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Nemoc motylich kridel

Nemoc motylich kridel je pomérné vzacné, dédicné (vrozené) a
nevylécitelné onemocnéni pojivové tkané. V Evropé se odhaduje pocet
nemocnych na asi 30...

Nemoc motylich kridel je onemocnéni znamé jako epidermolysis bullosa congenita
(latinsky) nebo také bulozni epidermolyza. Jde o vrozené velmi vzacné dédicné onemocnéni
pojivové tkané. Nosicem genu pro epidermolyzu muze byt prakticky kdokoliv. Zakladnim
priznakem nemoci motylich kridel je tvorba puchyru po celém povrchu téla, postihuje také
sliznice, travici trakt, dechové tustroji nebo vylucovaci ustroji. Intelekt nemocného je zcela
zachovan, casto jsou nemocni velmi inteligentni jedinci.

Nemoc motylich kridel se vyskytuje v nékolika formach, a to od velmi mirné po smrtelnou.
Vyskytuje se priblizné u 1 z 50000 narozenych déti. Asi kazdy z nas si pod motylimi kridly predstavi
krasu, lehkost, jemnost nebo néznost. Bohuzel tento nazev predstavuje spiSe chovani, jakym se
musime k nemocnym chovat. Toto onemocnéni casto predstavuje bohuzel nekonecnou bolest a
utrpeni, které Casto konci smrti ditéte nebo dospivajiciho jedince. Oznaceni nemoc motylich kridel
puvodné vychazi z predstavy krehkosti a zranitelnosti kiize nemocnych. Onemocnéni je bohuzel
nevylécitelné.



Kuze je nejvétsim organem lidského téla a pokryva prakticky cely jeho povrch. Oddéluje vnitini
prostredi téla od vnéj$iho prostredi. Plocha klize dospélého ¢lovéka dosahuje az 1,8 m®. Tloustka
kuze se pohybuje od 0,4 - 4 mm (na zadech je netlustéjsi, o¢ni vicka nebo predkozka u muzi pak
nejtenci). Kize se sklada ze tri hlavnich vrstev, z pokozky (epidermis), $kary (corium) a
podkozniho vaziva (subcutis). Kize ma radu dulezitych funkci. Hlavni funkci je ochranna bariéra.
Chréani télo pred vniknutim ruznych mikroorganismu nebo pred Skodlivym UV zarenim. Dalsi funkci
je smyslova funkce, kdy jsou v kuzi pritomna nervova zakonc¢eni, ktera snimaji teplo, chlad, tlak nebo
bolest. Dalsi velmi dilezitou funkci kiize je termoregulace. Kiize pomaha zajistit stalou teplotu
lidského téla, a to diky obsazenym cévam a potnim zlazam. V teplém prostredi se cévy roztahuji a
potni zlazy produkuji pot. Tim dochdzi k ochlazovani téla. Naopak v chladném prostredi cévy svym
stazenim zamezuji zbyteCnym ztratam tepla. V podkoznim vazivu dochézi k ukladani tukovych
zasob, tim kuze ziskava také funkci zasobni, mechanickou a izola¢ni. V tukovych zésobéch jsou také
ulozeny vitaminy rozpustné v tucich. Za ledvinami je kuze také dulezitym vylu¢ovacim organem.
Diky potnim zlazam a mazovym zldzam se z téla dostava rada nepotrebnych latek a vody.

Nemoc motylich kridel - priciny

Nemoc motylich kridel je pomérné vzacné, dédiéné (vrozené) a nevylécitelné onemocnéni pojivové
tkané. V Evropé se odhaduje pocet nemocnych na asi 30 tisic, celosvétové pak na 600 tisic. V Ceské
republice je asi 120 - 200 osob s timto onemocnénim. Onemocnéni vznika na zakladé mutace gent a
projevuje se na kuzi a sliznicich. Epidermolysis bullosa se déli na tfi zakladni formy (podle toho, ve
které vrstvé kuize puchyr vznikd) a to simplex (jednoducha forma), junkéni a dystrofickou. Tyto
zékladni formy pak maji vice nez 25 dalSich podtypt. Dédi¢nost onemocnéni je nejcastéji
autozomalné recesivni, coz znamend, ze k projevim onemocnéni jsou zapotiebi geny jak od matky,
tak od otce. Méné castou dédiCnosti je autozomalné dominantni forma, kdy staci geny pouze jednoho
z rodicu. Kazdé dité s timto onemocnénim by pak mélo 50% riziko, Ze jeho vlastni déti také
onemocni. NaStésti ale autozomalné recesivni dédi¢nost prevlada.

Nemoc motylich kridel - projevy a priznaky

Simplex forma nemoci motylich kridel je nejcastéjsi formou tohoto onemocnéni (47%). Puchyte
se tvori v nejsvrchnéjsi vrstvé kuze - v pokozce. Forma se projevuje tvorbou puchyit predevsim v
mistech ¢astého kontaktu, jako jsou plosky nohou a dlané, ohyby kloubti, v mistech tfeni obleceni
apod. Forma muze probihat velmi mirné, kdy byva c¢asto diagnostikovana az v dospélosti nebo
naopak velmi vazné s umrtim. Puchyre se tvori predevsim pri tangencialnim pohybu a treni. V
pripadé tlakového pohybu se puchyre tvori mnohem méne, ale neni vzacnosti, Ze se vytvori
spontanné bez jakéhokoliv podrazdéni. Nemocni déle trpi bolesti a potizemi pri polykani po poranéni
jicnu, maji Spatnou kvalitu nehtl a vlast, trpi vys$si kazivosti zubu, které jsou ¢asto nazloutlé barvy.
Postizeno muze byt dechové ustroji. Dalsi problémy pak doty¢nym ¢ini i vyluCovani. Oblasti s puchyri
jsou velmi nachylné ke vzniku infekce a neni neobvyklé, Ze nemocné déti umiraji uz v
novorozeneckém nebo kojeneckém véku.

Junkc¢ni forma nemoci motylich kridel se vyskytuje asi jen v 9%, puchyre se tvori mnohem castéji
nez u predeslé formy, objevuji se po celém téle po prakticky minimdalnich dotecich a trenich. Jde o
nejzavaznéjsi formu onemocnéni s ruznymi projevy. Riziko poranéni jicnu je velké a nemocni Casto
jen velmi tézce prijimaji potravu. Jedinci jsou tak Casto podvyziveni. Postizeny jsou i hlasivky,
nemocni maji zasteny hlas a malé dét{ zni jako starci. Umrti v novorozeneckém a kojeneckém véku
je velmi pravdépodobné. Nemocni ztraci nehty a trpi vypadavanim vlast, stejné tak trpi kazivosti a

ztratou chrupu. Komplikaci v pozdéjsich stadiich byvaji nddorové zmény postizenych oblasti kuze.

Dystroficka forma nemoci motylich kridel se vyskytuje jen o néco méné Casto nez simplex forma



(44%). Puchyre se tvori nejhloubéji az ve skare. Opét se tvori puchyre po celém téle, poranéné
oblasti se velmi $patné hoji a hrozi vysoké riziko tvorby zhoubného spinocelularniho karcinomu kuze.
Riziko vzniku nadort je az 70x vys$$i nez uz zdravého Clovéka. Jicen je velmi zranitelny pro nemocné,
casto je nutna kasovita dobre stravitelna strava. Jedinci jsou invalidni ve velmi brzkém véku, zranéné
prsty na rukou i nohou maji tendenci srustat. Ruce a nohy vypadaji jako pahyly, neni mozné
vykonavat jakoukoliv manualni ¢innost. Nemocny prichazi o nehty a ztraci vlasy. Opét se objevuje
vysoka kazivost zubll a jejich vypadavéni. Ve velmi nizkém véku se objevuje osteoporéza a
hormonélni vyvoj je opozdén. Vylucovani je pro nemocné obtizné, objevuje se podvyziva a
chudokrevnost. Otevrené rany na kuzi jsou Casto infikované a v kombinaci s poruchami imunitniho
systému se Casto objevuji ruzné infekce. Nutné jsou ¢asté hospitalizace a o$etrovani postizenych
oblasti. Nemocni casto trpi depresemi a komplexy méné cennosti, pripadaji si ohavni. Onemocnéni je
také velkym socialnim problémem, kdy maji nemocni problém najit zaméstnani, lidé se jim vyhybaji a
Spatné je prijimaji do kolektivu, ackoliv byvaji nemocni ¢asto vysoce inteligentni.
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Diagnostika nemoci motylich kridel

Zjisténi, zda je onemocnéni epodermolysis bullosa, je ¢asto mozné pouhym okem nebo védomim, Ze
néktery ze ¢lenl rodiny timto onemocnénim trpi a jedinec méa Gplné stejné priznaky. V nékterych
pripadech se ale puchyre tvori az v pozdnim véku, proto je diagnodza slozitéjsi. Vhodné je vzdy zjistit,
o ktery typ onemocnéni se jednd a to je mozné vySetrenim vzorku kuze. Odbér kiize se nazyva
biopsie. Vzorek se pak zpracovava a sleduje pod mikroskopem. Patra se, ve které vrstvé kiize dochazi
ke tvorbé puchyri. Dalsi metodou zjiSténi onemocnéni je genetické vySetreni a mutace gent. Pro
genetické vySetfeni DNA je pak nutny odbér periferni krve (ze zily). V Ceské republice existuje
specializované centrum pro diagnostiku a 1é¢bu nemoci motylich kridel pri Détské nemocnici v
Brné.

Nemoc motylich kridel - 1écba

Onemocnéni epidermolysis bullosa je bohuzel nevylécitelné. V dnesni dobé je jedind mozna pouze
symptomatické lé¢ba priznakt onemocnéni a prevence totalni invalidity nemocného. Pracuje se na
tzv. genové terapii, kdy by se vpravila genetickéd informace do bunék, ale zatim se jedna pouze o
experimentalni 1é¢bu bez vyznamnéjsich Gspéchu a je to tedy hudba budoucnosti. Nutna je vhodna
péce o postizenad mista na kizi i vnitinich organech. Oteviené rany jsou snadnym cilem
mikroorganismu a tim vzniku infekce. Dulezité je opatrné kryt postizené léze. Kromé nezbytné
prevence poranéni je dale nutno myslet na spravnou vyzivu a prevenci osteopordzy, srustu a
kontraktur, které by branily v pohybu nemocného. Vhodné je cviceni, rehabilitace. Boj s
onemocnénim byva ¢asto velmi svizelny a bohuzel nékdy kon¢i smrti nemocného. Tato myslenka
bohuzel ¢asto velmi inteligentnim nemocnym nepomahad v pozitivnim mysleni a ti ¢asto trpi
psychickymi poruchami nebo depresemi. Tém je také nutno vCas zabranit psychoterapii nebo 1éky.

Prevence vzniku nemoci motylich kridel

Jak uz bylo receno nékolikrat, onemocnéni epidermolysis bullosa je dédi¢né a nelze mu tedy ucinné
predchdazet. Jedinou moznosti prevence jako takové je v pripadé vyskytu onemocnéni v rodiné
genetické vySetreni partnert planujicich rodinu a procentuélni odhad vyskytu onemocnéni u jejich
potomku. Jelikoz ale existuje velké mnozstvi podtypu, neni toto vySetieni jednoduché a rozhodné
zatim ne stoprocentné spolehlivé. Pokud uz se ale onemocnéni objevi, je nutné co nejdrive
predchazet komplikacim, tak aby nedochazelo k invalidité nemocného.



Nutnd je péce o poSkozené mista na kizi, kryti pripadnych otevienych ran, aby nedochazelo k
infekci. Dulezita je spravna vyziva, dostatek zivin, minerald a vitaminl. Nutny je pohyb a
rehabilitace, tak aby nedochazelo ke srustiim, kontrakturdm a pripadnym omezenim pohybu. Pohyb
také podporuje svaly a tim dochéazi ke spravné stimulaci kosti, ve kterych se pak méné tvori loziska
osteopordzy. V pripadé poranéni jicnu je nutné myslet na vyzivu nemocného. Nutnd je pravidelné
sledovani kiiZze a véasné zasahnuti pti vzniku nadorového loziska. Bohuzel i tak je prevence velmi
komplikovana predevs$im u horsich typt nemoci.



