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Epidermollysis bullosa (Epidermolysis
Bullosa, EB)

grupa choréb uwarunkowanych genetycznie, charakteryzujgce sie nadmierng podatnoscig skory

i bton Sluzowych na urazy

wystepowanie zwigzane jest z mutacjg gendw, kodujacych czasteczki adhezyjne lub inne
biatka strukturalne warunkujgce potaczenie naskoérka i skory.

szacunkowa czestos¢ wystepowania 1 na 50 000 zywych urodzen

podziat w zaleznosci od poziomu, na ktdrym powstajg pecherze w skorze: na 4 gtdwne typy:
(EB Simplex, EBS) — najczesciej wystepujaca
(Junctional EB, JEB),
(Dystrophic EB, DEB): dominujgca (DDEB) i recesywna (RDEB) — najwiecej zmian
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Gtowne organizacje zajmujace sie
problemem EB

DEBRA Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association

DI DEBRA International - ogdélnoswiatowa sie¢ grup krajowych dziatajagcych w
imieniu osob dotknietych EB.
* DEBRA International opracowuje wytyczne praktyki klinicznej.
* W 2012 r. opublikowano pierwsze wytyczne dotyczgce opieki zdrowotnej
jamy ustnej dla pacjentdéw z EB, wytyczne te sg stale aktualizowanie.



Objawy skorne

 kruchosc¢ skory oraz pojawianie sie napietych pecherzy z przezroczystym,
bezbarwnym wysiekiem lub krwotocznym ptynem, pecherze i nadzerki moga
wystapi¢ w wyniku urazu, ale m08511 réwniez pojawic sie spontanicznie i moga byc¢
zaostrzone przez pocenie sie i cieplejszy klimat,

* prosaki,

* dystrofia lub brak paznokci,
* lysienie,

* wrodzony brak skory,

* rogowacenie dtoni i stop,

* plamista pigmentacja,

e znamiona barwnikowe,

* wtorne zmiany skorne takie jak: zanik skory, blizny, nieprawidtowosci
pigmentacyjne, przykurcze.



Objawy w obszarze oczu, nosa i gardta

oczne
pecherze i nadzerki rogowki
blizny rogowki
poszerzenie rgbka rogowki,
pecherze spojowki,

nadzerki, pecherze i blizny powieki i
niedroznosc¢ kanalikéw tzowych.

znaczne upoSledzenie wzroku moze by¢
wynikiem powtarzajgcych sie urazow
rogowki, zwlaszcza jesli rozwija sie
bliznowacenie.

gorne drogi oddechowe
staby lub chrapliwy krzyk
dysfonia

stridor wdechowy,

obrzek tkanek miekkich,

obecnosc¢ pecherzy na wszystkich
strukturach tchawiczo-krtaniowych

owrzodzenie, pogrubienie i bliznowacenie

strun gtosowych



Objawy zotgdkowo - jelitowe
- zwezenia przetyku w obszarze proksymalnym, powodujgce
postepujacya dysfagie i wymagajgce rozszerzenia przetyku

- zaburzenia odzywiania sg proporcjonalne do ciezkosci EB i
wystepujg gtéwnie w uogolnionej postaci RDEB i JEB

- przewlekte zaparcia



Deformacje konczyn

* pseudosyndaktylia jest najbardziej widocznym pozaskornym
powiktaniem EB i wystepuje glownie w przypadku RDEB.

* moze powodowac znaczng niepetnosprawnosc funkcjonalna.
 zdolnos¢ do samodzielnego mycia zebow moze by¢ ograniczona.



Inne objawy

- anemia,
- kardiomiopatia rozstrzeniowa,
- osteoporoza i osteopenia



Problemy zwigzane z jakoscia zycia

* swedzenie skory

* odczuwanie bolu

* trudnosci spoteczne
* widocznosc¢ choroby
* poczucie bycia innym



Rokowanie i leczenie EB

* Obecnie EB jest chorobg nieuleczalna.

* Metody leczenia EB koncentrujg sie przede wszystkim na:

v unikaniu uszkodzen skory,

v' zmniejszaniu ryzyka powiktan, takich jak infekcja i niedozywienie, oraz

v' poprawie jakosci zycia - wykorzystywane sg oktady, zmniejszajace skutki uderzen, urazéw czy tarcia.

* W 2023 roku Amerykarska Agencja ds. Zywnosci i Lekdw (FDA) zatwierdzita pierwszg miejscowg terapie
genoway, ktora bedzie stosowana do leczenia dystroficznej postaci pecherzowego oddzielania sie naskdrka



Ryzyko zgonu

* Kazdy typ i podtyp EB ma inne rokowanie.

* W ciggu pierwszych 15 lat zycia nie odnotowano zadnych zgonéw u
pacjentow z miejscowym EBS i dominujgcym dystroficznym EB (DDEB),

* skumulowane ryzyko zgonu w wieku 1 roku wynosito 2,8% w ciezkim
EBS140% w JEB.

W wieku 15 lat skumulowane ryzyko zgonu wynosito 62% w ciezkim
JEB i 8% w ciezkim recesywnym dystroficznym EB (RDEB).

* Gtéwnymi przyczynami sg sepsa, brak przyrostu masy ciata i
niewydolnos¢ oddechowa.

* U dorostych gldbwnymi przyczynami Smierci sg kardiomiopatia,
niewydolnosc nerek i rak ptaskonabtonkowy (SCC).



Zmiany dotyczgce jamy ustnej

Zmiany na btonach sluzowych: Choroby przyzebia Zmiany w tkankach twardych:

« mikrostomia e prochnica

* pecherze i owrzodzenia * hipoplazja szkliwa (miejscowa lub
btony sluzowej jamy uogolniona)
ustnej

: * nieprawidtowosSci zwarciowe
* wygladzony jezyk

 ankyloglosja » zaburzenie rozwoju i wzrostu twarzy

» zatarcie przedsionka

* zZmiany nowotworowe



Zmiany w jamie ustnej - EB Simplex

* Owrzodzenie blony Sluzowej jamy ustnej u 20%- 40% pacjentoéw z
tagodnym EBS.

» U pacjentdéw z ciezka postacig EBS zmiany na btonie Sluzowej
stwierdzono u 58,6%.



Zmiany ziarninowe w postaci granicznej EB
(Junctional EB)

* tworzenie sie tkanki ziarninowej wokot ust i nosa obserwowano
miedzy 6. a 12. miesigcem zycia

* obecnos¢ u wszystkich pacjentéw z ciezkim JEB

* zmiany najczesciej ustepowaty w trakcie lub po okresie
dojrzewania u pacjentow, ktorzy przezyli.

* uwaza sie, ze sg one patognomoniczne dla ciezkiego JEB.



Zmiany w jJamie ustnej w postaci granicznej
EB (Junctional EB)

mikrostomia 50 — 67 %

wiekszos¢ pacjentow ma dodatni wywiad w kierunku duzych pecherzy btony
Sluzowej jamy ustnej lub wewnatrzustnych obszardw tkanki ziarninowej (83,3% -
91,6%).

gojenie sie tych zmian moze trwac kilka tygodni lub miesiecy, niektore gojg sie
nawet latami, blizny wewnagtrzustne sg rzadkie.

uogodlniona hipoplazja szkliwa jest bardzo czesta, odnotowano w 59 opisach
przypadkow osob z JEB.



Zmiany patologiczne w jamie ustnej w
postaci dystroficznej EB

* Cechga charakterystyczng DEB jest bliznowacenie po pecherzach,
zaroOwno na skorze, jak i w r6znych btonach sluzowych.

* U pacjentow z DEB obserwuje sie wiecej objawow w jamie ustnej z
powodu kruchosci btony Sluzowej i bliznowacenia niz u pacjentow
Z wczesSniej opisanymi typami



Zmiany w jamie ustnej w postaci
uogolnionej dystroficznej recesywnej EB

* Microstomia

* Ankyloglosia

* Obliteracja przedsionka jamy ustnej

e Zapalenie dzigset i przyzebia

» Znaczgco wieksza sktonnosc¢ do prochnicy zebow

e Krucha bftona sluzowa tatwo odpadajaca przy dotknieciu

* Nawracajgce pecherze btony sluzowej jamy ustnej pojawiajgce sie na
dowolnej powierzchni btony Sluzowej jamy ustnej, szczegdlnie na
jezyku wypetnione ptynem surowiczym lub krwia.

* Tworzenie sie blizn



Zmiany w jamie ustnej w postaci EB - Zesp6t
Kindlera

* Obecnosc¢ typowych zmian dla innych postaci choroby
* Szczegolng uwage zwrdocono na chorobe przyzebia,

* Cechg charakterystyczng jest wczesSniejsze wystapienie i szybszy
postep zapalenia, w przeciwienstwie do RDEB, pomimo
utrzymania poprawnej higieny .



Znaczenie profilaktyki jamy ustnej 1 leczenia
stomatologicznego z perspektywy pacjenta

Lista celow zostata sEorzqdzona zgodnie z preferencjami pacjentow iich przedstawicieli
zgtoszonymi na spotkaniach ekspertéw i przedstawicieli pacjentow w Dubaju w 2018 .

» Zintegrowana opieka stomatologiczna ma na celu:

1.Zapobieganie i leczenie bolu i infekcji. Jest to wazne, biorgc pod uwage, ze pacjenci z bolem
jamy ustnej beda ograniczac przyjmowanie sktadnikow odzywczych.

2.Poprawe estetyki i poczucia wtasnej wartosci.

3.Utrzymanie zdrowego uzebienia poprawia zdolno$¢ pacjenta do zucia i potykania, co
poprawia stan odzywienia. Utrzymanie funkcjonalnego uzebienia zmniejsza réwniez ryzyko
uszkodzenia tkanek miekkich jamy ustnej i przetyku poprzez bardziej wydajne zucie.

4. Poprawe fonetyki: odtworzenie zebow przednich pozwala na lepsze utozenie jezyka.

5.Utrzymanie harmonijnej relacji pomiedzy zebami stabilizuje zgryz, zapewniajac lepsza
funkcjonalnosg¢, estetyke i umozliwiajac lepsza higiene.



Zalecenia ogolne dotyczace opieki
stomatologicznej pacjentow z EB

* Regularne wizyty, pierwsza w okresie 3-6 m —c zycia majgce na celu
edukacje opiekunow w zakresie diety, higieny i profilaktyki

* Wczesne wykrywanie zmian na btonach sluzowych i zebach
i planowanie leczenia

* Dostepnosc gabinetu przystosowanego do przyjmowania 0sob z
niepetnosprawnoscia,

* Prawidtowa temperatura i wentylacja pomieszczen

* Odpowiednie utozenie na fotelu, sposob dotykania twarzy, trzymania
gtowy - unikanie tarcia,



Wytyczne dotyczace profilaktyki
stomatologicznej

* Edukacja rodzicow i dzieci w zakresie technik pielegnacji btony
sluzowej i zebow

 Prawidtowa dieta

* Brak przeciwwskazan do stosowania szczotek dentystycznych i
ptukanek profilaktycznych, preparatéow wybarwiajgcych ptytke
nazebng

* |stotne zaangazowanie opiekuna dziecka przy pielegnacji jamy ustnej

e Stosowanie profesjonalnego oczyszczania i zabiegéw fluoryzacji w
gabinetach stomatologicznych.



Modyfikacje technik leczenia stomatologicznego

Brak ograniczen w stosowaniu standardowych metod leczenia przy odpowiednigj
modyfikacji. Sposob postepowania uzalezniony jest od stanu miejscowego i
dostosowany do danego pacjenta

Zastosowanie emolientow i lubrykantow na powierzchnig skory, warg, bton
sluzowych, narzedzi stomatologicznych.

Odpowiednie umiejscowienie koncowki ssgcej na powierzchni zgryzowej zeba lub
na wilgotnym watku bawetnianym

Delikatne osuszanie dmuchawka

PI‘Z% powstaniu pecherza wypeinionego krwia lub ptynem surowiczym,
pecherz nalezy nacigc¢ jatowa igta lub nozyczkami, aby zapobiec powiekszaniu
sie zmian na skutek ciSnienia plynu. Naciecie nalezy wykona¢ w najnizszym
punkcie pe;cherz;llé aby umozliwi¢ drenaz grawitacyjny, dzieki czemu tkanka
pozostanie przykryta tkanka lezacag pod spodem. Nie usuwac tkanki
pokrywajace] pecherz



Modyfikacje technik leczenia stomatologicznego

* Unikanie ruchéw slizgowych przy odstanianiu warg i policzka lusterkiem stomatologicznym lub
hakiem chirurgicznym

e Uzywanie narzedzi o mniejszym rozmiarze, co powoduje mniejszy kontakt z btona sluzowg

* Watki bawetniane lub gaziki do izolacji od sliny powinny by¢ zwilzane wodga lub srodkami
smarujgcymi

* Konieczne staranne dopasowanie brzegow wypetnien lub uzupetnien protetycznych aby nie
wywotaty urazéw bton sluzowych.

* Unikanie ucisku przy wykonywaniu zdjec rtg wewnatrzustnych, ewentualnie wykonanie rtg w
innej projekciji.

e Zabiegi chirurgiczne powinny by¢ wykonane z minimalnym uszkodzeniem tkanek okolicznych,
zatozenie standardowych szwéw moze byc¢ utrudnione przez kruchos¢ btony sluzowej

* Rutynowe stosowanie antybiotykoterapii nie jest konieczne, wskazane w przypadku rozlegtych
zabiegdéw chirurgicznych.

* W przypadku rozlegtych uszkodzen préchnicowych zebow lub niewystarczajgcg wspotpraca
dziecka ze stomatologiem metodg z wyboru jest wykonanie zabiegu w znieczuleniu ogdlnym.



Prezentacja pacjentéw u ktorych przeprowadzono

sanacje jamy ustnej w znieczuleniu ogélnym.



Objawy EB poza jamg
ustna

Objawy EB w jamie
ustnej

Pacjentka AG 9 lat

pecherzowe zmiany w
okolicach pachowych,
na stopach,
dtoniach,przykurcz w
lewym stawie
skokowym

zmiany na koniuszku

jezyka, przekrwienie
btony S$luzowej wargi
dolnej, liczne ubytki

prochnicowe

Pacjent SK 8 lat

zabandazowana
znaczna czesc ciata z
powodu zmian na
skdrze deformacje w
obrebie rak i stop

mata jama ustna, fetor
ex ore, obecnosc
licznych zebdw z
ogniskami préchnicy

Pacjent PF 13 lat

zmiany skérne

pecherze na

btonie sluzowej jamy
ustnej, przerosniety
jezyk, liczne zeby state
z aktywnymi
ogniskami

prochnicy, staba
higiena jamy ustne;j

Pacjentka KT 15 lat

rany na skorze

rozwarcie ust,

$luzowa z
pecherzami, bardzo
staba higiena jamy
ustnej, liczne zeby z
aktywnymi ogniskami
prochnicy

mate
btona



Pacjentka AG

Pacjent SK

Pacjent PF

Pacjentka KT

Profilaktyka antybiotykowa przed
zabiegiem sanacji jamy ustnej

amoksycylina z kwasem
klawulanowym

amoksycylina z kwasem
klawulanowym

amoksycylina z kwasem
klawulanowym

klindamycyna

Liczba zebéw leczonych 7 zebow statych 4 zeby state 13 zebow statych 11 zebow statych
zachowawczo
Liczba zebdw usunietych 4 zeby state, 2 zeby mleczne 11 zeb6éw mlecznych 7 zebdw statych 4 zeby state

Powiktania po zabiegu

krwawienie z jamy ustnej,
zapalenie warg i katéw ust,
obecnos¢ ztuszczajgcej sie btony
$luzowej w obrebie tukow
podniebiennych, policzkéw
obustronnie oraz grzbietowej
strony jezyka

uszkodzenie skory na posladku i
ramieniu, problemy z otwieraniem
ust, rozlegte strupy na wargach

brak powiktan

zaczerwieniona
skdéra wokét czerwieni wargowej,
wargi sklejone i pokryte strupami

Zastosowane leczenie powiktan

kwas traneksamowy, aplikacja
mieszanki znieczulajgco-
odkazajacej na btony $luzowe

toaleta jamy ustnej z uzyciem soli
fizjologicznej, tuszowanie zmian
eozyny, aplikacja

mieszanki znieczulajgco-
odkazajacej na btony sluzowe

brak powiktan

aplikacja
mieszanki znieczulajgco-
odkazajacej na btony $luzowe

Zalecenia pozabiegowe

kontynuacja antybiotykoterapii
przez 7 dni, stosowanie miejscowo
mieszanki znieczulajgco-
odkazajacej 3-4 razy dziennie,
kontrole stomatologiczne co 3
miesigce

kontynuacja antybiotykoterapii
przez 5 dni, stosowanie miejscowo
mieszanki znieczulajgco-
odkazajacej 2-3 razy dziennie,
ptukanie

jamy ustnej naparem malwy 2 razy
dziennie, kontrole stomatologiczne
co 3 miesigce

kontynuacja antybiotykoterapii
przez 5 dni, stosowanie miejscowo
mieszanki znieczulajgco-
odkazajacej 3 razy dziennie,
ptukanie jamy ustnej ptynem z
siemieniem Inianym, D-
Pantenolem,

arnika i alantoing, kontrole
stomatologiczne co 3 miesigce

kontynuacja antybiotykoterapii
przez 5 dni, stosowanie miejscowo
mieszanki znieczulajgco-
odkazajacej 3-4 razy dziennie,
kontrole stomatologiczne co 3
miesigce

Dtugos¢ hospitalizacji

1 dzien przed zabiegiem, 2 dni po
zabiegu

1 dzien przed zabiegiem, 6 dni po
zabiegu

1 dzien przed zabiegiem, 2 dni po
zabiegu

4 dni po zabiegu




Zalecenia dla personelu medycznego dotyczgce opieki
nad pacjentami z EB

Edukacja opiekunéw w I;:ziszzznegcin\ll\(la Wspotpraca
Zalecanie zakresie ;rZypazku lekarzy wielu
wczesnego profilaktyki, diety oraz przeprowadzania specjalnosci W
zgtaszania sie dzieci koniecznosci zabiegow celu zapewnia
do.os.rodkow statej opieki medycznych aby w’fasa(\;vej op|.ek|
specjalistycznych stomatologicznej — zmniejszyé ryzyko medycznej
regularne wizyty powiktar

N

Poprawa jakosci zycia pacjentow w dzieki zespotowej pracy
opiekundéw i personelu medycznego.



