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Onemocneni epidermolysis bullosa congenita

vzacné, vrozené, dédicné, dermatologické onemocnéni

zakladnim projevem je extrémné krehka kuze a tvorba puchyru, ktera je dana
poruchou spojeni mezi pokozkou a skarou

puchyre na kizi vznikaji pisobenim malého tlaku, tfenim nebo spontanné
nyni nelze zcela vylécit
projevy EB jsou velmi rozmanité a individualni

V CR Zije az 300 pacientl
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Jak vypada puchyr




Jak se projevuje dystroficka forma

e projevy hned po narozeni ditéte

e puchyre a rany vznikaji jiz pri silnéjsim dotyku i pri laskyplném
objeti nebo samovolné

e rany Casto zabiraji obrovskou plochu téla, napr. cela zada

e V nejzavaznéjsich pripadech dochazi k jizveni kize a k sristim
prstl na rukou i na nohou. Dochazi tak ke ztraté funkce ruky

e Casté poskozeni jicnu (prijem mixovanou a tekutou stravy)

e Casto trpi podvyzivou

e hormonalni vyvoj lidi s EB byva opozdén, 70x castéji karcinom
klze









Jak se projevuje junkcni forma

e nejvzacné&ji (asi v 9% pripadd v CR) a nejzavaznéjsi

e EBJ je spojovana s tvorbou puchyri po celé plose
téla, vysokou nachylnosti k poranéni jicnu a
problémy s prijimanim potravy

e vyssi pravdépodobnost Umrti pacienta v kojeneckém
véku




Jak se projevuje simplex forma

nejcastéjsi z EB forem - 47%
Lokalizovana forma EBS - postihuje ruce a nohy a projevi se vétsinou az v batolecim véku.

Generalizovana forma EBS - zasahuje vétsi plochu téla a puchyre se mohou tvorit jiz po
narozeni.

EBS Dowling-Meara - nejzavaznéjsi forma - puchyre na téle i koncetinach, mozné projevy
jiz v novorozeneckém véku. Casto jsou postizeny také sliznice. Rany se hoji

hyperpigmentaci bez jizev.






Klinické projevy zpusobené EB spojené s vyzivou




Puchyre v dutiné ustni




Problémy se zuby




Dysfagie
e Vyraznéjsi u DEB a JEB

e Doporuceno trvale podavat kasovitou stravu

o Rozmélnéné jidlo vsak obvykle zahrnuje zvyseni objemu potraviny




Problemy s jicnem

Abnormalni zGzeni jicnu

Typické priznaky zUzeni jicnu: velmi

pomalé jedeni, obtizné polykani a duseni

priznaky prejdou po nékolika dnech =
akutni puchyr v jicnu (Studené napoje a
potraviny tisi bolesti zdurelé sliznice,
snizuji otok a zanét x dlouhotrvajici bolest

— preventivni pasaz jicnu




Anémie

e anémie se snizenym obsahem hemoglobinu v erytrocytech

e nedostatecné je jak mnozstvi zeleza, tak jeho vyuziti erytrocyty a nerovnovaha mezi
prijmem a vydejem zeleza z organismu.

e opakované ztraty krve z otevrenych defektl na kuzi a sliznicich

e mozny deficit i kyselina listova, B12, C, méd’, zinek a bilkoviny

e vysoka produkce volnych radikalt ze zanétu muze nic¢it ERY a tim snizovat jejich
Zivotnost

e organismus nedokaze tak rychle vytvaret nové ERY



Klinickeé projevy zpusobené neadekvatni prijmem
vyzivy




Malnutrice

nejvice DEB - déti 77% a dospéli 86%
e vysledek nerovnovahy mezi naroky organismu na ziviny a energii a jejich privodem
e ovliviuje celkovy subjektivni stav a Uspéch lécby

e zvysené energetické pozadavky rostouciho organismu pacientu s EB jsou vyssi nez u
zdravych déti

e tvorba puchyrd neustale vyzaduje novotvorbu bunék



Primarni disledky:

zvysené riziko infekci oslabenim imunitniho systému

zpomalené hojeni ran,

snizeni motility strev,

svalova slabost a z toho plynouci snizena pohyblivost

Sekundarnimi disledky:
- zvysena morbidita
- prodlouzeni doby hospitalizace

- prodlouzeni rekonvalescence



Ruistova retardace

e Déti s DEB pomaleji rostou

e Anémie znatelné prispiva k mensimu vzristu
e U déti a mladistvych se mohou objevovat kloubni kontraktury

e Optimalni tempo ruistu ditéte s tézsimi formami EBC m(ze byt obtizné urcit



Zacpa

o Zacpa je casta u tézkych forem EBD, EBJ a u typu Dowling-Meara EBS vychazejici z
neadekvatniho prijmu vlakniny a tekutin,prodlouzené imobilizace, snizeného fyzického
pohybu, nevhodnych vyzivovych zvyklosti a stresu.

o cyklus ,obstipace - apatie - snizena chut’ k jidlu - obstipace“

o V détském véku se také zacpa vyvine, zacne-li si dité spojovat defekaci s bolesti.
Zpocatku banalni (akutni) potlaceni nuceni na stolici mlze posléze vyustit v bolestivou
defekaci tuhé stolice. Privodnim jevem - bolestivé analni fisury.

e Bolest pri vyprazdnovani —zadrzovani stolice, rektum se prizpGsobuje, defekacni
reflex postupné vyhasina.
s



Klinické EB Centrum CR

15 let existence

zakladatelka je prim. MUDr. Hana Buckova, Ph.D.

clen mezinarodni sité EB center a klinickych experti www.eb-client.org

mezinarodni sité pro vzacna kozni onemocnéni Genodermatoses network

V roce 2012 Ministerstvo zdravotnictvi CR udélilo statut vysoce specializované zdravotni
péce o pacienty s epidermolysis bullosa congenita.


http://www.eb-clinet.org/
http://www.genodermatoses-network.org/
http://www.ebcentrum.cz/upload/file/statut_centra.jpg
http://www.ebcentrum.cz/upload/file/statut_centra.jpg
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Mezioborovy tym
specialistu







Nutricni a gastro poradna

e vznik v roce 2008
e spoluprace NT s gastroenterologem
e ambulantni péce x terénni péce

divody pro vznik:

e Vyziva u pacient( s EB je nedilnou soucasti l&éCby.

e Adekvatni strava jiz od détstvi zabranuje malnutrici, ristové retardaci a
zefektiviuje hojeni ran pri dermatologické a chirurgické lécbé.

e Nutna informovanost rodicd pacient( - rozmanitost vyzivovych potizi u
pacienta

e Nutna spoluprace s odborniky Klinického EB Centra

e Nutno pacienty i jejich rodi¢e neustale motivovat ke spolupraci



Cile nutricni podpory

e Zmirnit malnutrici a stres spojeny s jidlem
e Minimalizovat nutricni deficity

e Optimalizovat rust (déti)

e Optimalizovat funkci strev

e Optimalizovat imunitni stav

e Optimalizovat hojeni ran

e Podporit vyvoj v dospivani (déti)



Nutricni vySetreni pacientu s EB
Antropometrické vysetreni:

- télesné délky/vysky
- stanoveni hmotnosti

Neni mozné pouzit

- kaliper
- metod BIA } riziko vzniku novych puchyru
- méreni obvodu paze




Rozbor jidelnicku:

- zaslani vyplnéného vyzivového formulare na e-mail

- rozbor jeho casti s rodici/pacientem
- seznam doplnkd stravy, vitamind a mineralnich latek, které pacient uziva,
vcéetné sippingll a modularnich dietetik.

- zhodnoceni nutri¢niho prijmu Zivin a pestrosti stravy

Vysetreni potizi:

zacpa, polykani, puchyre v DU, puchyre v jicnu, snizena chut’ k jidlu
Zhodnoceni nutri¢niho stavu - THINC protokol:

Vysetreni z krevniho obrazu: KO diff, CRP, Na, K, Cl, urea, kreatinin, glykemie,
alb, prealb, CB, Fe, feritin, Zn,



Hodnoceni

Rlst - ristové grafy
- vzdy pohyb na hranici tézké podvyzivy
- hodnotime pouze pribirani na hmotnosti a zménu télesného rustu.
- nesrovnavame s hodnotami typickymi pro zdravou détskou populaci

Jidelnicek
- Celkova energie - 150 - 200% nez u zdravého jedince
- Bilkoviny - dle aktualniho stavu pacienta 115 - 250 %
- Tuky
- Sacharidy
- Zelezo, zinek, selen, vapnik, vitaminy - véechny mikronutrienty u EBC navyseny o
30%



Doporuceni

Zména v jidelnicku - sestaveni, edukace rodicu
Pouziti sippingu, modularnich dietetik

Vétsinou jsou u pacientl EB supplementovany preparaty zeleza, zinku, vapniku, vitaminu
D, pyridoxinu a dalsi dle aktualnich potreb.

Dalsi vysetreni - pasaz jicnem, denzitometrie

V pripadé neprichodnosti jicnu - dilatace jicn
- PEG






Vyziva pro kojence s EB

e Kojeni = urgentni medicina, nejvhodnéjsi pro pacienty
s EB - laktacni poradenstvi

e Puchyre v dutiné Gstni — specialni kojenecké lahve?
Pozor - otlaky, kandidoza

e Spravné davkovani nahrad MM a enteralni stravy




DalsSi cinnost NT

Brozury s nutri¢ni tématikou
Edukacni kurz pro pacienty

Pobytové akce - sestaveni jidelnicku + dale prednasky ci workshopy

cdebra

Ceska republika




Dékuji za pozornost




