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Bulozne epidermolize (u daljnjem tekstu EB) skupina su genetski
odredenih, nasljednih bolesti kojima je zajednicka osobina povecana
osjetljivost koze i sluznica. Te bolesti obiljeZzava izbijanje mjehura cak i
nakon beznacajne mehanicke traume. Prve promjene mogu biti prisutne
vec pri porodu, dok se u nekih podoblika bolesti prve promjene javljaju
u kasnijoj zivotnoj dobi. Povecana osjetljivost koZe, a u nekim podoblici-
ma bolesti i sluznica, posljedica je mutacije, odnosno promjene gena
koji su odgovorni za proizvodnju strukturnih bjelancevina, klju¢nih za
odrzavanje mehanicke stabilnosti koZe. Ovisno o dubini nastanka mje-
hura razlikuju se tri osnovna oblika bolesti:

1. Epidermolysis bullosa simplex (EBS)
2. EB junctionalis (EBJ)
3. EB dystrophica (EBD)

U prvoj skupini EBS cijepanje koZe nastaje najpovrsnije na razini epider-
misa, odnosno usmine. U drugoj skupini bolesti EBJ cijepanje je nesto
dublje, na granici izmedu epidermisa i dermisa, dok je za tre¢u skupinu
boleti karakteristicno odvajanje koZe na razini gornjega dijela dermisa.
Unutar ta tri osnovna oblika razlikuju se brojni podoblici bolesti. Pos-
toje dva nacina nasljedivanja bolesti. To su autosomno dominanti i re-
cesivni nacin.
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Iz shema je vidljivo to, da bi se bolest pojavila, kod autosomno rece-
sivnog nacina nasljedivanja nuZzna nazo¢nost dva bolesna gena. Ako
pojedinac ima samo jedan bolesni gen, klinicki je potpuno zdrav. Sto-
ga, prepoznavanje nositelja bolesnog gena nije moguce.

Kod autosomno dominantog nacina nasljedivanja nazo¢nost samo
jednog bolesnog gena dovodi do pojave simptoma bolesti. Potrebno
je naglasiti to da nedostatak podatka o prethodno oboljeloj osobi u
obitelji ne iskljucuje autosomno dominantno nasljednu bolest jer se
moZe raditi o novoj mutaciji. Stoga tek postavljanje konacne dijag-
noze omogucuje nam davanje informacije roditeljima o riziku ponav-
ljanja bolesti u potomaka. Zahvaljuju¢i molekularnim istrazivanjima, u
posljednjem je desetljecu zabiljezen golemi napredak u razumijevanju
razlicitosti klinickih slika u bolesnika s EB. Ona je odraz postojecih gen-
etskih abnormalnosti za razlicite bjelancevine koZe. Suvremena pod-
jela nasljednih buloznih epidermoliza temelji se, osim na dubini nas-
tanka mjehura koja se mogu utvrditi detaljnim analizama svjetlosnim i



elektronskim mikroskopom, i na nacinu nasljedivanja, klinickoj slici te
morfoloskim i ultrastrukturnim promjenama koze i/ili sluznica.

Pri postavljanju dijagnoze vazna je detaljna klini¢ka ocjena koja se sas-
toji od anamneze, kako osobne tako i obiteljske te od klinickog pregle-
da. Vazni su podaci o vremenu pojave prvih simptoma te pojavi slicnih
promjena na koZi, sluznicama, noktima, vlasistu ili zubima u oboljelog,
kao i u ¢lanova obitelji oboljele osobe. Pri pregledu bolesnika vazno je
obratiti pozornost na rasprostranjenost i brojnost promjena, mogucu
zahvacenost sluznica, noktiju, vlasista i nekih drugih organa ili organ-
skih sustava. Potrebno je tragati i za promjenama koje su karakteristi¢ne
za pojedine tipove bolesti, kao 5to su izgled rana, pojava i vrsta oZiljaka,
promjene pigmentacije koZe i drugo.

Za postavljanje konacne dijagnoze, koja je nuZzna jer nam u ve-
likoj mjeri omogucava predvidanje tijeka bolesti, teZinu klinicke slike
odnosno komplikacije bolesti, neophodna je i detaljna laboratorijska
obrada. Ona se sastoji od imunofluorescentne pretrage koze s protuti-
jelima na one bjelancevine ili dijelove bjelancevina, Ciji nam je smjesta;
u kozi dobro poznat. Njome se moze utvrditi dubina cijepanja koZe, 5to
omogucava svrstavanje bolesti u jedan od tri osnovna tipa. Klasi¢na
histoloska analiza koZe bolesnika moZe biti korisna prvenstveno radi
isklju¢enja nekih drugih bolesti koZe koje mogu do¢i u obzir u diferen-
cijalnoj dijagnozi. Elektronskomikroskopska, kao i imunofluorescentna
pretraga, mogu pokazati dubinu cijepanja koze te neke morfoloske
promjene stani¢nih struktura ili dijelova bazalne membrane. Najde-
taljnije informacije daje nam analiza koze tzv. monoklonskim pro-
tutijelima koja se vezu za pojedine bjelancevine, odnosno za dijelove
bjelancevina koje su promijenjeni ili nedostaju kod bolesnika s pojed-
inim podoblikom EB.

Razli¢itost u klinickoj slici i teZini bolesti znac¢ajno ovisi o podobliku
bolesti, no svi oblici bolesti u oboljelih uzrokuju odredeni stupanj in-
validnosti. U daljnjem tekstu navodimo moguce komplikacije i tegobe
kod bolesnika s EB. Potrebno je istaknuti da se oni ne vidaju kod svih
podoblika bolesti. U pravilu autosomno dominanto nasljedni oblici
bolesti imaju ‘laksu’ klini¢ku sliku dok su autosomno recesivni
oblici ¢esc¢e povezani s brojnim komplikacijama.



Koza, kosti i zglobovi

Zbog rana na stopalima i bolnosti koje one uzrokuju u svih bolesnika s EB
otezan je hod. Oziljkaste promjene na kozi, koje u pravilu nastaju samo
kod EBD, cesto dovode do pojave znacajnih kontraktura (skvr¢avanja)
pojedinih zglobova, kao i do srastavanja prstiju ruku i nogu. Redovito
se javlja progresivna deformacija $aka i stopala. Prsti na rukama s vre-
menom srastavaju, te se cijela Saka pretvara u koznu vrecu unutar koje
se nalaze deformirani i srasli prsti. Funkcija Saka je zbog toga izrazito
umanjena ili se potpuno gubi. Ovakve se deformacije mogu ispraviti
jedino korektivnim kirurskim zahvatima, koji se nazalost moraju po-
navljati. Po operaciji, kako bi se usporio razvoj ponovnih deformacija,
savjetuje se noSenje posebnih rukavica, koje se izraduju prema otisku
Saka za svakog pojedinog bolesnika. Ponekad su zbog deformacija i
kontraktura indicirane i kirurske korekcije stopala. U svrhu odrzavanja
$to bolje pokretljivosti zglobova te sprjecavanja nastanka kontraktura,
neophodna je redovita fizikalna terapija.

Brojni bolesnici s EB, zbog pojave bolnih rana na stopalima, samostal-
no mogu hodati tek na manje udaljenosti, a uznapredovala iskrivljenja
i kontrakture zglobova mogu dovesti do nuznosti uporabe invalidskih
kolica.

U bolesnika s EB postoji sklonost razvoju prorijedenja kosti, odnosno
osteopenije i osteoporoze. Razlog nastanka ‘slabih’ kostiju nije do kraja
razjasnjen, no pretpostavlja se da je posljedica djelovanja vise ¢imbenika.
Slabija uhranjenost, nedostatak vitamina D, koji se normalno stvara u
kozi pod djelovanjem suncevog svjetla (koza bolesnika s EB rijetko je
izloZena suncu zbog primijenjenih zavoja) te slabija pokretljivost bole-
snika, samo su neki od ¢imbenika u nastanku osteoporoze. Zbog toga
se, U svrhu sprijecavanja ovih komplikacija, savjetuje primjena D vi-
tamina i dostatnog unosa kalcija te redovito provodenje odgovarajucih
vjezbi, odnosno fizikalne terapije. Opravdane su i nuzne periodi¢ne
denzitometrije, kojima se utvrduje ¢vrstoca kostiju, a u slu¢aju pojave
osteoporoze, provodenje odgovarajuce terapije.

U osoba s distrofi¢nim oblicima EB, nakon puberteta, postoji znacajan
rizik od nastanka zlocudnih tumora, najcesce spinocelularnog karcino-
ma, koze i/ili sluznica. Nerijetka je i pojava veceg broja tumora. Nji-
hov je rast neobi¢no brz uz izrazitu sklonost ranog Sirenja, odnosno



metastaziranja. Ucinkovite prevencije pojave karcinoma u bolesnika s
DEB za sada nema. Stoga se naglasava vaznost redovitih dermatoloskih
kontrola, a u slucaju pojave rana koje dugo ne cijele, nuzna je biopsija
(uzimanje komadi¢a kozZne promjene) radi postavljanja konacne dijag-
noze. Rano otkrivanje zlocudne promjene na koZi preduvijet je pra-
vodobnog odstranjenja odnosno odgovarajuceg lijecenja.

Probavni trakt

Pojava mjehura u usnoj supljini, Zdrijelu i jednjaku, javlja se u nekih
podoblika bolesti. Ove promjene uzrokuju bolnost pri Zvakanju i gutan-
ju hrane. Nerijetko dolazi do sraStavanja jezika za dno usne Supljine,
kao i do suzavanja otvora usta. Zbog rana i oZiljaka koji mogu nastati
na jednjaku, poremecen je i otezan prolaz hrane, s osje¢ajem pritiska
iza prsne kosti, a Cesta je pojava vracanja hrane iz Zeluca u jednjak,
tzv. gastroezofagealni refluks. Tegobe se sastoje od osjecaja kiseline u
ustima te Zarenja iza prsne kosti.

U bolesnika s nekim tipovima EB zubi su slabije kvalitete, no ceSce

je rani nastanak karijesa posljedica otezane higijene usne Supljine kao
i unosa namirnica bogatih Sec¢erima odnosno ugljikohidratima. Zbog
loSe kvalitete zubiju i njihovog brzog kvarenja otezano je Zvakanje
hrane.
Zbog svega navedenog nuzni su redoviti pregledi kod stomatologa.
Korisna je uporaba blagih antiseptickih otopina za usta, kao i uzimanje
tableta fluora za prevenciju nastanka karijesa. Zbog svega gore na-
vedenoga hrana najces¢e mora biti kasaste konzistencije, miksana ili
mljevena. Ne preporucuje se sijanje hrane jer se time odstranjuju ko-
risne vlaknate tvari iz namirnica koje su vazne u regulaciji probave.

U nekih bolesnika povremeno, zbog oteZzanog uzimanja, Zvakanja
i gutanja, moZe biti nuzZna prehrana putem nazogastricne sonde,
cjevcice koja se provede iz nosa u Zeludac. U sluc¢aju znacajnijeg i trajni-
jeg suzenja jednjaka potrebno je suzenje prosiriti, posebnim balonom
(dilatacija jednjaka). Za lijecenje gastroezofagealnog refluksa mogu biti
opravdani odgovarajuci lijekovi.

Bolesnici s distrofi¢nim i junkcijskim oblicima EB, ali i neki bolesnici
s EB simplex skloni su opstipaciji odnosno zatvoru. Ona je posljedi-
ca napuknuca sluzokoze u predjelu ¢mara te bolnosti pri praznjenju,



slabog unosa hrane bogate vlaknatim tvarima koja se teZe prozvace,
slabijeg unosa tekucine kao i terapije preparatima Zeljeza. Opstipacija
se sprecava unosom dovoljnih koli¢ina tekucine i viaknatih tvari. Vrlo su
korisni dijetetski proizvodi s vlaknima. U slucaju teZe opstipacije dolazi
u obzir i primjena laksativa, prvenstveno laktuloze (Portalak).

Prehrana

Prilikom hranjenja beba s nekim oblicima EB potrebno je voditi racuna
da je sluznica vrlo osjetljiva. Sisanje lako uzrokuje pojavu mjehura na
ustima i u usnoj Supljini. Bradavicu, odnosno dudicu potrebno je prije
stavljanja djetetu u usta smociti prokuhanom vodom. Djetetove usnice
korisno je zamastiti vazelinom. Time ce se sprijeciti da se suha brada-
vica, odnosno dudica, zalijepe za usta djetetu, $to moze uzrokovati
stvaranje mjehura. Dojenje se podrzava ali je povezano s mogucim
poteskoc¢ama, npr: dodatne hranjive tvari ne mogu se dodati u mlijeko,
$to je ponekad potrebno, a prilikom dojenja postoji opasnost da zbog
trenja nastanu rane oko usta i na licu. Nerijetko je, zbog rana u usnoj
supljini, tijekom prvih dana Zivota, nuzna prehrana nazogastricnom
sondom.

Dobra, uravnotezena prehrana vrlo je vazna ali i zahtjevna u bolesnika
s EB. Kljucan je dostatan unos kalori¢ne hrane bogate bjelancevinama
i vlaknatim tvarima. Unato¢ dobre izobrazbe roditelja i njihovog tru-
da, odgovarajuci unos dovoljnih koli¢ina hranjivih namirnica vrlo je
tesko posti¢i. Naime, u bolesnika s EB postoje s jedne strane znacajno
povecane potrebe za unosom hranjivih tvari, narocito bjelancevina,
a istodobno prisutni su brojni razlozi koji otezavaju zadovoljenje tih
zahtjeva (vidi shemu 1).
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Shema 1. Razliciti uzroci koji dovode do otezane prehrane bolesnika s EB
(modificirano po Allman S. i Haynes L.)

U djece oboljele od pojedninih oblika EB potrebe za unosom kalorija
mogu se povecati od 15 do 50 posto, a za unosom proteina i do 100
posto u odnosu na potrebe zdrave djece iste dobi.

Zbog navedenog vrlo je vazno $to ranije shvatiti vaznost dostatne
i kvalitetne ishrane te se konzultirati s dijeteticarom kako bi se ove
potrebe podmirile. Nerijetko su preporucljivi posebni dijetetski na-
domjesni pripravci. Propisuju se i tzv. enteralni pripravci bogati kalori-
jama odnosno bjelancevinama, po mogucnosti s dodatkom vlakana.

Kako bi se postigao odgovarajuci unos hranjivih tvari u neke je djece
nuzno postavljanje gastrostome, cjevcice koja povezuje Supljinu Zeluca s
trbusnom stijenkom. Hranjenjem kroz tako postavljenu cjevcicu postize
se bolja uhranjenost i omogucava bolji rast bolesnika. Postavljanjem
ove cjevcice osoba i dalje moze konzumirati hranu na usta a cijevcica
ne mora biti trajno rjedenje vec se kasnije moze odstraniti.

Osim koze, sluznica, kostiju, zglobova i probavnog sustava, u bole-
snika s EB mogu biti zahvaceni i drugi organski sustavi kao $to su disni,
mokracni i krvozilni. Vrlo je Cest razvoj slabokrvnosti zbog gubitaka
krvi ranama i slabog unosa Zeljeza. Najcesce je rije¢ o kombiniranoj
slabokrvnosti zbog nedostatka Zeljeza i same kroni¢ne bolesti. Stoga
su vazne redovite kontrole krvne slike i Zeljeza. Nerijetko je nuzna
neprekidna terapija Zeljezom, uzimanjem odgovarajucih preparata na



usta te ponekad i intravenskim infuzijama. U nekim su slucajevima
nuzne i transfuzije krvi.

U junkcijskih i u nekih simpleks oblika EB znacajni se problemi mogu
pojaviti na disnom sustavu. Oni nastaju zbog mjehura i rana na glasni-
cama i sluznici gornjih disnih putova koji uzrokuju promuklost, oteZzano
disanje a mogu dovesti i do gusenja. U takvih bolesnika od koristi su
inhalacije odgovarajucih lijekova a ponekad je nuzna i traheotomija.

Zbog stvaranja mjehura i oZiljaka na oc¢ima moze doci do oStecenja
vida i sliepoce. Nastanak mjehura ocituje se jakim suzenjem, osjetlji-
vosti na svjetlo te otezanim i bolnim otvaranjem kapaka. Stoga je ko-
risna preventivna primjena zastitnih masti i gelova za oci, narocito nocu
kao i «umjetnih suza». U akutnoj fazi nastanka mjehura ucinkovita je
primjena lokalnih kortikosteroidnih pripravaka koji smanjuju pojavu
oziljaka. Dugotrajna primjena ovih preparata, medutim, pracena je riz-
ikom nastanka glaukoma, odnosno povecanog ocnog tlaka, te mora
biti pod redovitim nadzorom oftalmologa.

Neki oblici EB uzrokuju fimozu (sljepljivanje kozice s glavicem pe-
nisa) te suzenja mokracne cijevi. Vazno je naglasiti da kateterizaci-
ja nije dopustena u djece s EB jer moZe dovesti do oZiljaka i trajno
onemoguciti spontano mokrenje. Zbog cestih infekcija rana na koZi
postoji i veca ucestalost tzv. poststreptokoknog glomeruloneferitisa.
Radi se o oStecenju bubrega koje je posliedica bakterijske infekcije
koZe s beta hemolitickim streptokokom. KozZne su infekcije ipak cesce
uzrokovane «zlatnim stafilokokom». Zbog svega navedenog vazna je
odgovorajuca njega i zastita koze te lijecenje bakterijskih infekcija koje
su ceste kod bolesnika s EB.

U posljiednje vrijeme opisani su i slu¢ajevi ostecenja srca (dilatativna
kardiomiopatija) u bolesnika s EB, ciji uzrok za sada jo$ nije utvrden.
Zbog navedenog je ponekad nuzna kardioloska obrada te ultrazvucni
pregled srca.

Vazno je naglasiti da su djeca s EB suocena s gotovo stalnom boli.
Mijehuri i rane koje nastaju pucanjem mijehura, te bol koja pri tome
nastane, moze se usporediti s boli kada imamo opekotinu na kozi. Ra-
zlikujemo kroni¢nu bol koja je posljedica stalno prisutnih rana na koZi
i sluznicama, te akutnu bol koja je uvjetovana neophodno potrebnom,
svakodnevnom njegom koZe. Danas postoje ucinkovita sredstva za
ublazavanje boli koja se, ovisno o intenzitetu i ucestalosti boli, prop-
isuju kod bolesnika s EB.



Njega koze

Pri pristupu osobi oboljeloj od EB moramo u svakom trenutku voditi
ratuna o tome koliko je njihova koZa osjetljiva na najmaniji pritisak,
trljanje ili gnjecenje. Dojence i malo dijete s EB nije dobro podizati tako
da ga se primi ispod pazuha. Dijete treba podi¢i tako da se jedna ruka
podmetne ispod straZnjice a druga ispod vrata i glave. Tako ¢e nastati
najmanja ostecenja na kozi.

Kupanje malih beba s EB moZe biti vrlo tesko i zamorno za roditelje
i dijete te se ne savjetuje provoditi svaki dan. Pomicanjem i trljanjem
koZe o kozu te koZe o kadicu mogu nastati novi mjehuri. Korisno je
kadicu u kojoj se dijete kupa obloziti mekanim, debelim ru¢nikom tako
da se sprijeci klizanje djeteta u kadi. Ne savjetuje se rutinska uporaba
anstiseptickih kupki, vec je dijete dovoljno oprati u toploj vodi uz upo-
rabu blagog djecjeg sapuna kojeg je najbolje nanijeti na ruku osobe
koja kupa dijete, a ne koristiti “trljacicu’.

Kod djece s EB savjetuje se koristenje pelena za jednokratnu upo-
rabu. Potrebno je ipak obratiti pozornost na rubove pelena, a ponekad
je korisno jednokratne pelene s unutarnje strane obloZiti mekanom
gazom. Svakako je vazna redovita zamjena mokrih pelena jer mokre,
nabubrene pelene povecavaju trenje, i pojavu mjehura.

Nokti kod nekih oblika EB mogu nedostajati ve¢ pri rodenju ili mogu
kasnije otpasti. Svakako je vazno voditi ratuna da nokti nisu dugacki
jer se dijete moze ozlijediti. Svakodnevno je potrebno pregledati cijelu
koZu te novo nastale mjehure prokinuti sterilnom iglom. Ne preporuca
se skinuti krov mjehura jer bi tako nastalo podru¢je ogoljele i vrlo bolne
rane. Mjehuri koji su ispunjeni krvlju tesko se isprazne ako se samo
probuse steriinom iglom. Takve mjehure nuzno je prokinuti sterilnim
Skarama. Skare je potrebno dobro oprati sapunom i vodom te kratko,
oko 5 minuta, prokuhati u vodi.

Zbrinjavanje rana koje nastanu kod bolesnika s EB moZe se pro-
voditi na vise nacina. Najc¢esce se primijenjuju vazelinske gaze (gaze
natopljene u vazelin), kako bi se sprijecilo ljepljenje gaze na kozu. Preko
ovakve gaze postavljaju se «obi¢ne» gaze koje se ucvrscuju elasti¢nim
mreZicama. Apsolutno je zabranjena primjena ljepljivih traka na kozu
osobe s EB. Nedostatak ovakvog nacina zbrinjavanja rana jest u tome
$to se mora provoditi svakodnevno.



Daleko je jednostavnija primjena Mepitela (silikonskih mreZica) na ciste
rane. Na opip su ove mrezice ljepljive ali ne ostecuju ranu i omogucuju
dobro cijeljenje. Na Mepitel se stavlja «obi¢na»gaza i sve se ucvrscuje
elasti¢nim mrezicama. Vanjska, «obi¢na» gaza mora se promijeniti sva-
kodnevno ili kada rana promoci, dok se Mepitel moZe na rani ostaviti
3 do 4 dana, ¢ime se osoba ne izlaze boli koja neminovno prati previ-
janje. Kreme i masti ometaju primjenu Mepitela te se ne smiju nanijeti
neposredno na ranu i oko rane pri njegovom koristenju.

Rane se Cesto inficiraju. Simptomi koji ukazuju da je rana inficirana
mogu biti jako vlazenje i pojava Zutog sekreta na rani te crvenilo oko
rane. Ovakve je rane dobro odistiti blagom, svjetlo ruZi¢astom, otopi-
nom hipermangana ili tripostotnom otopinom vodikovog peroksida.
Redovita uporaba antibiotskih masti moZe dovesti do stvaranja otpor-
nosti bakterija na uporabu lokalnih i sistemskih antibiotika pa se ne
savjetuje taj postupak.

Danas, na zalost, nije moguce izlijec¢enje bolesnika s EB. Intenzivan
razvoj medicine te molekularna i genetska istraZivanja koja su u ti-
jeku, medutim, daju nam nadu za buduc¢nost. Nova saznanja o bolesti
i moguc¢im komplikacijama, omogucavaju da predvidimo probleme,
da ih barem dijelom sprije¢imo, te ucinkovito lije¢imo. Stoga su oso-
bito vazne redovite kontrole bolesnika s EB. U Hrvatskoj imamo do-
bro izobrazen tim lije¢nika (dermatologe, pedijatare i kirurge razlicitih
subspecijalnosti, anesteziologe, stomatologe, oftalmologe, fizijatre i
druge), medicinskih sestara i stru¢njaka razlicitih specijalnosti (psiho-
loge, socijalne radnike, defektologe i druge) koji poznaju specificne
probleme bolesnika s EB.
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