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VYZNAM KOMPLEXNI PECE O PACIENTY
S EPIDERMOLYSIS BULLOSA CONGENITA
VE SPECIALIZOVANEM EB CENTRU CR

Semindf je soucasti DebRA International Congress 2009

OD ADAMA K EB CENTRU
V 21. STOLETI

Buckova Hana
EB Centrum CR, kozni oddéleni détské interni kliniky FN Brno
aLF MU v Brné

Epidermolysis bullosa congenita (EB) je vzicné
vrozené, dédi¢né onemocnéni, kdy puchyfe na kizi
a sliznicich vznikaji velmi snadno po lehkém tlaku, tfeni
nebo i spontdnné. EB je autosomalné dominantni, rece-
sivni onemocnéni nebo Casto jde o spontinni mutace.
Onemocnéni se projevi nejen na kiZzi, ale postihuje
v rizném rozsahu i vnitfni orgdny. Na svété Zije asi
500 000 lidi s touto vzicnou vrozenou vadou. Incidence
vyskytu EB se v jednotlivych zemich 1i$i. Pacienti s EB
potiebuji péci desitky specialisti riznych odbornosti. Pro-
to koncem 20. stoleti vznikla sit EB center (pfevazné 1
nebo 2 centra na jeden stit podle poc¢tu obyvatel), kde
0 pacienty pecuje tym specialistll riznych odbornosti.
Organizace DebRA pak pacientim poskytuje sluzby
socidlni, poradenské, spolupracuje s EB odborniky
a DebRA International.

EB se déli do 4 zékladnich skupin podle mista vzniku
puchyti: simplex (puchyf vznikd intraepidermalné),
junkéni (puchyt vznikd v oblasti lamina lucida bazalni
membrany), dystroficka (k rozvolnéni dochazi pod lamina
densa bazalni membrany) a sy Kindlerové. RozliSujeme
vice nez 30 typt EB. Simplex formy, vyjma podtfidy
suprabazdlni, se fadi k t€ém leh¢im EB bez orgdnového
postiZzeni. Naopak junk¢ni a dystrofické formy kromé
vyraznych zmén na kiZi aZ mutilujicich projevl maji
i ¢etné postiZzeni vnitfnich organt. Diive se typ EB stanovil

pouze podle klinického obrazu, pak podle histologického
vySetieni (optické a elektronové mikroskopie). Nyni jsou
v diagnostice v histologickém vySetfeni nezastupitelné
metody imunohistochemické a poznatky molekularni
biologie. EB je projevem mutaci 13 gent, které zpiisobi
poruchu riiznych proteinovych souc¢asti dermoepidermél-
ni junkce. Tyto nové poznatky vedly k vyznamnému zpres-
néni diagnostiky EB s moZnosti prenatalni diagnostiky,
genetického poradenstvi, event. preimplanta¢niho gene-
tického vySetieni. Moderni diagnostické metody nam
umoziuji stanovit typ EB jiZ u novorozence, kde se klin-
ické projevy na kuzi prekryvaji. PéCe o novorozence s EB
ve specializovaném centru sniZuje mortalitu t€chto déti na
infekce, sepsi. Velkym nebezpecim u pacientli s EB je
spinoceluldrni karcinom, ktery je velmi invazivni; vysky-
tuje se zejména u recesivni dystrofické formy jiz od 20.
roku véku, a to pfevdzné na dolnich koncetinach.

V EB Centru CR je koncentrovéano 143 pacientii s EB,
o které pecuje tym odbornikl. Tim se pfedchazi zdvaznym
komplikacim, hospitalizacim a vyrazné se zlepSila kvalita
Zivota pacientl s timto zdvaZznym onemocnénim. Velmi
dalezitym ¢lankem v komplexni péci o pacienty s EB je
spolupréce specialisti EB Centra s obvodnimi lékafi, der-
matology a dalSimi specialisty z mista bydliSt¢ pacienta.
To vSe zahrnujeme do terapie symptomatické. Kauzalni je
terapie genova.

DebRA International podporuje vyzkum genové terapie
ve Spickovych centrech stovkami milionid eur roéné. Diky
tomu se poznatky o EB stile vyviji. K objasnéni pestrych
obrazti u EB pfispivaji i registry pacienti, které shro-
maZzduji potfebna data klinickd a laboratorni. EB centrum
CR pracovalo na vytvoreni registru pacientti s EB posled-
ni dva roky se zdmérem pfipojit data z registru
k mezinarodni siti.
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JAK KUZI OSETROVAT A CIM

Kittlerova E., Svobodova N.
EB Centrum, PAC a kozni oddéleni détské interni kliniky FN
Brno

Prace EB sester v ambulantnim provozu i za hospita-
lizace je specifickd, ¢asové narocnd, vyZaduje sledovani
novinek tykajicich se oSetfovaci techniky u EB pacientt,
teoretické znalosti o EB, empatii, schopnost naslouchat
pacientim a jejich rodicim. Pfevaha pacientd je
v ambulantni péci, k hospitalizaci se pacienti pfijimaji
v ptipad€ zadvazného zhorSeni (na JIP), pfi dilataci jicnu
nebo odseparovani prstil.

EB sestra spolupracuje s 1ékatem, podili se na oSetfent,
je v izkém kontaktu s rodinou pacienti.

Hlavnim tkolem EB sester je edukace rodicu, jak o dité
pecovat, seznamovat je s vhodnou oSetfovaci technikou,
aby se co nejvice eliminovala tvorba puchyfi a defektd na
kuazi, predchézelo se jizveni loZisek, sristim prsti. Doba
oSetieni u zdvaznych typ EB trva i 3 hodiny denné. EB
sestra se snaZi zapojit pacienta do oSetfeni, pfedava pacien-
thm a rodiné s EB své zkuSenosti. Kontakt EB sestry
s pacientem a rodinou za¢ind jiZ v novorozeneckém véku.
Péce o dité s generalizovanou formou EB zasidhne chod
celé rodiny. Dité pfevazné vyZaduje celodenni pé¢i matky,
ktera zGstava s ditétem doma, coZ ma negativni ekonom-
icky dopad na rodinu. Prace EB sester je v tymu specialistil
nezastupitelna.

LECBA BOLESTI A CELKOVA
ANESTEZIE U PACIENTU
S EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Pavlikova Jarmila
EB Centrum, ambulance lécby bolesti, KDAR FN Brno

Lécba bolesti u déti i dospélych s epidermolysis bullosa
(EB) ztistava stdle velice obtizna. Fyzicka bolest se z velké
¢asti podili na celkovém utrpeni téchto pacientd. Opako-
vand bolest u malych déti vyvolava hyperexcitaci NMDA
receptorl a excitaci aminokyselinovych receptort. Cela
kaskada téchto zmén konci u téchto déti vzristajici senzi-
tivitou k bolesti a zvySenou dzkosti. Kazdodenni koupel,
oSetfovani, pohyb, cvi€eni, ale i polykani a defekace dité
vycCerpava. Celkovému obrazu dominuje zména chovani
nemocného, ktery je depresivni, podraZdény, unaveny,
zeslably a citi se vylouceny ze Zivota zdravych.

Terapie této hlavné procedurdlni bolesti v domacim
prostiedi je sloZitd. Ve vétSiné pfipadll je mozné vystacit
s neopioidnimi analgetiky, tedy paracetamolem,
a nesteroidnimi antiflogistiky. Vhodné lékové formy jsou
sirupy, kapky a ¢ipky. U téZ8ich forem onemocnéni je nut-
né sahnout po slabych, ale i silnych opioidech.
V zahranicni literatuie se doporucuje podavani slabého
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opioidu — kodeinu — od 1 roku. U nds neni vhodn4 lékova
forma pro tyto déti. PouZivdme tedy jiny slaby opioid —
tramadol v kapkach. Silnou bolest je nutné 1éc¢it silnymi
opioidy a i zde nardZime u malych pacientli na problém.
K dispozici je morfin magistraliter v kapkach, tablety maji
velkou gramidz a Spatné se polykaji. Néplast je kon-
traindikovana vzhledem k zakladnimu onemocnéni. Slib-
nym lékem je fentanylcitrat pro bukélni transmukozni
aplikaci (BTFC), vyborny v 1é¢bé proceduralni a prilomo-
vé bolesti trvajici déle neZ 30 min. Aplikace trva asi
14 minut, maximalni G¢inek nastava za 10 az 15 minut.
Navic m4 fentanyl vétsi bezpec¢nostni profil neZ morfin.

Vyskyt neZddoucich tcinkl opioidi — nauzey, vomitu,
obstipace, ale bohuZel i pruritu — je nepfijemnou komp-
likaci 1é¢by a Casto pfi¢inou vysazeni analgetické 1écby
samotnym pacientem. Proto je daleZité vhodnou 1écbou
v€as témto potiZim predchazet.

Nektefi pacienti se musi podrobit opera¢nimu zakroku,
ktery velice Casto souvisi se zdkladnim onemocnénim, ale
muZe se jednat i o jakykoliv akutni vykon, napf. pii akut-
ni pifihodé€ bfisni. Perioperacni péce o tyto pacienty je dik-
ladné propracovand. V posledni dobé jsou vyznamnym
piinosem nové obvazové materidly. Pooperacni analgezie
je planovéna s ohledem na nutné pooperacni pfevazy.

Dusledny boj s bolesti témto pacientim vyznamné
zvySuje kvalitu Zivota.

PORUCHY VYZIVY U PACIENTU
S EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Dastych Milan

EB Centrum, Interni gastroenterologickd klinika, FN Brno

Pfi¢iny vzniku malnutrice u pacientli s EB souvisi
s omezenim piijmu potravin v diisledku postiZeni chrupu,
jizvenim v duting ustni, zhorSeni chufovych vjemi
a postiZzeni jicnu jizevnatymi ziZenimi. V nékterych pii-
padech muZe dojit k rozvoji zanétu tlustého stfeva, coz
stav déle zhorSuje. Druhou pfic¢inou rozvoje podvyZivy je
rozvoj vieobecné zanétlivé reakce organismu (katabolis-
mus) v dasledku hojeni koZnich, ¢asto infikovanych, ran.
Vysledkem tohoto hojivé-obranného procesu organismu je
zvySovani potfeby bilkovin, vitamin® a stopovych prvki.
Kombinaci obou vySe uvedenych pficin je rozvoj a fixace
proteino-energetické malnutrice s deficity stopovych prvki
(Zn, Se, Fe), vitaminu (vit C, A, E, D) a bilkovin.

Vlastnim dopadem vzniklé malnutrice je zhorSeni hojeni
koZnich 1€zi, zvySend nachylnost k celkovym (mocové,
plicni) a rannym infekcim v disledku inhibice imunitniho
systému. Deficit svali se projevuje celkovou slabosti,
dekondici, nizkou toleranci fyzické zitéZe a mize vést aZ
k nepohyblivosti. K celkové slabosti prispiva ¢asto piitom-
nd anémie, kterd patii také k projeviim podvyZzivy. Dochézi
k potlaceni hormonélnich cykld, coZ se u Zen miZe proje-
vit jako vymizeni menses. K nepfehlédnutelnému projevu
malnutrice u déti patii zpomaleni rastu.

Cesko-slovenska dermatologie
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Pozitivni ovlivnéni pfitomné malnutrice tak vede
k celkovému zlepSeni stavu pacientl s EB, a to jak ve
smyslu zlepSeni hojeni koZnich 1ézi, zvySeni svalové sily,
posileni imunitniho systému, tak ve smyslu zlepSeni
celkové kvality zivota. Vyznamnym krokem v péci
o pacienty s EB je diagnostika malnutrice a nésledné jeji
lécba  vCetné pravidelného sledovini pacientt.
K diagnostice podvyZivy slouZi jednoducha antropomet-
rickd vySetieni (vaha, vySka, obvod paZe, sila stisku ruky),
analyza jidelni¢ku s vypoctem mnozstvi pfijatych kalorii,
zhodnoceni vihového ubytku Ci prirGstku v urcitém
¢asovém obdobi a zdkladni laboratorni vySetieni. V 1é¢bé
podvyZivy vyuZivime upravu jidelnicku po konzultaci
s dietni sestrou, obohaceni potravy koncentraty bilkovin
(Protifar) ¢i cukr@i (Fantomalt), dopliikovou enterdlni
vyZivu (sipping), Gplnou enterdlni vyZivu (jejunostomie,
gastrostomie) a uplnou parenterdlni vyZzivu.

VYZIVA DETI S EB

Havlickova A., Hlouskova E., Halbrstatova M.
EB centrum CR, Détskd interni klinika FN Brno
o0.s. DebRA CR

VyZiva je pro kazdého ¢lovéka nedilnou soucésti Zivota.
U lidi s EB jde vSak i o 1é¢ebny prvek, ktery by se nemél
predevsim u déti podceriovat. Latky, které jsou obsazeny
ve stravé, mohou zlepS$it hojeni defektt na kiZi i na
sliznicich zaZivaciho traktu. VyZiva déti s EB by méla byt
predevsim bohatd na bilkoviny, polysacharidy, vitaminy,
Zelezo, selen, zinek a nenasycené mastné kyseliny. Je vel-
mi daleZité vybirat takové potraviny, kde jsou obsaZeny
v dostate¢ném mnoZstvi potfebné latky.

V roce 2007 az 2008 byla provedena pilotni studie,
jejimz hlavnim cilem bylo zjistit energetickou hodnotu
stravy a zastoupeni jednotlivych Zivin, minerdlnich latek
a vitamin® u déti s epidermolysis bullosa congenita ve
véku 1-18 let.

Vyslednd zjiSténi jsou zaloZena na rozborech dat
30,6 % vzorku détskych pacientii s nemoci EBC v Ceské
republice. PouZita byla objektivni i subjektivni pozorovani
u dvou forem této nemoci s rozdilnymi klinickymi projevy
(EBD, EBS).

Détskych pacientll s podvyZivou bylo v celém sle-
dovaném souboru 71 % (EBD 92 % a EBS 43 %). Tézka
podvyZiva byla zjiSténa pouze u dystrofické formy epider-
molysis bulossa congenita (EBD), a to u 42 % déti
s podvyzivou. Jeden détsky pacient (EBS) byl schopen
pokryt svoji energetickou potfebu pouze stravou, jeden
pacient (EBD) stravou a sippingem.

Kombinace zvySenych pozadavkd na vyZivu pacientl
s onemocnénim EBC a sniZeného pfijmu potravy vlivem
nemoci zapficifiuje zdlouhavé hojeni ran a zptisobuje pod-
vyZivu u téchto déti. Tato situace je velmi stresujici jak pro
rodice, tak pro samotné dité. Je tedy duleZité, aby se otdz-
ka vyZivy feSila od co nejranéj$iho véku ditéte.
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VYZNAM FYZIOTERAPIE
U EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Brauner Radek, Vojkovska Patricie
EB Centrum, Détské rehabilitacni odd. FN Brno

Fyzioterapie — 1léCebnd rehabilitace — je nedilnou
soucasti komplexni 1é¢by u déti s epidermolysis bulosa
cong. Jeji indikace jsou obecné a specifické. K obecnym
fadime napf. motorickou stimulaci, zlepSeni pohybové
koordinace, zvySovani télesné kondice, korekci vadného
drZeni téla, nacvik spravného stereotypu dychéani. Speci-
fické indikace zahrnuji péci o ruku se stimulaci jemné
i hrubé motoriky, prevenci kontraktur a srasti, orofacialni
rehabilitaci, cviky k optimalizaci funkce svalového dna
panevniho a dalsi.

Rehabilita¢ni postupy jsou individudlné pfizptisobeny
kazdému ditéti. Berou v tivahu vék ditéte, rozsah postiZent,
spoluprici rodicu, ditéte a dalsi aspekty. Z jednotlivych
rehabilitacnich postupll vyuzivdme 1écebnou télesnou
vychovu, mékké techniky a jako dopln€k i prostfedky
fyzikédlni mediciny — magnetoterapii, soft laser, VAS,
BEMER 3000.

Realizace rehabilita¢nich procedur probiha v idedlnim
pfipadé v sektorovych rehabilitacnich zatizenich se super-
vizi détského rehabilitatniho odd. v ramci EB Centra.
VZzdy usilujeme o aktivni zapojeni rodict i samotnych déti
do rehabilitacniho procesu a provadéni rehabilitacnich
ukonll v domacim prostiedi.

Uzce spolupracujeme s pracovisti protetickymi, zajistu-
jicimi ortézy, zdravotni obuv a ostatni kompenzacni
pomtcky.

V $ir§im slova vyznamu zahrnuje rehabilitace nejen
sloZku 1é¢ebnou, ale i socidlni, pedagogickou a pracovni.

Pozitivni 1éCebné vysledky nejsou myslitelné bez
mezioborové spoluprice.

CHIRURGICKA LECBA PACIENTU
S EPIDERMOLYSIS BULLOSA
DYSTROPHICA

Vokurkova Jitka

Klinika popdlenin a rekonstrukcni chirurgie FN Brno
Lékarskd fakulta MU Brno

EB Centrum, FN Brno

Pacienti s onemocnénim epidermolysis bullosa con-
genita (EB) mohou mit rizné projevy onemocnéni kvuli
velké variabilité typt postiZeni.
Plasticky chirurg se v rdmci mezioborové spoluprace

v EB Centru setkdva s nékolika typy pacienti:

e dispenzarizuje a 16¢i déti s recesivni dystrofickou epi-
dermolysis bullosa (rDEB),

e chirurgicky udrZuje funk¢nost ruky u pacientlt s DEB
a koordinuje naslednou 1é¢bu s trvalou fyzioterapit,

286

—b—



dermatologie 5.09:Sestava 1

16.10.2009 13:46 Stranka 287

e chirurgicky 1é¢i chronické defekty koZniho krytu
u viech typt EB,

 chirurgicky 1€¢i defekty a srlisty na obliceji u pacientl
s EB,

e koordinuje a provadi chirurgickou 1éc¢bu koZnich
a koncetinovych niadort u EB.

Pacienti s DEB jsou dispenzarizovani a 1éeni v ramci
multioborového EB Centra ve FN Brno. Je kladen diiraz na
pravidelnou péci postiZzené kize od novorozeneckého
véku, kterou sleduje dermatolog. Déti s recesivni dystrofic-
kou epidermolysis bullosa (rDEB), forma Hallopeau Sie-
mens — podléhaji od raného détstvi vzniku malo funk&ni
ruky. Prsty jizvenim na volarni strané vytvareji flek¢ni
kontraktury a srastaji v pseudosyndaktylie. Bez terapie
kon¢i vétSina rukou jako bezprsty ,,zamotek*. Prevence
vzniku flek¢nich kontraktur a pseudosyndaktylii je zajiSto-
vana pravidelnym vyvazovinim a dlahovanim ve spolu-
préci s rehabilitaénim pracovnikem a rodi¢em. Pokud neni
prevence dostate¢nd nebo je u pacienta vyraznd akrilni
forma postiZeni, je nutné jiz v pfedSkolnim véku pfistou-
pit k chirurgické separaci prstil a uvolnéni flek¢nich kon-
traktur prstd a addukéniho postaveni palce. Nasleduje
dlouhodobé dlahovani a cviceni.

Pacienti jsou sledovani v 3mésicnich intervalech a jsou
upravovany sestavy cvic¢eni a polohovani na dlaze dle
aktudlniho stavu. Détem, u kterych dennodenni péce neni
provadéna (vétSinou socidlni divody), je umoZnén 1éceb-
ny rehabilitacni pobyt pro stabilizaci uchopové funkce.

V dospélosti je nejvice pacientll dispenzarizoviano
a léCeno pro chirurgickou 1é¢bu chronickych defektt
a jejich malignich zmén.

Individudlni pfistup ke kazdému nemocnému je nezbyt-
ny a je nutnd uc¢innd mezioborova spoluprice a soucasné
koordinace v centru pro EB.

PSYCHOTERAPIE - UCINNY LEK

Horka Tatjana
Soukromd psychiatricko-psychologickd a psychoterapeutickd
ambulance

Prezentace Psychoterapie — t¢inny 1€k otevird téma, jak
je mozné pomoci prostfednictvim rodinné terapie nebo
i individudlni psychoterapie rodindm, kde se vyskytlo
zavazné onemocnéni, v tomto pfipad€ epidermolysis bul-
losa congenita. Autorka je détskou a dorostovou psychia-
trickou, ale jeji hlavni naplni v poslednich 9 letech je
rodinnd terapie. Rodinnd terapie objevuje Casto cesty
k uzdraveni celého rodinného systému ,pouze® tera-
peutickym rozhovorem.

Prvni setkani MUDr. T. Horké s touto zadvaznou diagno-
zou EB bylo ve Fakultni nemocnici v Brn€ na pracovisti
détské mediciny ve spoluprici s primarkou MUDr. Hanou
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Buckovou, Ph.D., ktera také autorku na seminéi pozvala.

Autorka se setkdva i dnes s ndzorem, Ze psychoterapie
je pro klienty stigmatizujici a ,,zavani* tim, Ze budou jed-
notlivi ¢lenové rodiny ,,0zna¢kovani* psychiatrickou diag-
nozou, a jejich rodina prece ma dit€ jen s télesnym
onemocnénim (nadorem, koznim onemocnénim, vrozenou
vyvojovou vadou, postizenim kloubi aj.).

Na zakladé€ Cetnych zkuSenosti (hlavné z oddéleni dét-
ské onkologie — psychiatr-konzilidi' v letech 1999-2004)
autorka povaZuje psychoterapii za t¢inny podplrny 1€k,
tak jako jsou medikamenty nebo chirurgicky zékrok. Dom-
nivd se, Ze psychoterapie patii ke komplexni péci
0 pacienty, a obzvlast s tak vzacnou nemoci, jako je epider-
molysis bullosa. U téchto rodin je na prvnim misté
suportivni péce o rodiCe, zejména o pecujici osobu, coz
byva nejcastéji matka.

Rodinna terapie (RT) pracuje pomoci rozhovoru
a sdileni jednotlivych ¢leni rodiny a spole¢né s nimi hleda
cestu a zdroje dalSiho fungovéni rodiny. Terapeuticka
sezeni reflektuji otdzky, které dand rodina a dany pacient
v aktudlnim Case povaZzuje za dileZité. V terapii je namisté
respektovat rodinu a jejich pfani, o ¢em by rodina potiebo-
vala a chtéla hovofit, a naopak, o ¢em mluvit zdsadné
nechce. ZkuSenosti z rodinnych terapii ukazuji, Ze rodice
maji tendenci pfecetiovat shodnost svych nizort s ndzory
svych déti. Napf. matka si nedovede pfedstavit, jak dité
zvladne dochdzku mezi zdravé vrstevniky a zda se nebude
citit handicapovéno, a dité referuje, Ze je ,,zvyklé*“ na svo-
ji nemoc, nema jinou zkuSenost, zdravé nikdy nebylo
a mezi déti chce. Otec se nemuZe smifit s té€Zkou nemoci,
tak se radéji stdhne do pracovniho svéta. ..

Nékdy vidime identifikaci matek s jejich détmi a déti tak-
to mohou nevédomé plnit o¢ekdvani matky, a ne svoje prani.
RT miiZe mnohdy otevfit v§em ¢lenim nové pohledy na
jejich vlastni prozitky a hlavné poznéni, Ze kazdy jed-
notlivec jinak situaci zvlada, proZiva a potebuje jiné tempo
neZ ten druhy (metafora ,,auta*). RT miZe probihat s celou
rodinou, pouze s manzelskym pirem nebo napf. jen
s matkou v individudlni terapii. RT ma casto podpirny
charakter — uznani, oceniovani snah a feSeni. Jednim z cila
RT je hledani toho, na ¢em se da stavét a podporovat,
a rozvijeni toho, co v systému rodiny a jejich vztazich fun-
guje, a hlavné zlepSeni ,,zdravotniho stavu* rodiny. V RT
s détmi, které uZ mohou komunikovat, se miZeme dozvédét,
jak dité vnima svoji nemoc, co si o ni mysli, co uZ o nemoci
vi apod.

V RT nékdy pozorujeme, Ze je jazyk rodiny soustiedén
pfedevsim na télo, na bolest, ale co dité trapi a jak se citi
duSevné, to miZe byt opomijeno ... Rodinny terapeut je
v rodiné hostem a pozorovatelem jejiho jedouciho ,auta®.
RT ma pfistup, ktery neodsuzuje, nehodnoti, neodmita, ale
je akceptujici, dava prostor pro vyjadieni potfeb vSech
zucCastnénych.

V rodinné terapii je klicovy Zivotni pfibéh dané rodiny
a jeho vliv na vzajemné vztahy a o¢ekavani.

Cesko-slovenska dermatologie
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PROC VCASNE GENETICKE
PORADENSTVI

Gaillyova Renata
EB Centrum, Oddélent lékarskeé genetiky, FN Brno

Epidermolysis bullosa (EB) congenita je heterogenni
skupinou dédi¢nych onemocnéni, kterd se odliSuji nejen
klinickymi projevy a jejich zdvaZznosti, ale jsou zptisobe-
na mutacemi v rdznych genech a maji rGzné typy
dédic¢nosti.

V soucasné dobé spada tato vzacna skupina zdvaznych
onemocnéni kiize mezi choroby, pro které zatim neexistu-
je kauzdlni terapie. Pfesto plati zdsada mediciny — pouze
spravné diagnostikované onemocnéni miZzeme spravné
1écit. V pripadé EB a genetického poradenstvi 1ze potom
toto tvrzeni modifikovat — pouze v rodindch, kde
u pacienta je spravné diagnostikovin typ EB, kde je
nalezena (nebo jsou nalezeny) pfi¢inné mutace
v pfislu§ném genu, miZeme nabidnout v rdmci genetic-
kého poradenstvi a prenatilni diagnostiky cilena vySetieni
dal$ich ptfibuznych nebo plodu a tim vyznamné sniZit
pravdépodobnost opakovaného vyskytu onemocnéni
v roding.

Pro rodiny je tak dualeZité potvrdit typ onemocnéni EB
na molekuldrni drovni. Pro preventivni vyhledavani
zdravych pfenaSect v rodindch s vyskytem EB, ptipadné
pro vySetfeni plodi z plodové vody, choria nebo pro
vySetfeni embrya pomoci preimplantacni genetické diag-
nostiky, jsou pak vyuZivany vysledky DNA analyzy.

DNA analyza pacienta s EB je velmi zdlouhavé
a ndkladné vySetfeni, vyZaduje prohleddvani dlouhych
gend, ve kterych vétSinou nejsou znamy oblasti s Castéj$im
vyskytem mutaci. V piipad€, Ze u nemocného jsou mutace
jiz detekovany, l1ze potom rychleji a s niz§imi finan¢nimi
ndklady vySetfovat dalsi pfibuzné, pfipadné vyuZzit DNA
analyzu pro prenatdlni vySetfeni.

DNA analyzu je tieba v rodinidch provadét pred
planovanim t€hotenstvi. VySetfeni na irovni DNA analyzy
ma byt vZdy doplnéno genetickym poradenstvim, aby rodi-
na spravné pochopila jak charakter dédi¢nosti onemocnéni,
tak moZnosti molekularnégenetickych vySetfeni a také
rizika opakovani onemocnéni pro dalsi pfibuzné ¢i dalsi
sourozence pacienta. Rovnéz je tfeba, aby rodina, kterd
planuje vyuZit postupy invazivni prenatdlni diagnostiky,
byla spravné informovana o celém postupu vySetfenti,
0 jeho moZnostech, rizicich a technice.

Genetické poradenstvi nabizime rodindm vSech pacien-
ti EB Centra CR. DNA analyzu EB simplex a EB dys-
trophica provadime v laboratofich CMBGT ve FN Brno,
pro pacienty s junkéni formou EB vyuZivame mezindrod-
ni spoluprice. Prenatdlni vySetfeni bylo provedeno
v naSich laboratotich jiz tfikrat, pro dvé rodiny jsme
vyuZzili mozZnosti prenatdlnitho vySetifeni v EB-Haus
v Salzburgu.

CO PRINASI DEBRA CR
PACIENTUM, PROC SPOLUPRACE
S EB CENTREM

Hrudkova Magda
predsedkyné DebRA CR

DebRA CR je jediné ob&anské sdruzeni v CR, jehoZ
cilovou skupinou jsou pouze lidé Zijici s epidermolysis
bullosa congenita a jejich rodiny. Od svého zaloZeni v roce
2004 je DebRA CR velice tizce napojena na mezioborovy
tym odbornikil, tzv. EB Centrum. O zaloZeni DebRA CR
se zaslouZila prim. MUDr. Hana Buckov4, PhD., koordiné-
torka ¢innosti klinického EB Centra a odborna garantka
DebRA CR.

DebRA CR systematicky pracuje na zvySovéni kvality
Zivota lidi s EB. Tato ¢innost se dd zafadit to Ctyf zdklad-
nich sméra:
 socidlni poradenstvi a dalSi aktivity pro lidi Zijici s EB,
e spoluprice s klinickym EB Centrem,

e informacni kampani zaméfend na lidi Zijici s EB,
odbornou verejnost, Sirokou vetejnost,
e mezindrodni spoluprice v rdmci stfe$ni organizace

DEBRA International.

V soucasné dobé poskytuje lidem s EB a jejich rodindm
socidlni poradenstvi socidlni pracovnice, kterd je zamést-
nankyni DebRA CR a ktera zéroveii koordinuje dal3i aktiv-
ity pfinosné pro zvySovani kvality Zivota lidi s EB. Jedna
se napf. o kazdoro¢ni pofadani konference pro rodiny
s EB, zotavovaciho tydenniho pobytu, relaxa¢niho
a rekondi¢niho vikendu. DebRA CR se snaZi lidem s EB
pomadhat i materidlné — je organizovdna vefejnd sbirka,
kterd se zaméfuje na shanéni penéz pro zakoupeni riiznych
pomtcek — notebook pro déti, kterym zacinaji sriistat prsty
a nemohou uz dobfe psit ve Skole, postele se zdravotni
matraci, dokonce i pfimotsky pobyt pro velmi téZce
postiZenou holcicku.

Podpora klinického EB Centra neni realizovina pouze
materidlni pomoci, ale DebRA CR se snaZi jednotlivym
specialistim poskytnout také mozZnost vzdélavani
v problematice EB, vét§inou na zahranic¢nich vzdélavacich
akcich (Geneskin courses v Salzburgu, EB Professionals
Symposium ve Stockholmu, GeneSkin Course v Gronin-
genu apod.).

Mezinarodni spolupréce a aktivni ucast na kongresech
DEBRA International letos vrcholi pofdddnim pravé
vyro¢niho mezinarodniho kongresu DEBRA International
v Praze.

DebRA CR financuje své aktivity ze statnich dotaci
(MPSV CR, MZ CR, VVZPO), z vlastnich benefi¢nich
aktivit (golfovy turnaj, vystavy, setkini pro partnery), ze
sponzorskych dartl, z darti individudlnich a anonymnich
déarct, z vlastni prodejni ¢innosti (obrdzky, kalendére,
pohlednice).

Patronkou DebRA CR je od roku 2007 here¢ka Jitka
Cvancarova.
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