Arvelig Epidermolysis Bullosa (EB)

Baggrund:

Arvelig epidermolysis bullosa (EB) er en genetisk
sygdom karakteriseret ved mekanisk skrgbelighed i
huden og/eller slimhinderne, som medfgrer, at selv
mindre traumer/friktion kan fgre til bleeredannelse
og erosioner. EB nedarves autosomalt dominant
(AD) eller recessivt (AR) afhaengig af subtype.
Incidens: ca. 20 pr. 1 mio. levendefgdte.

EB kan inddeles i 4 hovedtyper afhangigt af hvor i
den dermoepithiale overgang spaltning dannes:

e EB simplex (EBS) - Keratin 5, 14; plectin; exophilin
5; bullous pemphigoid antigen 1, Kelch-like
member 24, Exophilin-5. CD151.

e Junctional EB (JEB) - Laminin-332, collagen XVII;
integriner a6B4 og a3; Laminin a3A

e Dystrofisk EB (DEB) (AD/AR) - kollagen 7.

e Kindler EB- Kindlin-1 (FERMT1).

Den nyeste internationale klassifikation (2020, E.
Pope et al) hgrer EB til i gruppen Genetic disorders
with skin fragility, identificerer over 30 EB-
subtyper, baseret pa genotype, fanotype,
arvemgnster, immunhistokemi og ultrastruktur.

Klinisk preesentation:

Den kliniske preesentation varierer fra lokaliseret
bleredannelse pd hander og/eller fgdder til
generaliseret blaeredannelse pa stgrre hudomrader,
slimhinder og evt. involvering af indre organer.
Hudfragiliteten er ofte mindre udtalt hos patienter
med EBS end ved JEB og DEB. Den kliniske
praesentation og svaerhedsgraden kan variere
indenfor samme subtype. Hos de fleste patienter
med EB observeres bleerer pa huden, men ved de
mere superficielle typer kan der primzert ses
huderosioner.

Andre fund:

Ofte positiv familieanamnese med EB. Der kan
forekomme milier, negledystrofi, keratodermi af
palma/planta samt hypertrofisk granulationsveev.

Diagnose:

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

Biopsi til histologi og immunfluorescens, tages fra et
omrade med frisk blaeredannelse. Immun-maping
foregar i udlandet. Overvej gentest ved sveere
tilfeelde af EB hos nyfgdte.

Genetisk test udfgres i samarbejde med Klinisk
Genetisk Afdeling (KGA). P& hudafdelingerne kan
bestilles helgenomsekventering for EB.

Henvisning:

Ved mistanke om EB henvises til dermatologisk
afdeling med henblik pa videre udredning,
radgivning og behandling. Der henvises til genetisk
radgivning ved KGA. | familier med EB er det muligt
at lave praenatal diagnostik og PGD.

Behandling:

Behandlingen er symptomatisk. De svaere former for
EB kraever et multidisciplinaert samarbejde i relation
til sar behandling, forebyggelse af infektioner,
vejledning i ernzering, palliering af smerter og klge,
handtering af psykosociale aspekter og tidlig
medicinsk eller kirurgisk intervention af kutane eller
ekstrakutane komplikationer. Der foregar forskning i
genterapi og stamcelle-behandling, og der er EMA og
FDA godkendt behandling med topikal genterapi
VYJUVEK til RDEB, topikal sarbehandling med filsuvez
til patienter med DEB og JEB. Hos patienter med
specifikke nonsense-mutationer, undersgges ogsa
readthrough-behandling med gentamicin, som kan
fremme dannelsen af funktionelt protein. Dupilumab
synes at reducere klge og svaerhedsgrad af DDEB.
Aktuelt studie undersgger topikal kinase inhibitor,
PKC412EBS  effekt pa EBS  generaliseret
(keratin5/14).

Opfelgning:
Kontrol pa dermatologiske afdelinger med
tidsinterval afhaengig af sveerhedsgrad.

Patientforening:

| 2016 blev der stiftet en dansk patientforening, der
har en facebookgruppe. Information kan findes pa
engelske EB-forening (www.debra.org.uk).
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