Arvelig epidermolysis bullosa (EB)

Baggrund:

Arvelig epidermolysis bullosa (EB) er kendetegnet ved
en mekanisk svaghed af epitel eller endotel, hvilket
kan medfgre, at mindre mekaniske belastninger kan
give blzerer eller erosioner.

Incidens: 20/1 mio. levendefgdte.

EB kan inddeles i fglgende 4 typer afhaengigt af hvor i
basalmembranen, der opstar en spaltning af huden:

o Epidermolysis bullosa simplex (EBS)
(lokaliseret/generaliseret) #Keratins 5 and 14;
plectin; exophilin 5 (Slac2-b); bullous pemphigoid
antigen 1

e Junctional epidermolysis bullosa (JEB)
(lokaliseret/generaliseret) #Laminin-332, collagen
XVII; abb4 integrin; a3 integrin subunit

o Dystrofisk epidermolysis bullosa (DEB)
(dominant/recessiv) #kollagen 7

e Kindler syndrom #Fermitin family homolog 1
(kindlin-1)
Pa baggrund af fanotype, arvegang, ultrastruktur,
immunhistokemi og molekylzaergenetiske fund kan EB
yderligere underinddeles i mere end 30 forskellige
subtyper. Den seneste klassifikation inddeler dog
undertyperne efter mutationer i specifikke gener (se
ovenstaende #)

Kendetegn:

De forskellige mutationer, der forarsager udvikling af
EB, pavirker proteiner, der er centrale for
basalmembranens adhaerence med keratinocytterne.

Den kliniske praesentation varierer fra lokaliseret
hudaffektion pd hander og/eller fgdder til
generaliseret bleeredannelse pa stgrre hudomrader,
slimhinder og eventuelt involvering af indre organer.

Den mekaniske svaghed af huden er ofte mindre
udtalt hos patienter med EBS end ved JEB og DEB. Den
kliniske praesentation og sveerhedsgraden kan variere
indenfor samme subtype.

Hos de fleste patienter med EB observeres blaerer pa
huden, men ved de mere superficielle typer kan der
primaert ses huderosioner.

Andre fund:
Ofte familie-anamnese med EB.

Der kan forekomme milier, negledystrofi, keratodermi
af haender og fedder samt hypertrofisk
granulationsvaev.

Ved lokaliseret EBS kan stigning i temperaturen sendre
tendensen til blaeredannelse, hvilket kan bruges
klinisk idet symptomerne kan veere mest udtalt i
sommermanederne.

Diagnose:

Klinisk diagnose. Andre arsager til blaeeredannelse
sasom autoimmune, infektigse, haematologiske,
metaboliske, traumebetingede og medicinudlgste —
skal udelukkes.

Undersggelser:

Biopsi til histologi og immunfluorescensundersggelse
tages fra et omrade med frisk blaeredannelse
eventuelt fremprovokeret ved at gnide pa overfladen.

Antigen-mapping og/eller mutationsanalyse foretages
efter aftale med Klinisk Genetisk Afd og/eller
internationale samarbejdspartnere.

| familier med EB er det muligt at lave praenatal
diagnostik. Dette kreever dog ofte et par maneders
planlaegning og parret bgr i god tid planlaegge
pranatal diagnostik med Klinisk Genetisk Afd.

Genetisk diagnostik:

EB nedarves autosomalt dominant eller recessivt. En
mutationsanalyse vil give den mest preecise
klassifikation og er ngdvendig for at kunne give
genetisk radgivning.

Henvisning:

Ved mistanke om EB henvises til dermatologisk

afdeling med henblik pa videre udredning, radgivning
og behandling.

Behandling:

Symptomatisk. Det er ofte ngdvendigt med et
multidisciplinaert samarbejde til sarbehandling,
forebyggelse af infektioner i de ofte utallige sar og
erosioner i huden, vejledning i ernsering, handtering
af psykosociale aspekter og tidlig medicinsk eller
kirurgisk intervention af kutane eller ekstrakutane
komplikationer. Der foregar forskning med bade
genterapi og stamcelle-behandling, der pa
eksperimentelt plan har vist lovende resultater.

Opfelgning:

Folges pa dermatologiske afdelinger med varierende
tidsinterval afhaengig af sveerhedsgrad af EB.

Patientforening:

| 2016 blev der stiftet en dansk patientforening, der
har en facebookgruppe. Desuden kan information
hentes hos den engelske EB-forening
(www.debra.org.uk).
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