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Odborn˘ semináfi Sekce dûtské dermatologie
âDS âLS JEP

12. 9. 2009 Hotel Pyramida, Praha

V¯ZNAM KOMPLEXNÍ PÉâE O PACIENTY

S EPIDERMOLYSIS BULLOSA CONGENITA

VE SPECIALIZOVANÉM EB CENTRU âR

Semináfi je souãástí DebRA International Congress 2009

OD ADAMA K EB CENTRU
V 21. STOLETÍ

Buãková Hana
EB Centrum âR, koÏní oddûlení dûtské interní kliniky FN Brno
a LF MU v Brnû

Epidermolysis bullosa congenita (EB) je vzácné
vrozené, dûdiãné onemocnûní, kdy puch˘fie na kÛÏi
a sliznicích vznikají velmi snadno po lehkém tlaku, tfiení
nebo i spontánnû. EB je autosomálnû dominantní, rece-
sivní onemocnûní nebo ãasto jde o spontánní mutace.
Onemocnûní se projeví nejen na kÛÏi, ale postihuje
v rÛzném rozsahu i vnitfiní orgány. Na svûtû Ïije asi
500 000 lidí s touto vzácnou vrozenou vadou. Incidence
v˘skytu EB se v jednotliv˘ch zemích li‰í. Pacienti s EB
potfiebují péãi desítky specialistÛ rÛzn˘ch odborností. Pro-
to koncem 20. století vznikla síÈ EB center (pfieváÏnû 1
nebo 2 centra na jeden stát podle poãtu obyvatel), kde
o pacienty peãuje t˘m specialistÛ rÛzn˘ch odborností.
Organizace DebRA pak pacientÛm poskytuje sluÏby
sociální, poradenské, spolupracuje s EB odborníky
a DebRA International.

EB se dûlí do 4 základních skupin podle místa vzniku
puch˘fiÛ: simplex (puch˘fi vzniká intraepidermálnû),
junkãní (puch˘fi vzniká v oblasti lamina lucida bazální
membrány), dystrofická (k rozvolnûní dochází pod lamina
densa bazální membrány) a sy Kindlerové. Rozli‰ujeme
více neÏ 30 typÛ EB. Simplex formy, vyjma podtfiídy
suprabazální, se fiadí k tûm lehãím EB bez orgánového
postiÏení. Naopak junkãní a dystrofické formy kromû
v˘razn˘ch zmûn na kÛÏi aÏ mutilujících projevÛ mají
i ãetné postiÏení vnitfiních orgánÛ. Dfiíve se typ EB stanovil

pouze podle klinického obrazu, pak podle histologického
vy‰etfiení (optické a elektronové mikroskopie). Nyní jsou
v diagnostice v histologickém vy‰etfiení nezastupitelné
metody imunohistochemické a poznatky molekulární
biologie. EB je projevem mutací 13 genÛ, které zpÛsobí
poruchu rÛzn˘ch proteinov˘ch souãástí dermoepidermál-
ní junkce. Tyto nové poznatky vedly k v˘znamnému zpfies-
nûní diagnostiky EB s moÏností prenatální diagnostiky,
genetického poradenství, event. preimplantaãního gene-
tického vy‰etfiení. Moderní diagnostické metody nám
umoÏÀují stanovit typ EB jiÏ u novorozence, kde se klin-
ické projevy na kÛÏi pfiekr˘vají. Péãe o novorozence s EB
ve specializovaném centru sniÏuje mortalitu tûchto dûtí na
infekce, sepsi. Velk˘m nebezpeãím u pacientÛ s EB je
spinocelulární karcinom, kter˘ je velmi invazivní; vysky-
tuje se zejména u recesivní dystrofické formy jiÏ od 20.
roku vûku, a to pfieváÏnû na dolních konãetinách.

V EB Centru âR je koncentrováno 143 pacientÛ s EB,
o které peãuje t˘m odborníkÛ. Tím se pfiedchází závaÏn˘m
komplikacím, hospitalizacím a v˘raznû se zlep‰ila kvalita
Ïivota pacientÛ s tímto závaÏn˘m onemocnûním. Velmi
dÛleÏit˘m ãlánkem v komplexní péãi o pacienty s EB je
spolupráce specialistÛ EB Centra s obvodními lékafii, der-
matology a dal‰ími specialisty z místa bydli‰tû pacienta.
To v‰e zahrnujeme do terapie symptomatické. Kauzální je
terapie genová.

DebRA International podporuje v˘zkum genové terapie
ve ‰piãkov˘ch centrech stovkami miliónÛ eur roãnû. Díky
tomu se poznatky o EB stále vyvíjí. K objasnûní pestr˘ch
obrazÛ u EB pfiispívají i registry pacientÛ, které shro-
maÏìují potfiebná data klinická a laboratorní. EB centrum
âR pracovalo na vytvofiení registru pacientÛ s EB posled-
ní dva roky se zámûrem pfiipojit data z registru
k mezinárodní síti.
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JAK KÒÎI O·ET¤OVAT A âÍM

Kittlerová E., Svobodová N.
EB Centrum, PAâ a koÏní oddûlení dûtské interní kliniky FN
Brno

Práce EB sester v ambulantním provozu i za hospita-
lizace je specifická, ãasovû nároãná, vyÏaduje sledování
novinek t˘kajících se o‰etfiovací techniky u EB pacientÛ,
teoretické znalosti o EB, empatii, schopnost naslouchat
pacientÛm a jejich rodiãÛm. Pfievaha pacientÛ je
v ambulantní péãi, k hospitalizaci se pacienti pfiijímají
v pfiípadû závaÏného zhor‰ení (na JIP), pfii dilataci jícnu
nebo odseparování prstÛ.

EB sestra spolupracuje s lékafiem, podílí se na o‰etfiení,
je v úzkém kontaktu s rodinou pacientÛ.

Hlavním úkolem EB sester je edukace rodiãÛ, jak o dítû
peãovat, seznamovat je s vhodnou o‰etfiovací technikou,
aby se co nejvíce eliminovala tvorba puch˘fiÛ a defektÛ na
kÛÏi, pfiedcházelo se jizvení loÏisek, srÛstÛm prstÛ. Doba
o‰etfiení u závaÏn˘ch typÛ EB trvá i 3 hodiny dennû. EB
sestra se snaÏí zapojit pacienta do o‰etfiení, pfiedává pacien-
tÛm a rodinû s EB své zku‰enosti. Kontakt EB sestry
s pacientem a rodinou zaãíná jiÏ v novorozeneckém vûku.
Péãe o dítû s generalizovanou formou EB zasáhne chod
celé rodiny. Dítû pfieváÏnû vyÏaduje celodenní péãi matky,
která zÛstává s dítûtem doma, coÏ má negativní ekonom-
ick˘ dopad na rodinu. Práce EB sester je v t˘mu specialistÛ
nezastupitelná.

LÉâBA BOLESTI A CELKOVÁ
ANESTEZIE U PACIENTÒ
S EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Pavlíková Jarmila
EB Centrum, ambulance léãby bolesti, KDAR FN Brno

Léãba bolesti u dûtí i dospûl˘ch s epidermolysis bullosa
(EB) zÛstává stále velice obtíÏná. Fyzická bolest se z velké
ãásti podílí na celkovém utrpení tûchto pacientÛ. Opako-
vaná bolest u mal˘ch dûtí vyvolává hyperexcitaci NMDA
receptorÛ a excitaci aminokyselinov˘ch receptorÛ. Celá
kaskáda tûchto zmûn konãí u tûchto dûtí vzrÛstající senzi-
tivitou k bolesti a zv˘‰enou úzkostí. KaÏdodenní koupel,
o‰etfiování, pohyb, cviãení, ale i polykání a defekace dítû
vyãerpává. Celkovému obrazu dominuje zmûna chování
nemocného, kter˘ je depresivní, podráÏdûn˘, unaven˘,
zeslábl˘ a cítí se vylouãen˘ ze Ïivota zdrav˘ch.

Terapie této hlavnû procedurální bolesti v domácím
prostfiedí je sloÏitá. Ve vût‰inû pfiípadÛ je moÏné vystaãit
s neopioidními analgetiky, tedy paracetamolem,
a nesteroidními antiflogistiky. Vhodné lékové formy jsou
sirupy, kapky a ãípky. U tûÏ‰ích forem onemocnûní je nut-
né sáhnout po slab˘ch, ale i siln˘ch opioidech.
V zahraniãní literatufie se doporuãuje podávání slabého

opioidu – kodeinu – od 1 roku. U nás není vhodná léková
forma pro tyto dûti. PouÏíváme tedy jin˘ slab˘ opioid –
tramadol v kapkách. Silnou bolest je nutné léãit siln˘mi
opioidy a i zde naráÏíme u mal˘ch pacientÛ na problém.
K dispozici je morfin magistraliter v kapkách, tablety mají
velkou gramáÏ a ‰patnû se polykají. Náplast je kon-
traindikovaná vzhledem k základnímu onemocnûní. Slib-
n˘m lékem je fentanylcitrát pro bukální transmukózní
aplikaci (BTFC), v˘born˘ v léãbû procedurální a prÛlomo-
vé bolesti trvající déle neÏ 30 min. Aplikace trvá asi
14 minut, maximální úãinek nastává za 10 aÏ 15 minut.
Navíc má fentanyl vût‰í bezpeãnostní profil neÏ morfin.

V̆ skyt neÏádoucích úãinkÛ opioidÛ – nauzey, vomitu,
obstipace, ale bohuÏel i pruritu – je nepfiíjemnou komp-
likací léãby a ãasto pfiíãinou vysazení analgetické léãby
samotn˘m pacientem. Proto je dÛleÏité vhodnou léãbou
vãas tûmto potíÏím pfiedcházet.

Nûktefií pacienti se musí podrobit operaãnímu zákroku,
kter˘ velice ãasto souvisí se základním onemocnûním, ale
mÛÏe se jednat i o jak˘koliv akutní v˘kon, napfi. pfii akut-
ní pfiíhodû bfii‰ní. Perioperaãní péãe o tyto pacienty je dÛk-
ladnû propracovaná. V poslední dobû jsou v˘znamn˘m
pfiínosem nové obvazové materiály. Pooperaãní analgezie
je plánována s ohledem na nutné pooperaãní pfievazy.

DÛsledn˘ boj s bolestí tûmto pacientÛm v˘znamnû
zvy‰uje kvalitu Ïivota.

PORUCHY V¯ÎIVY U PACIENTÒ
S EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Dastych Milan
EB Centrum, Interní gastroenterologická klinika, FN Brno

Pfiíãiny vzniku malnutrice u pacientÛ s EB souvisí
s omezením pfiíjmu potravin v dÛsledku postiÏení chrupu,
jizvením v dutinû ústní, zhor‰ení chuÈov˘ch vjemÛ
a postiÏení jícnu jizevnat˘mi zúÏeními. V nûkter˘ch pfií-
padech mÛÏe dojít k rozvoji zánûtu tlustého stfieva, coÏ
stav dále zhor‰uje. Druhou pfiíãinou rozvoje podv˘Ïivy je
rozvoj v‰eobecné zánûtlivé reakce organismu (katabolis-
mus) v dÛsledku hojení koÏních, ãasto infikovan˘ch, ran.
V̆ sledkem tohoto hojivû-obranného procesu organismu je
zvy‰ování potfieby bílkovin, vitaminÛ a stopov˘ch prvkÛ.
Kombinací obou v˘‰e uveden˘ch pfiíãin je rozvoj a fixace
proteino-energetické malnutrice s deficity stopov˘ch prvkÛ
(Zn, Se, Fe), vitaminÛ (vit C, A, E, D) a bílkovin.

Vlastním dopadem vzniklé malnutrice je zhor‰ení hojení
koÏních lézí, zv˘‰ená náchylnost k celkov˘m (moãové,
plicní) a rann˘m infekcím v dÛsledku inhibice imunitního
systému. Deficit svalÛ se projevuje celkovou slabostí,
dekondicí, nízkou tolerancí fyzické zátûÏe a mÛÏe vést aÏ
k nepohyblivosti. K celkové slabosti pfiispívá ãasto pfiítom-
ná anémie, která patfií také k projevÛm podv˘Ïivy. Dochází
k potlaãení hormonálních cyklÛ, coÏ se u Ïen mÛÏe proje-
vit jako vymizení menses. K nepfiehlédnutelnému projevu
malnutrice u dûtí patfií zpomalení rÛstu.
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Pozitivní ovlivnûní pfiítomné malnutrice tak vede
k celkovému zlep‰ení stavu pacientÛ s EB, a to jak ve
smyslu zlep‰ení hojení koÏních lézí, zv˘‰ení svalové síly,
posílení imunitního systému, tak ve smyslu zlep‰ení
celkové kvality Ïivota. V˘znamn˘m krokem v péãi
o pacienty s EB je diagnostika malnutrice a následnû její
léãba vãetnû pravidelného sledování pacientÛ.
K diagnostice podv˘Ïivy slouÏí jednoduchá antropomet-
rická vy‰etfiení (váha, v˘‰ka, obvod paÏe, síla stisku ruky),
anal˘za jídelníãku s v˘poãtem mnoÏství pfiijat˘ch kalorií,
zhodnocení váhového úbytku ãi pfiírÛstku v urãitém
ãasovém období a základní laboratorní vy‰etfiení. V léãbû
podv˘Ïivy vyuÏíváme úpravu jídelníãku po konzultaci
s dietní sestrou, obohacení potravy koncentráty bílkovin
(Protifar) ãi cukrÛ (Fantomalt), doplÀkovou enterální
v˘Ïivu (sipping), úplnou enterální v˘Ïivu (jejunostomie,
gastrostomie) a úplnou parenterální v˘Ïivu.

V¯ÎIVA DùTÍ S EB

Havlíãková A., Hlou‰ková E., Halbr‰tátová M.
EB centrum âR, Dûtská interní klinika FN Brno
o.s. DebRA âR

V̆ Ïiva je pro kaÏdého ãlovûka nedílnou souãástí Ïivota.
U lidí s EB jde v‰ak i o léãebn˘ prvek, kter˘ by se nemûl
pfiedev‰ím u dûtí podceÀovat. Látky, které jsou obsaÏeny
ve stravû, mohou zlep‰it hojení defektÛ na kÛÏi i na
sliznicích zaÏívacího traktu. V̆ Ïiva dûtí s EB by mûla b˘t
pfiedev‰ím bohatá na bílkoviny, polysacharidy, vitaminy,
Ïelezo, selen, zinek a nenasycené mastné kyseliny. Je vel-
mi dÛleÏité vybírat takové potraviny, kde jsou obsaÏeny
v dostateãném mnoÏství potfiebné látky.

V roce 2007 aÏ 2008 byla provedena pilotní studie,
jejímÏ hlavním cílem bylo zjistit energetickou hodnotu
stravy a zastoupení jednotliv˘ch Ïivin, minerálních látek
a vitaminÛ u dûtí s epidermolysis bullosa congenita ve
vûku 1–18 let.

V˘sledná zji‰tûní jsou zaloÏena na rozborech dat
30,6 % vzorku dûtsk˘ch pacientÛ s nemocí EBC v âeské
republice. PouÏita byla objektivní i subjektivní pozorování
u dvou forem této nemoci s rozdíln˘mi klinick˘mi projevy
(EBD, EBS).

Dûtsk˘ch pacientÛ s podv˘Ïivou bylo v celém sle-
dovaném souboru 71 % (EBD 92 % a EBS 43 %). TûÏká
podv˘Ïiva byla zji‰tûna pouze u dystrofické formy epider-
molysis bulossa congenita (EBD), a to u 42 % dûtí
s podv˘Ïivou. Jeden dûtsk˘ pacient (EBS) byl schopen
pokr˘t svoji energetickou potfiebu pouze stravou, jeden
pacient (EBD) stravou a sippingem.

Kombinace zv˘‰en˘ch poÏadavkÛ na v˘Ïivu pacientÛ
s onemocnûním EBC a sníÏeného pfiíjmu potravy vlivem
nemoci zapfiíãiÀuje zdlouhavé hojení ran a zpÛsobuje pod-
v˘Ïivu u tûchto dûtí. Tato situace je velmi stresující jak pro
rodiãe, tak pro samotné dítû. Je tedy dÛleÏité, aby se otáz-
ka v˘Ïivy fie‰ila od co nejranûj‰ího vûku dítûte.

V¯ZNAM FYZIOTERAPIE
U EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Brauner Radek, Vojkovská Patricie
EB Centrum, Dûtské rehabilitaãní odd. FN Brno

Fyzioterapie – léãebná rehabilitace – je nedílnou
souãástí komplexní léãby u dûtí s epidermolysis bulosa
cong. Její indikace jsou obecné a specifické. K obecn˘m
fiadíme napfi. motorickou stimulaci, zlep‰ení pohybové
koordinace, zvy‰ování tûlesné kondice, korekci vadného
drÏení tûla, nácvik správného stereotypu d˘chání. Speci-
fické indikace zahrnují péãi o ruku se stimulací jemné
i hrubé motoriky, prevenci kontraktur a srÛstÛ, orofaciální
rehabilitaci, cviky k optimalizaci funkce svalového dna
pánevního a dal‰í.

Rehabilitaãní postupy jsou individuálnû pfiizpÛsobeny
kaÏdému dítûti. Berou v úvahu vûk dítûte, rozsah postiÏení,
spolupráci rodiãÛ, dítûte a dal‰í aspekty. Z jednotliv˘ch
rehabilitaãních postupÛ vyuÏíváme léãebnou tûlesnou
v˘chovu, mûkké techniky a jako doplnûk i prostfiedky
fyzikální medicíny – magnetoterapii, soft laser, VAS,
BEMER 3000.

Realizace rehabilitaãních procedur probíhá v ideálním
pfiípadû v sektorov˘ch rehabilitaãních zafiízeních se super-
vizí dûtského rehabilitaãního odd. v rámci EB Centra.
VÏdy usilujeme o aktivní zapojení rodiãÛ i samotn˘ch dûtí
do rehabilitaãního procesu a provádûní rehabilitaãních
úkonÛ v domácím prostfiedí.

Úzce spolupracujeme s pracovi‰ti protetick˘mi, zaji‰Èu-
jícími ortézy, zdravotní obuv a ostatní kompenzaãní
pomÛcky.

V ‰ir‰ím slova v˘znamu zahrnuje rehabilitace nejen
sloÏku léãebnou, ale i sociální, pedagogickou a pracovní.

Pozitivní léãebné v˘sledky nejsou myslitelné bez
mezioborové spolupráce.

CHIRURGICKÁ LÉâBA PACIENTÒ
S EPIDERMOLYSIS BULLOSA
DYSTROPHICA

Vokurková Jitka
Klinika popálenin a rekonstrukãní chirurgie FN Brno
Lékafiská fakulta MU Brno
EB Centrum, FN Brno

Pacienti s onemocnûním epidermolysis bullosa con-
genita (EB) mohou mít rÛzné projevy onemocnûní kvÛli
velké variabilitû typÛ postiÏení.

Plastick˘ chirurg se v rámci mezioborové spolupráce
v EB Centru setkává s nûkolika typy pacientÛ:
• dispenzarizuje a léãí dûti s recesivní dystrofickou epi-

dermolysis bullosa (rDEB),
• chirurgicky udrÏuje funkãnost ruky u pacientÛ s DEB

a koordinuje následnou léãbu s trvalou fyzioterapií,
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• chirurgicky léãí chronické defekty koÏního krytu
u v‰ech typÛ EB,

• chirurgicky léãí defekty a srÛsty na obliãeji u pacientÛ
s EB,

• koordinuje a provádí chirurgickou léãbu koÏních
a konãetinov˘ch nádorÛ u EB.

Pacienti s DEB jsou dispenzarizováni a léãeni v rámci
multioborového EB Centra ve FN Brno. Je kladen dÛraz na
pravidelnou péãi postiÏené kÛÏe od novorozeneckého
vûku, kterou sleduje dermatolog. Dûti s recesivní dystrofic-
kou epidermolysis bullosa (rDEB), forma Hallopeau Sie-
mens – podléhají od raného dûtství vzniku málo funkãní
ruky. Prsty jizvením na volární stranû vytváfiejí flekãní
kontraktury a srÛstají v pseudosyndaktylie. Bez terapie
konãí vût‰ina rukou jako bezprst˘ „zámotek“. Prevence
vzniku flekãních kontraktur a pseudosyndaktylií je zaji‰Èo-
vána pravideln˘m vyvazováním a dlahováním ve spolu-
práci s rehabilitaãním pracovníkem a rodiãem. Pokud není
prevence dostateãná nebo je u pacienta v˘razná akrální
forma postiÏení, je nutné jiÏ v pfied‰kolním vûku pfiistou-
pit k chirurgické separaci prstÛ a uvolnûní flekãních kon-
traktur prstÛ a addukãního postavení palce. Následuje
dlouhodobé dlahování a cviãení.

Pacienti jsou sledováni v 3mûsíãních intervalech a jsou
upravovány sestavy cviãení a polohování na dlaze dle
aktuálního stavu. Dûtem, u kter˘ch dennodenní péãe není
provádûna (vût‰inou sociální dÛvody), je umoÏnûn léãeb-
n˘ rehabilitaãní pobyt pro stabilizaci úchopové funkce.

V dospûlosti je nejvíce pacientÛ dispenzarizováno
a léãeno pro chirurgickou léãbu chronick˘ch defektÛ
a jejich maligních zmûn.

Individuální pfiístup ke kaÏdému nemocnému je nezbyt-
n˘ a je nutná úãinná mezioborová spolupráce a souãasnû
koordinace v centru pro EB.

PSYCHOTERAPIE – ÚâINN¯ LÉK

Horká TaÈjana
Soukromá psychiatricko-psychologická a psychoterapeutická
ambulance

Prezentace Psychoterapie – úãinn˘ lék otevírá téma, jak
je moÏné pomoci prostfiednictvím rodinné terapie nebo
i individuální psychoterapie rodinám, kde se vyskytlo
závaÏné onemocnûní, v tomto pfiípadû epidermolysis bul-
losa congenita. Autorka je dûtskou a dorostovou psychia-
triãkou, ale její hlavní náplní v posledních 9 letech je
rodinná terapie. Rodinná terapie objevuje ãasto cesty
k uzdravení celého rodinného systému „pouze“ tera-
peutick˘m rozhovorem.

První setkání MUDr. T. Horké s touto závaÏnou diagnó-
zou EB bylo ve Fakultní nemocnici v Brnû na pracovi‰ti
dûtské medicíny ve spolupráci s primáfikou MUDr. Hanou

Buãkovou, Ph.D., která také autorku na semináfi pozvala.
Autorka se setkává i dnes s názorem, Ïe psychoterapie

je pro klienty stigmatizující a „zavání“ tím, Ïe budou jed-
notliví ãlenové rodiny „oznaãkováni“ psychiatrickou diag-
nózou, a jejich rodina pfiece má dítû jen s tûlesn˘m
onemocnûním (nádorem, koÏním onemocnûním, vrozenou
v˘vojovou vadou, postiÏením kloubÛ aj.).

Na základû ãetn˘ch zku‰eností (hlavnû z oddûlení dût-
ské onkologie – psychiatr-konziliáfi v letech 1999–2004)
autorka povaÏuje psychoterapii za úãinn˘ podpÛrn˘ lék,
tak jako jsou medikamenty nebo chirurgick˘ zákrok. Dom-
nívá se, Ïe psychoterapie patfií ke komplexní péãi
o pacienty, a obzvlá‰È s tak vzácnou nemocí, jako je epider-
molysis bullosa. U tûchto rodin je na prvním místû
suportivní péãe o rodiãe, zejména o peãující osobu, coÏ
b˘vá nejãastûji matka.

Rodinná terapie (RT) pracuje pomocí rozhovoru
a sdílení jednotliv˘ch ãlenÛ rodiny a spoleãnû s nimi hledá
cestu a zdroje dal‰ího fungování rodiny. Terapeutická
sezení reflektují otázky, které daná rodina a dan˘ pacient
v aktuálním ãase povaÏuje za dÛleÏité. V terapii je namístû
respektovat rodinu a jejich pfiání, o ãem by rodina potfiebo-
vala a chtûla hovofiit, a naopak, o ãem mluvit zásadnû
nechce. Zku‰enosti z rodinn˘ch terapií ukazují, Ïe rodiãe
mají tendenci pfieceÀovat shodnost sv˘ch názorÛ s názory
sv˘ch dûtí. Napfi. matka si nedovede pfiedstavit, jak dítû
zvládne docházku mezi zdravé vrstevníky a zda se nebude
cítit handicapováno, a dítû referuje, Ïe je „zvyklé“ na svo-
ji nemoc, nemá jinou zku‰enost, zdravé nikdy nebylo
a mezi dûti chce. Otec se nemÛÏe smífiit s tûÏkou nemocí,
tak se radûji stáhne do pracovního svûta…

Nûkdy vidíme identifikaci matek s jejich dûtmi a dûti tak-
to mohou nevûdomû plnit oãekávání matky, a ne svoje pfiání.
RT mÛÏe mnohdy otevfiít v‰em ãlenÛm nové pohledy na
jejich vlastní proÏitky a hlavnû poznání, Ïe kaÏd˘ jed-
notlivec jinak situaci zvládá, proÏívá a potfiebuje jiné tempo
neÏ ten druh˘ (metafora „auta“). RT mÛÏe probíhat s celou
rodinou, pouze s manÏelsk˘m párem nebo napfi. jen
s matkou v individuální terapii. RT má ãasto podpÛrn˘
charakter – uznání, oceÀování snah a fie‰ení. Jedním z cílÛ
RT je hledání toho, na ãem se dá stavût a podporovat,
a rozvíjení toho, co v systému rodiny a jejích vztazích fun-
guje, a hlavnû zlep‰ení „zdravotního stavu“ rodiny. V RT
s dûtmi, které uÏ mohou komunikovat, se mÛÏeme dozvûdût,
jak dítû vnímá svojí nemoc, co si o ní myslí, co uÏ o nemoci
ví apod.

V RT nûkdy pozorujeme, Ïe je jazyk rodiny soustfiedûn
pfiedev‰ím na tûlo, na bolest, ale co dítû trápí a jak se cítí
du‰evnû, to mÛÏe b˘t opomíjeno … Rodinn˘ terapeut je
v rodinû hostem a pozorovatelem jejího jedoucího „auta“.
RT má pfiístup, kter˘ neodsuzuje, nehodnotí, neodmítá, ale
je akceptující, dává prostor pro vyjádfiení potfieb v‰ech
zúãastnûn˘ch.

V rodinné terapii je klíãov˘ Ïivotní pfiíbûh dané rodiny
a jeho vliv na vzájemné vztahy a oãekávání.
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PROâ VâASNÉ GENETICKÉ
PORADENSTVÍ

Gaillyová Renata
EB Centrum, Oddûlení lékafiské genetiky, FN Brno

Epidermolysis bullosa (EB) congenita je heterogenní
skupinou dûdiãn˘ch onemocnûní, která se odli‰ují nejen
klinick˘mi projevy a jejich závaÏností, ale jsou zpÛsobe-
na mutacemi v rÛzn˘ch genech a mají rÛzné typy
dûdiãnosti.

V souãasné dobû spadá tato vzácná skupina závaÏn˘ch
onemocnûní kÛÏe mezi choroby, pro které zatím neexistu-
je kauzální terapie. Pfiesto platí zásada medicíny – pouze
správnû diagnostikované onemocnûní mÛÏeme správnû
léãit. V pfiípadû EB a genetického poradenství lze potom
toto tvrzení modifikovat – pouze v rodinách, kde
u pacienta je správnû diagnostikován typ EB, kde je
nalezena (nebo jsou nalezeny) pfiíãinné mutace
v pfiíslu‰ném genu, mÛÏeme nabídnout v rámci genetic-
kého poradenství a prenatální diagnostiky cílená vy‰etfiení
dal‰ích pfiíbuzn˘ch nebo plodu a tím v˘znamnû sníÏit
pravdûpodobnost opakovaného v˘skytu onemocnûní
v rodinû.

Pro rodiny je tak dÛleÏité potvrdit typ onemocnûní EB
na molekulární úrovni. Pro preventivní vyhledávání
zdrav˘ch pfiena‰eãÛ v rodinách s v˘skytem EB, pfiípadnû
pro vy‰etfiení plodÛ z plodové vody, choria nebo pro
vy‰etfiení embrya pomocí preimplantaãní genetické diag-
nostiky, jsou pak vyuÏívány v˘sledky DNA anal˘zy.

DNA anal˘za pacienta s EB je velmi zdlouhavé
a nákladné vy‰etfiení, vyÏaduje prohledávání dlouh˘ch
genÛ, ve kter˘ch vût‰inou nejsou známy oblasti s ãastûj‰ím
v˘skytem mutací. V pfiípadû, Ïe u nemocného jsou mutace
jiÏ detekovány, lze potom rychleji a s niÏ‰ími finanãními
náklady vy‰etfiovat dal‰í pfiíbuzné, pfiípadnû vyuÏít DNA
anal˘zu pro prenatální vy‰etfiení.

DNA anal˘zu je tfieba v rodinách provádût pfied
plánováním tûhotenství. Vy‰etfiení na úrovni DNA anal˘zy
má b˘t vÏdy doplnûno genetick˘m poradenstvím, aby rodi-
na správnû pochopila jak charakter dûdiãnosti onemocnûní,
tak moÏnosti molekulárnûgenetick˘ch vy‰etfiení a také
rizika opakování onemocnûní pro dal‰í pfiíbuzné ãi dal‰í
sourozence pacienta. RovnûÏ je tfieba, aby rodina, která
plánuje vyuÏít postupy invazivní prenatální diagnostiky,
byla správnû informována o celém postupu vy‰etfiení,
o jeho moÏnostech, rizicích a technice.

Genetické poradenství nabízíme rodinám v‰ech pacien-
tÛ EB Centra âR. DNA anal˘zu EB simplex a EB dys-
trophica provádíme v laboratofiích CMBGT ve FN Brno,
pro pacienty s junkãní formou EB vyuÏíváme mezinárod-
ní spolupráce. Prenatální vy‰etfiení bylo provedeno
v na‰ich laboratofiích jiÏ tfiikrát, pro dvû rodiny jsme
vyuÏili moÏnosti prenatálního vy‰etfiení v EB-Haus
v Salzburgu.

CO P¤INÁ·Í DEBRA âR
PACIENTÒM, PROâ SPOLUPRÁCE
S EB CENTREM

Hrudková Magda
pfiedsedkynû DebRA âR

DebRA âR je jediné obãanské sdruÏení v âR, jehoÏ
cílovou skupinou jsou pouze lidé Ïijící s epidermolysis
bullosa congenita a jejich rodiny. Od svého zaloÏení v roce
2004 je DebRA âR velice úzce napojena na mezioborov˘
t˘m odborníkÛ, tzv. EB Centrum. O zaloÏení DebRA âR
se zaslouÏila prim. MUDr. Hana Buãková, PhD., koordiná-
torka ãinnosti klinického EB Centra a odborná garantka
DebRA âR.

DebRA âR systematicky pracuje na zvy‰ování kvality
Ïivota lidí s EB. Tato ãinnost se dá zafiadit to ãtyfi základ-
ních smûrÛ:
• sociální poradenství a dal‰í aktivity pro lidi Ïijící s EB,
• spolupráce s klinick˘m EB Centrem,
• informaãní kampaÀ zamûfiená na lidi Ïijící s EB,

odbornou vefiejnost, ‰irokou vefiejnost,
• mezinárodní spolupráce v rámci stfie‰ní organizace

DEBRA International.
V souãasné dobû poskytuje lidem s EB a jejich rodinám

sociální poradenství sociální pracovnice, která je zamûst-
nankyní DebRA âR a která zároveÀ koordinuje dal‰í aktiv-
ity pfiínosné pro zvy‰ování kvality Ïivota lidí s EB. Jedná
se napfi. o kaÏdoroãní pofiádání konference pro rodiny
s EB, zotavovacího t˘denního pobytu, relaxaãního
a rekondiãního víkendu. DebRA âR se snaÏí lidem s EB
pomáhat i materiálnû – je organizována vefiejná sbírka,
která se zamûfiuje na shánûní penûz pro zakoupení rÛzn˘ch
pomÛcek – notebook pro dûti, kter˘m zaãínají srÛstat prsty
a nemohou uÏ dobfie psát ve ‰kole, postele se zdravotní
matrací, dokonce i pfiímofisk˘ pobyt pro velmi tûÏce
postiÏenou holãiãku.

Podpora klinického EB Centra není realizována pouze
materiální pomocí, ale DebRA âR se snaÏí jednotliv˘m
specialistÛm poskytnout také moÏnost vzdûlávání
v problematice EB, vût‰inou na zahraniãních vzdûlávacích
akcích (Geneskin courses v Salzburgu, EB Professionals
Symposium ve Stockholmu, GeneSkin Course v Grönin-
genu apod.).

Mezinárodní spolupráce a aktivní úãast na kongresech
DEBRA International letos vrcholí pofiádáním právû
v˘roãního mezinárodního kongresu DEBRA International
v Praze.

DebRA âR financuje své aktivity ze státních dotací
(MPSV âR, MZ âR, VVZPO), z vlastních benefiãních
aktivit (golfov˘ turnaj, v˘stavy, setkání pro partnery), ze
sponzorsk˘ch darÛ, z darÛ individuálních a anonymních
dárcÛ, z vlastní prodejní ãinnosti (obrázky, kalendáfie,
pohlednice).

Patronkou DebRA âR je od roku 2007 hereãka Jitka
âvanãarová.
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