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ORPHA: 304
Esinemissagedus 1-9:1 000 000

Ulevaade

Bulloosse epidermoliilisi (EB) simplex vorm on haruldane parilik haigus, mida iseloomustab
habras nahk ja hodrdumiskohtadel tekkivad villid. Tavaliselt on haiguse vorm kerge: villidest
haaratud ala piirdub peopesade ja jalataldadega ning pdhjustab enim vaevusi kuumade
ilmadega. Teiste vormide korral vdib villide teke olla laialdasem ja need vdivad moodustuda
ka suudones. Koige raskema kuluga (Dowling-Meara) vormil on patsientide keha aastaringselt
laialdaselt villidega kaetud.

Bulloosne epidermoliiiis ei ole nakkushaigus ja ei ole ka pS&hjustatud allergilisest reaktsioonist.

Tekkepohjused

Naha pealmise osa (epidermise) moodustavad kihtidena paiknevad rakud, milles sisalduvad
erinevat tllpi keratiinid annavad neile tugevuse ja kuju. EB simplex korral on Uihes neist
keratiini tiiipidest funktsioonihdire. Valgu funktsioonihdire omakorda pdhjustab naharakkude
kahjustust: nad on sellest tingitult vastuvétlikumad villide tekkele — kahjustuse korral rakud
eemalduvad (ksteisest ja nende vahele koguneb vedelik. Niisugust funktsioonihadiret
pohjustavad muutused teatud geenides (KRT5, KRT14 voi PLEC), millest mGned muutused on
levinumad ja teised haruldasemad.

Kliiniline pilt

EB simplex vormi peamine tunnus on naha hédrdumisest pdhjustatud villide teke, millega voib
kaasneda valu. EB simplex vormi korral moodustuvad villid ndevad valja samasugused nagu
tavalised hodrdumisest pShjustatud villid haigusest mittehaaratud isikul. Villide suurus voib
olla varieeruv, aga tavaliselt on need kuni 2 cm ldbim&dduga ja paranevad armi jatmata.
Generaliseerunud raske EB simplex vormi korral kipuvad villid moodustuma kobaratena,
paranemisjargselt jadb neist pigmenteerunud (tavanahast tumedam) ala. Haigusele vGib
iseloomulik olla paksenenud nahk peopesadel ja jalataldadel, eriti generaliseerunud raske EB
simplex vormi korral. Lisaks voivad kiilined pakseneda ja deformeeruda.

Patsiendi vanus villide esmakordsel tekkel s6ltub EB simplex alatiiibist. Kdige sagedamini
tekivad villid esmakordselt varases lapsepdlves, harvem kohe pérast stindi véi taiskasvanueas.
Varases lapsepdlves moodustuvad villid peamiselt hddrdumiskohtades, naiteks mahkmete
elastsete osade all voi katel ja pdlvedel, kui laps hakkab roomama. Hiljem hakkavad villid
tekkima jalataldadel juba lihikeste vahemaade ldbimise jargselt. Kirjutamisvahend véib
pOhjustada villide moodustumist sormedele (eriti lastel). Villid voivad tekkida riiete
hodrdumispiirkondadesse, nt voo, krae alla. Kuumad toidud ja joogid voivad pShjustada villide
moodustumist suus. Palavad ilmad omakorda vdimeldavad villide moodustumist, seejuures
on sage probleem sekundaarne pdletiku teke. Osal patsientidel voib talveperiooditi ville



hoopiski mitte tekkida. Kuigi villide teke on tldjuhul eluaegne probleem, véib simptomaatika
vanuse kasvades vdaheneda.

Generaliseerunud raske EB simplex vormi korral moodustuvad villid esmakordselt mdne paeva
jooksul peale siundi ja need vdivad esineda kdikjal Gle keha. Haigusest haaratud imik vdib
esimestel elukuudel olla vaga halvas Uldseisundis, kuid tavaliselt seisund hiljem paraneb.
Nimetatud EB simplex vormi siimptomaatika voib varases lapseeas sageli oluliselt vaheneda.
Osadel patsientidel voib villide moodustumine palavikuga kulgeva haiguse korral ajutiselt
peatuda.

Parandumine

EB simplex parandub edasi autosomaal-dominantselt (vt joonis 1), mis tahendab, et haiguse
avaldumiseks piisab muutusest vaid tihes geeni alleelis. Autosoom-dominantne muutus vdib
olla de novo ehk uustekkeline ning sel juhul kumbki vanematest muutust ei kanna.
Geenimuutusega isik parandab siindroomi oma jarglasele 50% tdendosusega. Autosoomne
tdhendab, et muutus on autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning
seetdttu mdjutab haigus mdlemat sugu vordselt.

On ka haruldasemaid EB simplex alatiilipe, mis paranduvad edasi autosomaal-retsessiivselt (vt
joonis 2). Retsessiivne tahendab, et haigus avaldub, kui haigestunul on mdlemas geenialleelis
haigust pohjustav muutus. Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem Uhes alleelis
haigusseoselist muutust, kuid teine alleel on muutuseta ja vanematel seega haigus ei avaldu
ning neid nimetatakse haiguse kandjateks. Kui mdlemad vanemad on haiguse kandjad, siis iga
raseduse korral on 25% tGendosus, et laps parib muutuse mdolemalalt vanemalt ja tal esineb
EB simplex.
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Jalgimine, ravi ja soovitused

Vanematel lastel ja tdiskasvanutel saab EB simplex vormi lldjuhtudel diagnoosida haiguse
eelloo (eriti kui keegi perekonnast on haigusest haaratud) ja villide leviku alusel. Juhul kui
diagnoos pole kindel (sageli imikutel) vGidakse votta nahabiopsia ja/v0i vereproov muutusega
geenide tuvastamiseks. Kuigi viimase paarikimne aasta jooksul on teadlikkus EB simplex
vormist ja olemusest oluliselt tdusnud, puudub sellele hetkel tervistav ravi. Ulemaailmselt
tehakse palju uurimist6dd, lootuses leida efektiivset ravi.

Meditsiinitootaja selgitab patsiendile parimat viisi villidega toimetulemiseks. Tavaliselt
soovitatakse tekkinud villid steriilse ndelaga labi torgata. Imikute puhul on véaga oluline
ettevaatlik kasitlemine ja mittekleepuva haavalapi kasutamine. Vanematel lastel ja
taiskasvanutel ei pruugi haavalapi kasutamine vajalik olla. Juhul kui see on vajalik, on tahtis
valida mittekleepuv toode, et haavalapi eemaldamisel nahka mitte kahjustada. Sobivad on
naiteks silikoonkihiga plaastrid/haavalapid, mida on lihtne eemaldada, ja hudrogeel
plaastrid/haavalapid, millel on jahutav ning nahka rahustav toime. Kasu v&ib olla peopesadel
ja jalataldadel higistamist vahendavatest toodetest.

Séltuvalt haiguse raskusastmest vdib olla vajalik mitme spetsialisti, sh dermatoloogi, lastearsti,
meditsiiniodede ja toitumisterapeudi osalemine raviprotsessis. Olulisel kohal on valuravi.
Valige pehmed, mugavalt istuvad nahast jalandud ja kandke kaasas vahetusjalatseid. Valtige
jalgade liigset soojenemist ja piirake kdndimist ning kaelist tegevust vastavalt isiklikule
haiguskogemusele. Riided vodiksid olla vabalt istuvad. Antiseptiliste pesemisvahendite
kasutamine voib aidata vahendada sekundaarse infektsiooni riski. Kui Teil on EB simplex
vormiga laps, teavitage lasteaeda/kooli haiguse olemusest ja veenduge, et Teie lapsega
tegelevad haridusspetsialistid mdistavad haigusest tulenevaid eripéarasid ja tegevuspiiranguid.

Prognoos
Prognoos soltub haiguse alatlilibist. Enamasti ei ole patsientide eluiga haigusest mdjutatud,
kuid mdningate alavormide puhul vdib esineda ka surma noores eas.
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