE FINGERS BECOME FUSED.

spremenjene alizmanjsane sidrne fibri-
le, test imunofluorescenca za kolagen
VIl pa je pozitiven, vendar oslabljen.

Kindlerjeva bulozna epidermoliza je
posebna klinicna oblika EB, za katero
so znacilni mehurji na kozi, fotosenzi-
bilnost, progresivna poikiloderma (t. i.
rdecina) in obseZna atrofija koze.

Pri bolnikih z DEB vecinoma vidimo
mlahave s krvavo tekocino napolnjene
mehurje Ze ob rojstvu. Razporejeni so
distalno po udih, v pregibih in v glute-
alnem predelu. Pozneje lahko vidimo
mehurje na drugih predelih koze, ki
so bili izpostavljeni pritisku. Nastajajo
obsezne erozije, ki se celijo pocasi, lah-
ko nastajajo tudi deformirajoce brazgo-
tine (Slika 1). Pri bolnikih se kot pogosti
zapleti pojavljajo bakterijske koloniza-
cije ali sekundarne okuzbe ran. Takrat
klinicno opazamo povecano velikost
in globino ran, eritem ali edem okolne
koZe ter povecanje eksudata in pojav
neprijetnega vonja. Prisotni so lahko
tudi sistemski znaki (npr. limfadenopa-
tija, zviSana telesna temperatura, slabo
pocutje, mrzlica) (10).

Zapleti bolezni

Pri tezjih oblikah EB se lahko pojavlja-
jo zapleti na koZi, sluznicah ali koznih
adneksih, pridruZi pa se lahko tudi sis-
temska prizadetost. Nohti in distalni
Cleni prstov lahko propadejo, preostali
deli prstov pa se pogosto zrastejo (sin-
daktilija) (Slika 2) (3).

Na brazgotinsko spremenjeni kozi vidi-
mo drobne bele papule - milije, lahko
pa opazimo tudi poikilodermicno spre-
menjeno koZo z atrofijo, teleangiekta-
zijami, hiper- in hipopigmenatacijami
(Slika 3 in Slika 4).

Prisotne so lahko palmoplantarne
keratodermije in aplazija koZe (1-3).
Na koznih priveskih se lahko pojavijo
distrofije ali popolna izguba nohtov,
razvije se lahko brazgotinska ali univer-
zalna alopecija (1, 3). Prisotna je lahko
prizadetost sluzni¢nih membran: na
podrocju ustne sluznice zaznavamo
mikrostomijo, obliteracijo vestibulu-
ma, hipoplazijo sklenine; pojavljajo se
lahko Stevilni primeri zobne gnilobe,
pomanijkljivo zobovje in peridontitisi.
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SLIKA 3. NA BRAZGOTINSKO SPREMENJENI KOZI
DROBNE BELE PAPULE - MILIJA.

FIGURE 3. SMALL WHITE PAPULES - MILIA ON SCAR-AL-
TERED SKIN.

Na oCeh so moZne erozije in vnetje na
roZenici. Pojavlja se lahko vnetje vekin
kot posledica brazgotine z zlepljenostjo
veznice na zrklu in vekah (simblefaron)
ali s povesenjem spodnje veke (ektro-
pion). Zapleti lahko povzrocijo motnje
vida s slepoto (1, 2, 13). Dodatno se
pojavljajo zozZitve zunanjega usesnega
kanala, prevodna naglusnost, v podro-
¢ju nosu pa zozitev nosnic zaradi gra-
nulacij (13).

Pri odraslih bolnikih z DEB se lahko
razvijejo razli¢ne druge soobolevnosti
in pozni zapleti. Na mestih kronicnih
ran ali brazgotin je moZen pojav karci-
nomov koZe. V prvi vrsti pricakujemo
ploscatoceli¢ni karcinom (angl. squa-
mous cell carcinoma, SCC), ki ima obi-
¢ajno agresiven potek z visoko stopnjo
ponovitve in metastaz po kirurSkem
posegu. Podatki ameriskega nacional-
nega registra EB kaZejo, da je pri bol-
nikih s hudim REBD tveganje za razvoj
SCC do starosti 55 let vecje od 90 %
(14). Na pojavnost SCC vpliva vec dejav-
nikov: kroni¢no vnetje in indukcija
mutageneze, ki je povezana z apolipop-
roteinom B ter sestava matriksa v koZi

POIKILODERMICNO SPREMENJENA
KOZA (ATROFIJA, TELEANGIEKTAZIJE, HIPER- IN
HIPOPIGMENATCIJE).

SLIKA 4.

FIGURE 4. POIKILODERMATOUS SKIN (ATROPHY, TEL-
ANGIECTASIAS, AND HYPER- AND HYPOPIGMENTA-
TION).

REBD, ki tvori ugodno okolje za razvoj
karcinoma (14). Dodatno je analiza
tumorskega tkiva pokazala ¢ezmerno
izrazanje signalne poti polo-like-kina-
ze-1 (PLK1) in mikrosatelitno nestabil-
nost (14). Klini¢ni znaki, ki nakazujejo
moznost SCC v kronic¢nih EB ranah, so
razli¢ni. Zaznavamo jih v nezmoZznosti
celjenja kljub ustreznemu zdravljenju
ran, hitri rasti, pojavu globokih ran z
dvignjenimi ali razbrazdanimi robo-
vi, prisotnosti granulacij ali hiperke-
ratoz; rane pa so vecinoma mocno
bolece, bolniki obcutijo mravljincenje
(14).V primeru klinicnega suma na SCC
je potrebno opraviti biopsijo kozZe in
histopatolosko potrditev, v nekaterih
primerih so potrebne veckratne pono-
vitve posega.

Bazalnoceli¢ni karcinom (angl. basal
cell carcinoma, BCC) se pogosteje poja-
vlja pri bolnikih s hudo EBS, z ocenje-
nim kumulativnim tveganjem 8 oz. 25
0z. 44 % do starosti 40 0z. 50 0z. 55 let.
Je bistveno vecje kot kumulativno tve-
ganje za pojav BCC v splosni populaciji
(tam znasa le 1-5 %) (15).

Melanocitni EB nevusi se postopoma
pojavijo v otrostvu ali obobju mlado-
stnistva. V vecini primerov sse obnasa-
jo kot pridobljeni melanocitni nevusi.
Obicajno nastanejo na mestih prejsnjih
bul ali erozij, pogosto s temnejSim
robom na mejah predhodnih bulo-
znih eflorescenc (16). Vedinoma so
vidni kot ¢rne do rjave makule. Vcasih
se kaZe eksplozivna rast v mesecih, s
pogostim pojavom majhnih satelitskih
ssprememb. Postajajo lahko tudiintra-
dermalni, izgubljajo pigment, pred-
stavljajo se kot papilomatozni nevusi;
lahko izginejo tudi spontano. Potek EB
nevusov je obi¢ajno benigen (16). Kljub
temu se ocenjuje, da je pri otrocih zEB
tveganje za melanom povecano (16,
17). Ocenjuje se, daimajo bolnikis hudo
REBD 2,5-odstotno kumulativno tvega-
nje za razvoj melanoma do starosti 12
let, kar je podobno Zivljenjskemu tve-
ganju za melanom v splosni populaci-
ji v ZdruZenih drzavah Amerike (17). O
pojavu melanoma so porocali tudi pri
0,4 % bolnikov z lokaliziranim EBS in pri
0,5 % bolnikov z generaliziranim EBS,
vkljué¢no s hudim podtipom (18).
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Pri nekaterih oblikah buloznih epi-
dermoliz se pojavljajo zapleti v drugih
organskih sistemih (1-3). V podrocju
zgornjih dihal se lahko pojavljajo tra-
heolaringealne stenoze, v prebavi-
lih zapora (atrezija) pilorusa zelodca,
stenoze poZiralnika, kronicno zapr-
tje, gastroezofagealni refluks, analne
fisure, enteropatije ali kolitisi. V podro-
¢ju secil in spolovil se lahko pojavijo
zozitve secnice, malfomacije secil in
rodil, vezikoureterne obstrukcije in ste-
noze, brazgotinjenje v podrocju vulve,
odpoved ledvic. Pridruzena je lahko
dilatativna kardiomiopatija, osteope-
nija, osteoporoza, kontrakture udov
in prstov, atrofija misic. Bolniki lahko
imajo anemijo zaradi razli¢nih vzrokov,
najveckrat zaradi pomanjkanja Zeleza.
V podrocju endokrinih motenj se lahko
pojavi zakasnitev v razvoju pubertetein
amenoreja (2, 3). Drugi sistemski zapleti
so Se pojavljanje sepse, zaostanek v ras-
tiin v razvoju, zaradi Stevilnih Ze opisa-
nih stanj pa Seinvalidnost (1-3, 12, 13).

Zaradi Stevilnih pridruzenih tezav je
potrebna interdisciplinarna obravna-
va bolnikov, v kateri so poleg derma-
tologov vkljuceni Se drugi specialisti
razli¢nih medicinskih podrocij, kot so
neonatologi, pediatri in internisti, his-
topatologi, klini¢ni genetiki, otorinola-
ringologi, oftalmologi, kirurgi plastiki,
ortopedi, pediatri gastroenterologi,
hematologi, stomatologi, anesteziolo-
gi, endokrinologi, nevrologi, radiologi,
kardiologi, nefrologi, specialisti fizikal-
ne medicine; v obravnavo sta zgodaj
vkljucena tudi patronazna sestra in kli-
nicni dietetik (1-3).

Diagnosticiranje

Pri diagnosticiranju bolezni je potrebno
opraviti gensko analizo mutacije, ker
le-ta omogoca najbolj natanc¢no raz-
vr$canje bolezni in nadaljnje genetsko
svetovanje (19). Dodatno je pri nekate-
rih bolnikih potrebno dolocanje ravni
mesta nastanka mehurjev v kozi, obi-
¢ajno z imunofluorescentnim mapira-
njem antigenov in/ali s transmisijsko

elektronsko mikroskopijo (1-3). Upora-
ba monoklonskih protiteles, usmerje-
nih proti komponentam koZne bazalne
membrane in epidermalnim antige-
nom, lahko dodatno olajsajo razvrsca-
nje (subklasifikacijo) bolezni (1-3, 19).

Zdravljenje

Klinicna raznolikost in redkost pojavlja-
nja EB in razlicna vpletenost Stevilnih
drugih organov in sistemov so razlogi,
zaradi katerih tovrstni bolniki potre-
bujejo interdisciplinarno obravnavo.
Po postavitvi diagnoze je nadaljnja
obravnava bolnikov usmerjenav redno
spremljanje koZe in ran, zgodnje dia-
gnosticiranje karcinomov koZe, redno
spremljanje zapletov na kozi in drugih
organskih sistemih ter preprecevanje
in umirjanje subjektivnih znakov, kot
so srbezin bolecina (20, 21).

V postopkih oskrbe EB ran je vklju-
Cenih vec korakov. Pope in sodelavci
ugotavljajo pomembnost umestitve
in klini¢nih znacilnosti ran, svetujejo
redno nezno cisCenje in odstranjeva-
nje nekroti¢nega tkiva ter ustrezno izbi-
ro lokalne terapije in sodobnih oblog,
pa tudi ocenjevanje celjenja (20). Pri
ranah, ki se slabo ali ne celijo, je pot-
rebno ustrezno klini¢no spremljanje,
ob sumu na koZni karcinom pa dodatna
biopsijain histoloska potrditev (19, 20).

S klini¢nimi algoritmi je potrebno redno
ocenjevanje bakterijske kolonizacije ali
ugotavljanje znakov okuZbe ran. Mikro-
bioloSke preiskave kriticno kolonizira-
nih bolnikov se rutinsko ne svetujejo,
treba pa jih je opraviti pri klinicnem
sumu na okuzbo. V nadaljnji obravnavi
terapijo prilagodimo poteku bolezni in
izvidom laboratorijskih preiskav. Svetu-
jejo so lokalni antiseptiki. Antibioti¢no
zdravljenje uvajamo glede na antibio-
gram in smernice za izkustveno antibi-
oticno zdravljenje (19, 20, 22).

V sodobni obravnavi bolnikov z EB so
se v zadnjih letih uveljavili novi tera-
pevtski pristopi. Na voljo je lokalno
zdravljenje z gelom, ki vsebuje pre-

Cisceni ekstrakt iz skorje breze in z
betulinom kot glavno ucinkovino (23).
Gel je namenjen za rane, ki zajemajo
povrhnjico in povrSinski del usnjice,
in so povezane z distroficno in junk-
cijsko bulozno epidermolizo pri bolni-
kih, starih vec kot pol leta (23). Novejse
sredstvo je topikalni gel (angl. berema-
gene geperpavec-svdt, B-VEC). Gre za
neintegrirajoci, modificiran vektor viru-
sa herpes simpleks 1 (HSV1), ki se lokal-
no uporablja za prenos funkcionalne
razlicice gena COL7AL neposredno v
kozne celice. Tovrstna terapija vpliva
na genetski vzrok DEB z obnavljanjem
funkcionalnih kopij gena COL7AL. Indi-
ciran je za zdravljenje ran pri bolnikih,
starejsih od pol leta z DEB z mutacijo
(0z. mutacijami) v genu za verigo alfa 1
kolagena VII (24). Glede na podatke iz
novejsih raziskav novi genetski pristopi
zdravljenja EB ponujajo dober terapev-
tski odzivin ugoden varnostni profil, a z
blagimi lokalnimi in sistemskimi stran-
skimi ucinki in brez klinicno pomemb-
nih imunoloskih reakcij, kot je pojav
protiteles proti HSV-1 in proti kolage-
nu VIl (24, 25).

Bolniki z EB potrebujejo redno klinicno
spremljanje v terciarnih ustanovah in
interdisciplinarno obravnavo. V obobju
odrascanjain v odraslem obdobju so pri-
porocljivi pregledi koZe celotnega telesa
vsakih 3-6 mesecev z namenom zgo-
dnjega odkrivanja koznega raka (20, 21).

Zakljucek

Dedna bulozna epidermoliza je skupina
genetsko in klini¢no heterogenih bolez-
ni, za katere je znacilna krhkost koZe in
sluznic. Pri bolnikih nastajajo mehurji
in rane v povezavi s Stevilnimi mutacija-
mi razli¢nih genov, ki se izrazajo v dolo-
cenem sloju koZe, debeline le nekaj sto
mikrometrov. Fenotipi EB se izraZajo
s Sirokim spektrom simptomov in so
povezani z genskimi razli¢icami. Bole-
zen prizadene bolnike telesno in dusev-
no, kroni¢ni vnetni procesi pa pogosto
povzrocijo nastanek agresivnih oblik
karcinoma koZe. Sodobna zdravila in
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individualno prilagojena klini¢na inter-
disciplinarna obravnava teh bolnikov,
kljub izredno tezki bolezni, prispevajo
k boljsi kakovosti njihovega Zivljenja.
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