stravy. Typicky je také téZky nedostatek vi-
taminu D, vedouci k osteopordéze. Celkové
opozdéni télesného vyvoje a ¢asto témér
Uplna absence pevné stravy vedou k malfor-
macim celisti (10). Onemocnéni patfi u déti
mezi nej¢astéjsi prekanceroézni léze sliznice
dutiny Ustni, znamé jako premaligni poruchy
srGznou frekvenci (11). Ve vyvoji plodu a dité-
te je definujici obecné dana doba 1000 dni.
Prakticky zac¢ind v dobé poceti a kon¢i po 2
letech Zivota. S vyjimkou mnozstvi vyvola-
vajicich faktora (strava, Iéky, prostiedi aj.),
je zvlastni pozornost vénovéna stresu matky
v pribéhu téhotenstvi a v predporodnim
obdobi. Jako tzv. dlilezity spoustéc buldznich
koZnich onemocnéni je v poslednich letech
stale castéji zdlraznovéana vyziva ditéte (12).

Déleni onemocnéni EB

Na zakladé urovné tkanové separace
v dermalni-epidermalni junkci je EB katego-
rizovana a projevuje se v riznych formach.
Existuji ¢tyfi hlavni typy a vice nez 30 podtypt

s rtiznou klinickou zavaznosti. Je dllezité zda-

raznit heterogenitu v projevech a prognéze
napfi¢ rdznymi subtypy EB. Zadkladnim me-
chanismem je defekt v uchyceni mezi nebo
uvniti epidermis a dermis klize. Puchyie
a eroze klze, doprovazené bolesti a/nebo
svédénim, jsou vsak spole¢nymi rysy témér
vsech subtypU EB (2, 3, 6).

Na zakladé urovné tvorby puchyfd jsou
diagnostikovany ¢tyfi hlavni typy EB (tab. 1).

Dalsi subklasifikace zohlednuji klinické
fenotypové rysy, jako je distribuce (lokalizo-
vana vs. generalizovand), relativni zavaznost
kozniho a extrakutanniho postiZeni, zplsob
pfenosu a zapojeny specificky gen (7, 13).
Zavaznost EB se mGze pohybovat od mirné
az po fatalni. Jednou ze zavaznych a nejcas-
téjsich extrakoznich komplikaci u pacientt
s EB je sepse (6, 7). U nékterych typl a pod-
typl EB mohou nastat zavazné komplikace
v oku, uchu, nose, hornich cestach dychacich,
gastrointestinalnim a urogenitalnim traktu,
ankyloglosie, onychodystrofie, syndaktylie
a alopecie (6). Prognéza mirnéjsich forem je
dobra (5, 10, 13, 16).

PREHLEDOVE CLANKY (
SPECIFIKA PECF O DETI'S EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Diagnostika

V soucasnosti Ize prvni podezieni na EB
vyslovit jiz pfi prenatalnim sonografickém
vysetfeni. Mezi charakteristické prenatdini
nalezy patii polyhydramnion s echogenni
plodovou vodou, zvétseny zaludek, defor-
mace usi, omezend pohyblivost koncetin,
ohnuté a zkracené koncetiny, dlouhé kosti
a hypotrofické svaly. Diagn6za muze byt
potvrzena prenatalné také genetickym tes-
tovanim nebo kozni biopsii plodu (3, 12, 15).
V¢asné stanoveni pfesné diagnézy po na-
rozeni je zédsadni krokem v ptistupu k ditéti
s podezienim na EB a poskytne neoceni-
telné prognostické informace. Na zakladé
klinickych ptiznak(l by mélo byt v rané fazi
provedeno imunofluorescen¢ni mapovani
a molekuldrné geneticka diagnostika, aby
se urcil pfesny podtyp nemoci a umoznilo se
genetické poradenstvi a nastaveni precizni
mediciny (7). Pokud je to mozné, laboratorni
diagnostika by méla byt provedena ve spe-
cializovaném centru pro EB. Pro genetické
vysetfeni je tfeba ziskat vzorek krve ditéte

Tab. 1. Typy EB

Typ onemocnéni

Misto roviny $tépeni v kiizi | Typicky obraz

Existuje siroké spektrum klinické zavaznosti od drobnych puchyil na chodidlech az po podtypy
s extrakutannim postizenim a letalnfim vysledkem. Puchyre a bolest jsou casto omezeny predevsim
na akréInf oblasti — u lokalizovaného podtypu. Réany nejsou chronické, jsou povrchni, erozivni a fragilni,
hojeni je vétSinou bez jizev, s pigmentovymi zménami. V kojeneckém véku byva postizeni kiize
rozsahlé a zasahuje i Ustni dutinu. Krehkost kiize ma tendenci se ¢asem zlep3ovat, zatimco opakujici
se palmoplantarni puchyre vedou k bolestivé fokalni nebo difuzni keratodermii. Pacienti maji normalni
délku Zivota, ale jejich kvalita Zivota a kazdodenni aktivity mohou byt vyrazné naruseny (2, 3, 13).

Epidermolysis
bullosa simplex (EBS)

Intraepidermalni —
v pokoZce epidermis

Sub-lamina densa —
mezi epidermis
a dermis klize

Dystroficka
epidermolysis bullosa (DEB)

Jak u dominantni DEB (DDEB), tak recesivni DEB (RDEB), se novorozenci ¢asto rodi s puchyfi nebo
s oblastmi vrozené absence kdze. Dystroficka, recesivni EB je charakterizovana tvorbou rozsahlych
hemoragickych puchyfl na kizi, hlavné na mistech vystavenych traumatu, jako jsou ruce, nohy, lokty
a kolena, a na sliznicich tésné pod lamina densa v nejpovrchnéjsi ¢asti dermis. Puchyre se snadno
oteviou a odhalf krvacejici eroze, které se hoji patologickym atrofickym jizvenim. Pravé patologické
jizveni odlisuje dystrofickou EB od ostatnich typl EB. U DEB jsou v oblastech zhojenych puchyil
specifickym nalezem milia (3, 6, 7, 14). Rdny se mohou opakovat na stejnych mistech vystavenych
opakovanému traumatu a v pribéhu onemocnéni se mohou stat chronickymi. Dystrofické EB,
dominantni i recesivni, mize byt spojena s extrakutdnnimi projevy vcetné muskuloskeletdlnich
deformit. Vétsina téchto muskuloskeletalnich komplikaci je ziskana. Formy RDEB jsou obvykle
vice generalizované a charakteristické jizvenf ran vede k progresivni fzi prstd na rukou a nohou
(pseudosyndaktylie), coz méa za nésledek deformity tzv. ,rukavic” a kloubni kontraktury, stejné
jako rozséhlé postizeni sliznic dutiny Ustni, jicnu aj. V literatufe jsou také popisovany neobvyklé
abnormality, jako vrozend brachydaktylie oboustrannych velkych prstl. Tézké recesivni DEB (RDEB)

snizeni délky Zivota a ¢asné smrti. Ackoli je recesivni DEB (RDEB) povazovana za kozni onemocnéni,
nejnovéjsi Uidaje podporuji zakladni systémové imunologické defekty (3, 6, 14, 15).

Intra-lamina lucida -
mezi epitelem

a podkladovou
pojivovou tkani

Junkéni
epidermolysis bullosa (JEB)

Tento typ autozomalné recesivniho onemocnénije charakterizovany koznimi puchyfi s rovinou stépent
pres lamina lucida zény kozni bazélni membrany. Je méné Casty nez simplexni nebo dystrofické typy
EB. Rozsahlé variabilni chronické kozni a slizni¢ni rdny s bujnou granulacni tkani ¢asto postihujici
oblicej, okcipitalni oblast, oblast plen a koncetiny se hoji s pigmentovymi zménami a s jizvami.
U intermedidrnich a lokalizovanych subtypU se objevuje dystrofie sliznic, ztrata nehtd a ztrata vlas.
Tézké podtypy JEB, zplsobuji vyznamné neprospivani a sepse, které mohou byt v kojeneckém véku
pro dité letalni (2, 3).

KEB je vzacny typ EB. V raném véku se objevuje fragilita akralni kGize a eroze s krustami. Vzhledem
k tomu, ze se kiehkost kize s vékem snizuje a sklon k tvorbé puchyid s vékem také klesa, jsou
chronické rany u tohoto typu EB vzacné. Postupem casu se objevuje fotosenzitivita, poikiloderma
(hypopigmentace, hyperpigmentace, teleangiektézie) a atrofické jizvy (2, 3,6, 7, 15).

Kindler EB (KEB, dfive
Kindlertiv syndrom)

Variabilnf - epidermis,
lamina lucida,
lamina densa
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