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Allergia-, Iho- ja Astmaliitto ry - Epidermolysis bullosa

ALUKSI

EPIDERMOLYSIS BULLOSAN (EB) on yleisnimitys joukolle pe-
rinndllisia ja synnynnaisia ihon ja limakalvojen rakkulasairauksia.
Epidermolysis tarkoittaa, etta ihon pinnallisin kerros (epidermis)
on synnynnaisesti niin hauras, etta se ikaan kuin hajoaa irti (lysis)
siihen sattuneen kolhaisun vaikutuksesta. Bullosa on suomeksi
rakkulainen, rakkuloita aiheuttava.

EB ON harvinainen sairaus, jonka vaikeusaste vaihtelee huomat-
tavasti. EB:n yleisyydesta ei ole tarkkaa tietoa, mutta sita arvioi-
daan Suomessa sairastavan noin 200 henkil6a. Lievia oireita voi
olla huomattavasti useammilla. EB:n vaikeimpia muotoja sairasta-
via lapsia syntyy vuosittain Suomessa yksi tai kaksi.

TAMAN OPPAAN painopiste on EB:n laaketieteellisen ja hoidol-
lisen tiedon esittelyssa. Hoitotiedon lisaksi on tarkeaa, etta EB:ta
sairastava ja hanen laheisensd saavat riittavasti tukea sairauden
ja elaman eri vaiheissa. Tukea voi saada eri alojen asiantuntijoilta
seka vertaistoiminnassa, jossa jaetaan kokemuksia ja etsitaan it-
selle sopivia ratkaisuja arkeen.

EB:n yleisyydesta ei ole tarkkaa tietoa,
mutta sita arvioidaan Suomessa
sairastavan noin 200 henkiloa.

Y




EPIDERMOLYSIS

BULLOSA

IHON RAKENNE

IHO MUODOSTUU kahdesta kerroksesta:
pinnallisesta, tavallisesti 0,02 - 1,00 mm:n pak-
suisesta epidermiksesta eli orvaskedesta ja
syvemmastd, noin 2 mm:n paksuisesta der-
miksesta eli verinahasta (kuva 1). Epidermiksen
ja sidekudoksesta muodostuneen dermiksen
erottaa toisistaan tyvikalvovyohyke. Dermiks-
en alla on rasvakerros, joka liittaa ihon sen
alla oleviin tukirakenteisiin. Epidermis koostuu
suurimmaksi osaksi keratinosyyteiksi nimite-
tyistd soluista. Keratinosyyttien alimman eli
tyvisolukerroksen solut jakaantuvat jatkuvasti
ja kulkeutuvat ihon pinnalle. N&in epidermis
uusiutuu koko ajan. Keratinosyytit tuottavat
epidermiksen pintaan niin sanotun sarveisker-
roksen, joka suojaa ihoa ja elimistoa erilaisilta
ulkoisilta tekijoilta. Epidermiksen ja dermiksen
vdlisen tyvikalvovyohykkeen tehtavana on pi-
taa keratinosyytit kiinni dermiksessa (kuva 1).
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Kuva 1. Ihon ja ihon tyvikalvovydhykkeen rakenne

Jja epidermolysis

bullosan alatyypit

EPIDERMOLYSIS BULLOSAN
ERI MUODOT

EB-TAUTIRYHMASSA voidaan erottaa neljd
paamuotoa, joissa esiintyy useita eri alatyyp-
peja. Nelja paamuotoa ovat:

1. EPIDERMOLYSIS BULLOSA simplex (EBS),
jossa rakkulanmuodostus tapahtuu epider-
miksen sisalla




2. JUNKTIONAALINEN EPIDERMOLYSIS bul-
losa (JEB), jossa epidermiksen ja dermiksen
vdlinen raja-alue rikkoutuu ja rakkula muodos-
tuu tyvikalvovyohykkeeseen

3. DYSTROFINEN EPIDERMOLYSIS bullosa
(DEB), jossa vaurio ja siitéd aiheutuva rakkula
ovat dermiksen ylaosassa

4. KINDLERIN OIREYHTYMA on erittéin harvi-
nainen muoto, jossa rakkulan sijainti ihon ker-
roksissa vaihtelee

EB:N ERI alamuodoissa vika on joko keratino-
syyttien sisaista tukirankaa muodostavien to-
nofilamenttien (EBS) muodostumisessa, hemi-
desmosomien, tyvikalvovyohykkeen (JEB) tai
dermiksen ankkurifibrillien (DEB) koostumuk-
sessa (kuva 1). Kaikki néma ovat proteiineja, joi-
ta solut tuottavat geenien eli perintotekijoiden
ohjaamina. Pienikin virhe eli mutaatio geenissa
VoI aiheuttaa virheellisen proteiinin. m

SAIRAUDEN TOTEAMINEN

EB:N TOTEAMISEN jalkeen pyritaan selvitta-
madn sen paamuoto ja tarkka alatyyppi, joita
tunnetaan télla hetkelld yli kolmekymmenta.
Tarkka diagnoosi tarvitaan, jotta saadaan tietoa
taudinkulusta, ennusteesta, periytyvyydesta,
perhesuunnittelusta ja perinndllisyysneuvon-
nasta. lho-oireet, taudinkulku sekéd sukuselvi-
tys ovat tarkeita seikkoja taudin maarityksessa.
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IHOSTA OTETAAN koepala, ja useimmissa ta-
pauksissa otetaan myds verinayte, josta etsi-
taan taudin aiheuttavaa geenivirhetta.

DIAGNOOSIA VARTEN vaadittavat naytteet
otetaan keskussairaaloiden tai yliopistollis-
ten sairaaloiden ihotautien tai perinndllisyys-
laaketieteen  poliklinikoilla.  Geenivirheen
maarittaminen on tarkeda sairauden tarkan
tunnistamisen ja seurannan seka perinnolli-
syysneuvonnan kannalta. Onnistuneiden nayt-
teiden saaminen voi olla vaikeaa hauraan ihon
takia ja siksi saatetaan joutua ottamaan useita
naytteita. Naytteet lahetetaan useimmiten tut-
kittaviksi EB:hen erikoistuneisiin ulkomaisiin
tutkimuskeskuksiin. =

PERIYTYVYYS

MONISSA PERINNOLLISISSA sairauksissa,
kuten epidermolysis bullosassa, on sairauden
taustalla virhe eli mutaatio yhdessa geenissa
eli perintotekijassa. Mutaation vuoksi tdsta
geenista ei saada tuotettua normaalia proteii-
nia, mika aiheuttaa sairauden.

EB:N ALAMUODOISTA on jo paikannettu kun-
kin sairauden aiheuttavat geenit ja nykyisin py-
ritdan tekemaan mutaatiotutkimus kaikille vai-
keaa EB:ta sairastaville. Mikdli lasta odottavalla
vanhemmalla on EB, ja mutaatio on tiedossa,
tauti on mahdollista tutkia jo sikidaikana. Jotta
valtyttaisiin virheellisilta tulkinnoilta ja epasel-




vyyksilta EB:n periytyvyyden suhteen, mahdol-
lisesta mutaatiotutkimuksesta ja sen tulkinnas-
ta on hyva keskustella perinndllisyyslaakarin
kanssa yliopistollisen sairaalan perinndllisyys-
poliklinikalla tai Folkhalsanin perinnollisyyskli-
nikalla. Perinndllisyysasioista voi keskustella
my®s hoitavan ihotautilaakarin kanssa.

KROMOSOMI, JOSSA
NORMAALI GEENI

VANHEMMAT

SUKUSOLUT

KROMOSOMI, JOSSA TE RVE’SAI RAAN TERVE 3 SAIRAAN
ShiRAS Gt GEENIN KANTAJA,NAINEN GEENIN KANTAJAMIES

LAPSET

TERVE, TERVEITA,
EI-KANTAJA GEENIN KANTAJIA

Kuva 2. Periytyvyys

GEENIN KANTAJA
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YKSILOLLA ON kutakin geenia kaksi kappa-
letta, joista toinen on peraisin isalta ja toinen
aidiltd (kuva 2). Perintotekijat on pakattu so-
luun kromosomeina, joita ihmiselld on 46 kap-
paletta. Koska yksilolla on kutakin kromosomia
kaksi kappaletta eli pari, naista on 22 pareittain
samanlaisia (hnumeroitu 1-22). 23. kromosomi-
pari maaraa sukupuolen, sukukromosomit ovat
naisella XX ja miehelld XY. Usean eri geenin
virhe voi aiheuttaa EB:n, mutta yleensa yhdella
sairastavalla on vain yhden geenin virhe. EB:n
aiheuttavia geeneja sijaitsee useissa eri kro-
mosomeissa.

SUKUSOLUISSA ELI muna- ja siittidsoluissa
on vain puolet kromosomeista eli 23 kappa-
letta. N&in ollen sukusoluun joutuu jokaisesta
geeniparista vain toinen. Hedelmoityksessa
muna- ja siittiosolu yhtyvat, uusi yksilo saa al-
kunsa ja talldin kromosomien ja geenien lu-
kumaara on jalleen taysi. Sairaus voi periytya
vallitsevasti eli dominantisti, jolloin jo yksi vial-
linen geenitoiselta vanhemmalta riittaa aiheut-
tamaan taudin.

VALLITSEVASTI PERIYTYVA sairaus on
yleensa toisella vanhemmista ja usein myos
muillakin sukulaisilla. On myos mahdollista,
ettd normaali perintétekija on muuttunut tautia
aiheuttavaksi juuri siind muna- tai siittiosolussa,
josta sairastava on saanut alkunsa. Talloin ha-
nelld on sairaus, vaikka muilla perheenjasenilla
ei ole. Peittyva eli resessiivinen periytyminen
tarkoittaa sita etta, sairaus tulee esiin vain, jos




sairastava on perinyt molemmilta vanhem-
miltaan viallisen geenin. Yhta viallista geenia
kantava vanhempi on yleensa oireeton, koska
heilla kummallakin on yksi terve ja vain yksi vir-
heellinen perintotekija (kuva 2).

KAIKKI EB:N muodot ovat perinnaollisia, mutta
periytymistavat vaihtelevat eri EB:n muodois-
sa. EBS periytyy paria harvinaista poikkeusta
lukuun ottamatta vallitsevasti eli dominantisti.
Jos toisella vanhemmalla on vallitsevasti pe-
riytyva EB, on perheen pojilla ja tyttarilla yhta-
lainen 50 prosentin riski perid viallinen geeni.
Vallitsevasti periytyvd EB voi saada alkunsa
my0s ns. uudesta mutaatiosta, joka on synty-
nyt toisen vanhemman sukusolussa tai harvi-
naisissa tapauksissa sairastuneen henkilon
sikionkehityksen aikana. Tama muutos voi pe-
riytyd myos sairastuneen lapselle.

KAIKKI JEB:N muodot periytyvat peittyvasti.
DEB:ta on olemassa suhteellisen lieva vallitse-
vasti periytyva muoto seka vaikea, peittyvasti
periytyvd muoto. Peittyvasti periytyva JEB tai
DEB ilmenee, kun kumpikin terveista vanhem-
mista on sattumalta saman EB-mutaation kan-
taja. Tallaisen perheen kussakin raskaudessa
on yksi neljasta eli 25 prosentin riski, etta lapsi
saa molemmilta vanhemmiltaan muuttuneen
geenin ja sairastuu. Terveen lapsen syntymi-
sen todennakadisyys on kolme neljasosaa eli
75 prosenttia. Sairastavan terveiden sisaruk-
sien todennakoisyys olla sairauden perintote-
kijan kantajia on kaksi kolmesta. m
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EPIDERMOLYSIS BULLOSA SIMPLEX (EBS)

YLEISIN EB:N tautimuodoista on epidermolysis bullosa
simplex (EBS). EBS jaetaan kahteen pdamuotoon sen mu-
kaan, sijaitseeko rakkula tyvisolujen tasolla (basaalinen EBS)
vai niiden ylapuolella (suprabasaalinen EBS). Suurin osa
EBS:n tautimuotoja periytyy vallitsevasti, mutta tunnetaan
my0os vaistyvasti periytyvia muotoja.

YLEISIN EBS:N aiheuttava mutaatio sijaitsee keratiinityyppia
5 tai 14 tuottavissa geeneissa (kuva 2). Lisdksi on selvasti
harvinaisempia EBS:n alatyyppejd, joiden mutaatio sijaitsee
esimerkiksi a6B4 integriinia, plektiinia tai muita plakiiniper-
heen proteiineja tuottavissa geeneissa (kuva 1). Keratiinit 5 ja
14 muodostavat keratinosyyttien sisalla ns. tonofilamentteja,
jotka ovat oleellinen osa solun tukirankaa (kuva 1). Kun kera-
tiinien geenissa on mutaatio, syntyy epanormaaleja keratiini-
saikeita, jolloin solu ei kesta normaalisti mekaanista rasitusta
vaan hajoaa. Muut EBS:n mutaatiot liittyvat proteiineihin, jot-
ka osallistuvat mm. solun tukirangan ankkuroimiseen solun
ulkokalvolle ja edelleen tyvikalvoon.

EBS VOI esiintyd keholla paikallisesti, jolloin rakkuloita on
esimerkiksi vain kasissa ja jaloissa, tai laaja-alaisesti kaik-
kialla ihossa. Lievaa EBS:a sairastavat voivat olla aikuisias-
sa lahes oireettomia, mutta laaja-alaisissa ja vaikeimmissa
muodoissa rakkulointi jatkuu vaikea-asteisina lapi elaman.




Tavallisesti rakkula-alueet paranevat jalkia jattamatta, mut-
ta ei valttamatta kaikissa EBS:n muodoissa. Kynsimuutoksia
tavataan lahes kaikilla EBS:d sairastavilla. EBS:n joissakin
muodoissa limakalvoilla voi esiintya rakkuloita. Myds silman
sidekalvolla voi esiintya kirvelya ja kutinaa, harvemmin rak-
kuloita.

JUNKTIONAALINEN EPIDERMOLYSIS
BULLOSA (JEB)

JUNKTIONAALINEN EPIDERMOLYSIS bullosa (JEB) on sel-
vasti harvinaisempi kuin EBS. JEB aiheutuu laminiini 332:ta,
kollageeni XVII tai a6B4 integriinia koodittavien geenien
mutaatioista. Nama kolme proteiinia ovat valttamattomia
ihon kahta kerrosta toisiinsa liittavan tyvikalvon toiminnalle.
JEB periytyy peittyvasti (kuva 2).

JEB JAETAAN kahteen paamuotoon: yleistynyt ja paikalli-
nen JEB. Vaikeaa yleistynytta JEB:ta sairastavilla iho on erit-
tdin herkasti vaurioituva. Rakkuloita esiintyy heti syntyman
jalkeen, ja niita muodostuu ilman hankausta kehon kaikkiin

osiin.

VASTASYNTYNEILLA LAAJA-ALAINEN JEB voi olla vaaral-
linen nestehukan vuoksi, ja ihon lisaksi rakkuloita voi muo-
dostua myds ruokatorveen, henkitorveen ja suolistoon. Nain
ollen vaikea-asteinen, yleistynyt JEB voi olla vaikeimpia EB:n
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muodoista. Vaikka JEB:n rakkulat eivat parantuessaan jata
jalkeensa arpia, iho ohenee ja kiristyy. Myos kynsi- ja ham-
masmuutoksia tai hiuspohjan arpeutumisesta johtuvaa hius-
ten puuttumista voi esiintyd. On kuitenkin huomionarvoista,
etta lievimmat JEB:n muodot eivat rajoita merkittavasti nor-
maalia arkea.

DYSTROFINEN EPIDERMOLYSIS BULLOSA
(DEB)

DYSTROFINEN EPIDERMOLYSIS bullosa (DEB) aiheutuu
tyvikalvon ja dermiksen toisiinsa liittavien ankkurisaikeiden
rakenneproteiinin kollageeni VIl:n geenivirheestd. DEB jae-
taan kahteen paamuotoon: lieva, vallitsevasti periytyva muo-
to ja vaikea, peittyvasti periytyva muoto. Peittyvasti periytyva
muoto on selvasti harvinaisempi, mutta vaikeampi kuin vallit-
sevasti periytyva muoto. Kaikille DEB-muodoille on yhteista
rakkulajdlkien arpeutuminen, joka johtuu sidekudoksen ja
tyvikalvon vaurioitumisesta. Myds kynsien vaurioituminen tai
niiden haviaminen kokonaan on tyypillista DEB:lle.

LIEVAASTEISEN, VALLITSEVASTI periytyvan DEB:n oireet
voivat olla hyvin lievat, ihon rakkulointi voi loppua aikuisias-
sa kokonaan ja ainoana oireena ovat kynsimuutokset.

PEITTYVASTI PERIYTYVA DEB on yksi vaikeimmista EB:n
muodoista: vastasyntyneilld on laaja-alaista rakkulointia,




jota esiintyy myos limakalvoilla. Rakkulointi ja arpeutuminen
voivat aiheuttaa ruokatorven tai perdaukon ahtautumista.
Huonosti sujuva ruokailu ja limakalvovauriot voivat aiheut-
taa anemiaa, painonnousu voi hidastua ja lapsilla kehitys
saattaa hairiintya. Ravitsemuksen suunnittelu onkin tata ala-
tyyppia sairastavalle erityisen tarkeaa. Lisaksi peittyvasti pe-
riytyvaan DEB:hen liittyy merkittavasti lisaantynyt riski ihon
okasolusyopiin.

KINDLERIN OIREYHTYMA

ERITTAIN HARVINAINEN Kindlerin oireyhtyma hyvaksyttiin
EB:n alamuodoksi vuonna 2008. Se aiheutuu mutaatioista,
jotka esiintyvat kindliiniproteiinia tuottavassa geenissa. Rak-
kuloinnin lisaksi oireita ovat valoherkkyys ja lisaantynyt syo-
pariski.
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EPIDERMOLYSIS
BULLOSAN HOITO

EB:N HOITO on oireenmukaista, joten siina on
keskeista vahentaa uusien rakkuloiden muo-
dostumista, edistaa rakkulapohjien parane-
mista seka ehkaista infektioita ja arpeutumista.
Vaikeita EB-muotoja aiheuttavien geenivirhei-
den korjaamiseen tahtaavia hoitotutkimuksia
on tehty ja useita tutkimuksia on kaynnissa
parhaillaan, mutta ndiden uusien hoitomuoto-
jen saaminen laajamittaiseen kayttoon vaatii
vield useita vuosia.

EB:TA SAIRASTAVAN iho voi olla erittdin hau-
ras ja ihon hoito on yksilollista EB-tyyppi huo-
mioiden. Perusperiaatteena on rakkuloiden
ennalta ehkdisy ja haavojen hoito ihoystaval-
lisin sidoksin ja kivun hoito. Hoitovalinnassa
tulee ottaa huomioon sairastavan yksilollinen
tilanne ja mielipide. EB:ssa iholle on tyypillista,
ettd pienikin mekaaninen rasitus voi aiheuttaa
rakkulan. Esimerkiksi jalkineiden valintaan tu-
lee kiinnittaa erityista huomiota.

KOTIYMPARISTOSSA LAPSIKIN oppii valtta-
maan ihon rakkuloille altistavia tekijoita, mutta
terveydenhuollossa on useita tutkimuksiin ja
hoitoon liittyvia tilanteita, joissa tulee huomioi-




da herkasti oireilevat. Esimerkiksi EKG-elektro-
dien poisto ja tavanomaisten ihoteippien kayt-
to seka erilaiset tahystykset voivat aiheuttaa
ongelmia. EB:ta sairastavalle ja hanen laheisil-
leen kehittyy vuosien mittaan hyva nakemys
kaytannossa sopivimmasta paikallishoitoval-
misteesta ja sen kayttotavasta. m

RAKKULOIDEN HOITO

RAKKULOITA VOI esiintyd missa tahansa ihol-
la ja limakalvoilla EB-tyypista riippuen. Rakku-
loilla on taipumus laajentua, joten ehjat rak-
kulat puhkaistaan steriililla neulalla tilanteen
pahenemisen estamiseksi. Neula viedaan rak-
kulan 1&pi ihon suuntaisesti puhkaisten rakku-
lan vastakkaisista reunoista (kuva 3).

REIAT MAHDOLLISTAVAT kudosnesteen
ulospaasyn, jolloin paine rakkulassa ja kipu
helpottavat. Rakkulan tyhjentymista voidaan
helpottaa esimerkiksi pehmeadlla sidetaitoksel-
la painamalla tai ruiskulla imemalla. Nesteen
uudelleen kertyminen voidaan estaa teke-
malla rakkulaan suurempi aukko esimerkiksi
steriileilla saksilla tai teravakarkisella veitsella.
Rakkulan katto jatetaan paikalleen. Mikali rak-
kula-alue peitetdan puhkaisun jalkeen haava-
sidoksella, kaytetaan tarttumattomia sidoksia
kuten silikoniverkkoja tai silikonipintaisia vaah-
tosidoksia. m
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Neula Rakkula

lhon pinta

Kuva 3. Rakkulan puhkaisu

EPIDERMOLYSIS BULLOSA SIMPLEXIN
HOITO

OLEELLISTA HOIDOSSA on rakkuloiden puhkaisu. Haava-
sidoksia kaytetaan tarvittaessa. Monien kokemus on se, etta
rakkulat paranevat paremmin ilman peittamista haavasidok-
silla. Haavasidos voi johtaa hoidettavan alueen liialliseen
lampenemiseen ja hikoiluun, mika voi edesauttaa rakkuloi-
den muodostumista. Osalla myds helteinen ilma voi pahen-
taa rakkulointia.

MAISSITARKKELYSTA VOIDAAN kayttaa rakkuloiden ja hi-
koilun aiheuttaman kosteuden kuivattamiseen. Haavasidos-
ten kulmat voivat aiheuttaa rakkuloita erityisesti paineelle
alttiina oleville ihoalueille, mikda on huomioitava erityisesti
vaikeimmissa EBS-alatyypeissa. Haavasidosten ja pehmus-




teiden kayttd saattaa vaikeuttaa esimerkiksi kasien toimin-
taa tai jalkineiden kayttoa. Jotkut saattavat hyotyvat saumat-
tomista silkkisukista tai hopealankaa sisaltavista sukista.

JUNKTIONAALISEN EPIDERMOLYSIS
BULLOSAN HOITO

JEB:N VAIKEIMMISSA muodoissa on keskeista kroonisten
haavojen hoito. Mahdollista haavan pohjan liikakasvua el
granulaatiota voidaan hoitaa vahvalla kortisonivoiteella tai
-liuoksella. Pehmeadt silikonisidokset saattavat lisata haavan
pohjan liilkakasvua.

DYSTROFISEN EPIDERMOLYSIS BULLOSAN
HOITO

VALLITSEVASTI PERIYTYVAA, lievdoireista DEB:ta hoide-
taan kuten EBS:&. Vaistyvasti periytyvdn DEB:n vaikeiden
iho- seka limakalvo-oireiden hoito vaatii osaamista usealta
|aaketieteen osa-alueelta. Rakkuloinnin synnyttamat haava-
pinnat voivat olla laajoja ja vaativat kookkaiden haavasidos-
ten kayttoa. Eritys voi olla runsasta, jolloin tarvitaan imevia
sidoksia. Rakkulointi ja huonosti paranevat haavapinnat voi
aiheuttaa yhteen kasvua ja kuroumia sormien ja varpaiden
iholle. Sitd voidaan ehkaista kayttamalla erillisida haavasidok-
sia yksittdisille sormille ja varpaille.
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MIKALI KUROUMIA muodostuu, niitd voidaan hoitaa kirurgi-
sesti, mutta toimenpiteet ovat haastavia ja vaativat ihonsiir-
teitd, toistuvia anestesioita seka leikkauksen jalkeista haa-
vanhoitoa. Liséksi nivelten jaykistymisen ehkdiseminen on
tarkeaa. Hoitoa ja seurantaa tarvitsevat myos rakkuloinnin ja
arpeutumisen aiheuttama ruokatorven tai peraaukon ahtau-
tuminen. Vaistyvasti periytyvaan DEB:hen liittyy merkittavasti
kohonnut ihon okasolusyopariski.

KUTINA ON yksi DEB:n, kuten my6s muiden alatyyppien oi-
reista. Voimakkaan kutinan takia sairastava saattaa raapia,
mika aiheuttaa uusia rakkuloita. Usein paranemassa olevat
haavat ovat erityisen kutisevia. Jos iho on kuiva ja siksi her-
kasti kutiseva, lotion-tyyppisistd perusvoiteista ja kylpyol-
jyistd on apua. Natriumlauryylisulfaattia siséltavia valmisteita
kuten pesuaineita tulee valttda, koska ne voivat pahentaa
ihovauriota.

ANTIMIKROBIAALISIA AINEITA, kuten bentsalkoniumklo-
ria ja klooriheksidiinia sisaltavista voiteista on todettu ole-
van apua kutinan hillitsemisessa ja bakteerikasvun vahen-
tamisessa. Kortisonivoiteet voivat auttaa erityisesti vaikean
kutinan hoidossa. Myds mentholia siséltdavat oljypohjaisista
valmisteista, kosteista kaareista tai sinkkivoidesukasta voi
olla apua. Kutina ei ole histamiinivalitteista, joten antihista-
miineista on vain rajoitetusti apua. Vaikean kutinan hoidossa
voidaan harkita myds muita sisaisia ladkkeita.




VASTASYNTYNEEN

HOITO

EB:HEN LITTYVA |hon rakkulointi alkaa
useimmissa EB-muodoissa heti syntyman
jalkeen. Vastasyntyneen ihomuutosten pe-
rusteella ei voida paatella mika EB-muoto on
kyseessda. Tarkka diagnoosi ja taudinmaaritys
tehdaan ihokoepalasta ja/tai geenitutkimusten
avulla. Jos vastasyntyneelld on vain muutamia
rakkuloita, ne puhkaistaan ja suojataan siliko-
nipintaisilla haavasidoksilla.

MIKALI RAKKULOITA on laajasti iholla, vasta-
syntyneet hoidetaan yliopistosairaaloiden las-
tenklinikoiden teho-osastolla. Vaikea-asteista
EB:td sairastavan vastasyntyneen hoidossa
on keskeista estdaa uusien rakkuloiden syn-
ty mahdollisimman hellavaraisella kasittelylla,
pehmeilld makuualustoilla ja vaatteilla seka
valttamalla tarttuvia tai puristavia kosketuksia
kuten teippeja tai verenpainemittarin manset-
tia. Lisdksi on huolehdittava kivun hoidosta,
infektioiden ehkaisystd seka riittavasta ravit-
semuksesta. Jos mahdollista, rintaruokinta on
suositeltava vaihtoehto, koska se aiheuttaa va-
hemman suuoireita kuin pulloruokinta. m
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JALKOJEN HOITO

JALKOJEN HOIDON tavoitteena on jalka-
vaivojen ehkaisy ja oireiden mukainen hoito.
EB:td sairastavista osalla jalkojen alueen on-
gelmat liittyvat ihon rikkihiertymiseen. Osalla
ongelmana on jalkapohjien ja kammenten lii-
kasarveistuminen eli paksuuntuminen.

JALAT PESTAAN péivittdin varvas varpaalta.
Vesipesu yleensa riittdd. Happamien pesu-
liuosten kaytosta voi olla apua. Ne pitavat ihon
happamana ja estavat bakteerien kasvua ihol-
la ja vahentavat hikoilun hajuhaittoja. Jalkojen
pesun jalkeen kynnet leikataan hyvilla kynsi-
saksilla tai leikkureilla, jotta kynnet eivat loh-
kea. Varpaankynnet leikataan mydtaillen var-
paanpdan muotoa. Koviksi paksuuntuneiden
kynsien hoidossa voi kaantya jalkojenhoitajan
puoleen. Kuivia ja halkeilevia kynsia ja kynsi-
nauhoja on rasvattava.

HAUTUNEIDEN TAI rakkulaisten varpaan-
vélien ihopinnat voidaan eristaa toisistaan
pehmealld liinakankaalla tai silikoni- tai vase-
liinitaitoksella. Muutoin varpaanvalien ihoa ei
rasvata. Jalkapohjissa ja kammenissa iho voi
paksuuntua. Liikasarveistuma ei yleensa ai-
heuta vaivoja, mutta siihen liittyvat halkeamat
voivat olla kipeitd. Liikasarveistumia hoidetaan




tehostetulla rasvaamisella. Jalkineita valittaes-
sa tulee kiinnittad huomiota niiden istuvuu-
teen. Paras jalkine on kevyt ja pehmed, jalkaa
tukeva seka helposti jalkaan laitettava. m

EB:hen liittyva ihon rakkulointi alkaa useimmissa EB-muo-
doissa heti syntyman jalkeen. Vastasyntyneen ihomuutosten
perusteella ei voida paatella mika EB-muoto on kyseessa.

Y

SUU- JA HAMMAS-
OIREIDEN HOITO

EPIDERMOLYSIS BULLOSAAN voi liittyd eri-
laisia suun alueen muutoksia, joiden laatu ja
vaikeusaste vaihtelevat eri EB:n alamuodois-
sa. Muutoksia voivat olla hammaskiilteen ke-
hityshairididen aikaansaama hampaiden lais-
kaisyys, kuoppaisuus ja lohkeamisherkkyys.
Rakkuloita voi olla suun limakalvoilla ja ikenis-
sd. Rakkulointitaipumuksesta voi seurata myos
kielen jaykistyminen, suun pieneneminen ja
kielinystyjen haviaminen.
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EPIDERMOLYSIS BULLOSAAN voi liittya eri-
laisia suun alueen muutoksia, joiden laatu ja
vaikeusaste vaihtelevat eri EB:n alamuodois-
sa. Muutoksia voivat olla hammaskiilteen ke-
hityshairididen aikaansaama hampaiden lais-
kaisyys, kuoppaisuus ja lohkeamisherkkyys.
Rakkuloita voi olla suun limakalvoilla ja ikenis-
sa. Rakkulointitaipumuksesta voi seurata myos
kielen jaykistyminen, suun pieneneminen ja
kielinystyjen haviaminen.

EBS:A SAIRASTAVALLA ci yleensa todeta kiil-
teen kehityshadirioita ja hammashoito voidaan
useimmiten toteuttaa ilman erityisjarjestelyita.
Suun limakalvojen rakkulointitaipumus on va-
hdista ja vahenee ian myota. JEB:ta tai DEB:ta
sairastavilla kiille on yleensa epamuodostunut-
ta. Tasta seuraa hampaiden nopea kuluminen
ja reikiintyminen. Limakalvoille syntyy rakkuloi-
ta usein itsestaan ja etenkin hammashoitotoi-
menpiteiden yhteydessda. Vaikeimpia suumuu-
toksia aiheuttavassa, peittyvasti periytyvassa
DEB:ssa suun normaalien rakenteiden havia-
minen asettaa hoidolle erityisia haasteita.

SUUN JA hampaiden hoidon onnistumisen
takia EB:td sairastavat tarvitsevat neuvontaa
ruokavalion laatimisessa ja laajan, ennalta-
ehkaisevan fluoriohjelman heti ensimmaisten
hampaiden puhjettua. EB:td sairastavien ham-
paisiin tulisi muita herkemmin tehda suojaavia
muovipinnoitteita ja kruunuja. Suu ja hampaat




tulee jo lapsena tarkastaa riittavan usein, 4 - 6
kuukauden valein. Aterioinnin tulee olla saan-
nollista. Valipalojen lukumadrassa on syyta olla
tarkka, ja muulla kuin ksylitolilla tai sorbitolilla
makeutettuja makeisia ja juomia tulisi valttaa.

HAMPAIDEN HARJAAMISEEN ja hammas-
valien puhdistamiseen tulee kayttaa paljon
aikaa. Hyva harja on lyhyt, tuuhea ja pehmeag,
ja sahkohammasharjaakin kannattaa kokeil-
la. Hammasvalien puhdistamiseen kaytetaan
hammastikkuja ja hammaslankaa, joiden kayt-
toa helpottavat erityiset hammaslangan viejat.
Ndiden avulla poskien venyttelyn tarve vahe-
nee. Hammaslaakari madrittelee fluorihoitojen
tarpeen. Fluoripitoisen hammastahnan lisaksi
voidaan kayttaa imeskelytabletteja, jotka si-
sdltavat fluoria. Apteekista saa mietoa, fluori-
pitoista hammastahnaa, joka on kehitetty suun
limakalvo-ongelmiin.

EB:TA SAIRASTAVIEN hammashoito erityistar-
peineen voidaan pitkélle toteuttaa terveyskes-
kuksissa. Hammashoito voidaan jarjestaa esi-
merkiksi keskussairaaloiden suusairauksien
yksikoissa, jos hoidolliset ongelmat ovat mer-
kittavia. Hoitotilanteessa hammashoitohenkil6-
kunnan on kaikin mahdollisin keinoin pyrittava
suojaamaan ja varomaan suun pehmytkudok-
sia, jotta rakkulamuodostukselta ja arpimuo-
dostukselta valtyttdisiin. Joissakin tapauksissa
on perusteltua kayttada nukutusta hammashoi-
don ajaksi. ®
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EB JA RAVITSEMUS

LIEVAA EB:TA sairastavilla, joilla on vain yk-
sittaisia rakkuloita iholla eika rakkulointia ole
suun tai ruoansulatuskanavan alueella, ravitse-
musvaatimukset ovat samat kuin kenelld tahan-
sa. Vaikeaa EB:ta sairastaville hyva ravitsemus
on kuitenkin erityisen tarked, koska energian
tarve on lisdaantynyt toistuvaan rakkulointiin
liittyvan haavojen parantumisen ja kiihtyneen
aineenvaihdunnan seka puolustusjarjestelman
toiminnan vuoksi. JEB:ssa ja DEB:ssa suun ja
ruokatorven limakalvoille muodostuvat rak-
kulat hankaloittavat nielemista ja heikentavat
ruokahalua. Taman vuoksi pieneen ateriaan
on sisdllytettava tarpeelliset ravintoaineet ja
riittava energiamaard. Ruoansulatuskanavan
rakkulointi voi heikentaa ravintoaineiden imey-
tymista.

HANKALIMMISSA EB:N muodoissa voidaan
tarvita erityiskeinoja normaalin kasvun ja kehi-
tyksen takaamiseksi. Ravitsemusterapeutin on
hyva olla mukana EB:a sairastavan hoitoryh-
massa.

HYVA RAVITSEMUSTILA edistda haavojen
paranemista, eika rikkoutunut iho tulehdu niin
helposti. Hyvan ravitsemuksen perustana on
monipuolinen ruokavalio. Erilaiset kastikkeet,
oljyt, margariinit ja voi lisaavat ruoan energia-




pitoisuutta. Tasaisena pysyva normaalipaino
kertoo sen, ettd ravitsemus on riittava. EB:ta
sairastavan lapsen painonkehitystda onkin syy-
ta tarkkailla neuvolassa saannollisesti.

SOPIVALLA JA monipuolisella ravinnolla eh-
kaistddn myos ummetusta ja anemiaa. Um-
metus johtuu usein perdaukon seudun rakku-
loista, jotka tekevat ulostamisesta kivuliasta.
Ummetusta voi ehkaista lisaamalla ruokava-
lioon kuituja ja nesteitd. Riittavasti kuitua saa
syomalla paivittain taysjyvaviljatuotteita, kas-
viksia, marjoja ja hedelmia. Esimerkiksi luumut
ja pellavan siemenet voi liottaa pehmeiksi ja
helpommin syodtaviksi. Myds liikkunnan lisaa-
minen ja suolen opettaminen saannaollisyyteen
ehkaisevat ummetusta. Joskus ummetuslaak-
keet ovat tarpeen pehmentdamaan ulostetta.
Ummetuslddkkeiden kaytostda on hyva neuvo-
tella laakarin kanssa.

ANEMIA ON yleistad vaikeimmissa EB:n muo-
doissa. Anemia heikentd@ haavojen parane-
mista kudosten heikentyneen hapettumisen
myotd. Rautaldadakkeiden kaytosta on hyva neu-
votella laakarin kanssa.

JATKUVAN RAKKULOINNIN myd6ta sairastava
menettaa paljon proteiingja, ja jatkuva haa-
vojen paraneminen seka tulehdukset lisgavat
proteiinien tarvetta huomattavasti. Tarvetta
lisavitamiineille tai hivenaineille ei yleensa ole.

KARKEA, KOVA ruoka vaurioittaa helposti
suuta ja limakalvoja. Talloin miellyttava, peh-
mea ruoan koostumus voi auttaa. Jos lapsi syo
erittdin huonosti, aterian voi soseuttaa. Kun
perheessa kaikki sydvat samoja ruokalajeja,
lapsikin hyvaksyy ruokavalionsa helpommin.
Ruoan soseuttamisessa voi kayttaa esimerkik-
si tehosekoitinta, monitoimikonetta tai raastin-
ta. Raaoista kasviksista saadaan raastimen tai
monitoimikoneen hienoimmalla terédlla sose-
maisen hienoa raastetta. Kypsennetyissa kas-
vissoseissa tai sosekeitoissa kasvikset ovat
pehmeimmilldaan. Hedelmistda voi valmistaa
sosetta. Lyhyt viiden minuutin kiehautus tai mi-
kroaaltouuni pehmentaa kasviksia ja hedelmia
nopeasti.

HAPPAMAT SITRUSHEDELMAT ja tuoreme-
hut voivat myos arsyttaa suuta, joten on pa-
rempi valita mietoja laatuja, esimerkiksi paa-
ryndd, mangoa, banaania tai omenaa. Lihan,
broilerin ja kalan riittdva kypsentaminen peh-
mentaa raaka-aineet helposti soseutettavaksi.
Leivan voi korvata syomalla pehmeaa puuroa.
Leivasta voi poistaa kuoren tai liottaa leivan
maidossa tai muussa nesteessd ennen syo-
mistd. Kovat juustot voi vaihtaa tuorejuustoihin
tai raastaa juusto ohuimmalla raastimen teralla.
Munamaito- ja kasvissosepohjaiset laatikko-
ruoat ovat rakenteeltaan pehmeitd, joten ne
sopivat aralle suulle. Puurot, kiisselit, rahkat ja
monet muut jalkiruokatyypit ovat sosemaisia




luonnostaan. Kuohukerma, smetana ja rans-
kankerma keittojen, muhennosten, pirteldiden
ja rahkajalkiruokien lisana antavat energiaa.

RUOANVALMISTUSTA VOI helpottaa kayt-
tamalla valmiita purkkiruokia, eineksia ja pa-
kasteita. Itse tehtyd kotiruokaa voi pakastaa
valmiina pienind annoksina. Ravinnon lisana
voidaan kayttaa myds taydennysravintovalmis-
teita, joita saa apteekeista. Ndiden kaytosta on
hyva keskustella hoitavan ladkarin ja ravitse-
musneuvojan tai -terapeutin kanssa. ®

PITKAAIKAISSAIRAAN
TUET JA PALVELUT

PITKAAIKAISEN SAIRAUDEN vaikutukset ar-
jen sujumiseen voivat olla huomattavia. Sairaus
voi heikentda niin fyysista, psyykkista kuin so-
siaalista toimintakykya. Lisaksi sairaus aiheut-
taa taloudellista rasitusta. Yhteiskunnan tuet ja
palvelut on tarkoitettu helpottamaan sairauden
kanssa elamista. Sairauden luonne, ikd, per-
hetilanne seka mahdolliset muut sairaudet ja
vammat maarittelevat, mita tukia ja palveluita
voi hakea ja saada.
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DIAGNOOSIN SAAMISEN jalkeen on hyva
tavata sairaalan sosiaalityontekija tai kuntou-
tusohjaaja. He arvioivat yksilollisen tilanteen ja
kertovat, mité tukia tai palveluita on haettavis-
sa ja saatavissa.

PITKAAIKAISSAIRAILLE KUULUVAT  tuki-
muodot ja palvelut ovat pdasaantoisesti ter-
veydenhuollon, kuntien ja Kansaneldkelaitok-
sen (Kela) vastuulla. Sairaudesta aiheutuvaan
haittaan, toimintakyvyn alentumaan ja niista
johtuviin kustannuksiin voi saada tukea myds
esimerkiksi verotuksen tai yksityisten vakuu-
tusten kautta.

PITKAAIKAISEN SAIRAUDEN tai vamman
nojalla myonnetyt tuet ja palvelut ovat yleen-
sa riippumattomia hakijan tuloista. Joihinkin
tukiin ja palveluihin kuuluu omavastuu. Tukien
hakemisen perustana on diagnosoitu sairaus
tai vamma. Diagnoosi ei kuitenkaan maarittele
tukien hakemisen lopputulosta, vaan aina on
otettava huomioon hakijan yksilollinen koko-
naistilanne. m

Sairauden luonne, ika, perhetilanne
seka mahdolliset muut sairaudet ja
vammat maarittelevat, mita tukia ja
palveluita voi hakea ja saada.

L




TERVEYDENHUOLLON
PALVELUT

TERVEYDENHUOLLON VASTUULLE kuuluu
valttamattoman hoidon ja ensitiedon antami-
nen. Ensitietoon sisaltyy perustiedot omasta
sairaudesta ja sen hoidosta. Terveydenhuol-
losta saa myds pitkaaikaisen sairauden hoi-
dossa tarvittavat hoitotarvikkeet.

EPIDERMOLYSIS BULLOSAA sairastavalle on
hyva tehda hoito- tai kuntoutussuunnitelma.
Suunnitelmaan kootaan muun muassa tarvit-
tavat tiedot hoidosta ja kuntoutuksesta seka
niiden keinoista ja tavoitteista. Lisaksi suunni-
telmaan kirjataan tiedot diagnooseista ja laa-
kityksestd. Suunnitelma helpottaa pysymaan
ajan tasalla omaan hoitoon liittyvissa asioissa.
Laakari tekee myos lausunnot tukien ja palve-
luiden hakemusten liitteeksi.

LAAKINNALLINEN KUNTOUTUS vastaa apu-
valineiden luovuttamisesta.  Epidermolysis
bullosan kohdalla voi olla tarve esimerkiksi
erikoisjalkineisiin. Vaikeissa sairauden muo-
doissa voidaan myontaa myos muita arkea
helpottavia apuvalineita. m
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KUNNAN PALVELUT

VAMMAISUUDEN JA pitkdaikaisen sairauden
perusteella haettavat tukimuodot ja palve-
lut maaritellaan vammaispalvelulaissa. Laissa
vammaisella henkilolla tarkoitetaan henkildd,
jolla vamman tai sairauden johdosta on pit-
kaaikaisesti erityisia vaikeuksia suoriutua ta-
vanomaisista elaman toiminnoista. Jokaisessa
kunnassa on vammaispalveluista vastaava yk-
sikko tai tyontekija.

VAMMAISPALVELUSSA MAARITELLYT tuet
ovat joko subjektiiviseen oikeuteen (eli kun-
nalla on niiden erityinen jarjestamisvelvolli-
suus) tai harkintaan ja maarérahoihin perus-
tuvia. Subjektiivisesta oikeudesta tukeen ovat
esimerkkeind sairauden tai vamman VvuoOKsi
tarpeelliset asunnon muutostyot ja henkilo-
kohtaisen avun saaminen. Asunnon muutos-
toilla voidaan tehda esimerkiksi asianmukaiset
hoitotilat EB:ta sairastavalle lapselle.

MAARARAHASIDONNAISISTA  TUKIMUO-
DOISTA yleisimmat ovat ylimaaraisten vaate-
kustannusten seka padivittdisista toiminnoista
suoriutumisessa tarvittavien valineiden, ko-
neiden ja laitteiden korvaaminen. Kunnan on
varattava ndihin tukiin maardrahoja kunnassa
esiintyvan tarpeen mukaan. Kunta voi myon-
tdaa kotipalveluja alentuneen toimintakyvyn,




perhetilanteen, sairauden, vamman tai muun
vastaavan syyn perusteella silloin, kun apu on
tarpeen tavanomaiseen elamaan kuuluvista
tehtdvista suoriutumiseksi. Lapsiperheelld on
subjektiivinen oikeus kotipalveluun, jos sil-
& voidaan turvata lapsen hyvinvointia. Myods
omaishoidon tuki on kunnan jarjestamisvas-
tuulla tahan tarkoitukseen varattujen madrara-
hojen puitteissa. ®

KELAN TUKIMUODOT

KELA KORVAA ansionmenetyksesta erityishoi-
torahaa alle 16-vuotiaan sairaan tai vammaisen
lapsen huoltajalle, jos hanen on osallistuttava
lapsensa hoitoon tai kuntoutukseen.

VAMMAISETUUKSIEN TARKOITUS on tukea
vammaisen tai pitkaaikaisesti sairaan selviy-
tymista arjessa ja parantaa henkilon elaman-
laatua. Liséksi niiden tavoitteena on tukea
osallistumista tyohon tai opiskeluun seka toi-
mintakyvyn vyllapitéamista, kotona asumista,
kuntoutusta ja hoitoa.

VAMMAISETUUDET JAETAAN kolmeen ko-
konaisuuteen: alle 16-vuotiaan vammaistuki,
16 vuotta tayttaneen vammaistuki ja eléketta
saavan hoitotuki. Jokainen naistd on kolmita-
soinen. Tukea voi saada puolen vuoden ajalta
takautuvasti.
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KELALTA VOI hakea tukea sairauden hoitoon
ja kuntoutukseen liittyviin matkakorvauksiin
seka kuntoutusrahaa kuntoutuksen aikaiseen
ansionmenetykseen.

KELASTA VOI hakea korvausta laakkeista,
perusvoiteista ja kliinisista ravintovalmisteista,
joita laakari on maarannyt hakijan sairauden
hoitoon. Ladkekuluja ei korvata, jos ladkkeet
on maaratty terveydentilan yllapitamiseksi tai
sairauksien ehkaisemiseksi.

TOIMEENTULOTUKI ON viimesijainen toi-
meentuloturvan muoto. Perustoimeentulotuen
myontaminen on Kelan vastuulla. Kunta vastaa
tdydentavasta ja ehkdisevasta toimeentulotu-
esta. Taydentdvaa toimeentulotukea voidaan
myontaa erityismenojen vuoksi. Naitd ovat
muun muassa pitkaaikaisen tai vaikean sairau-
den aiheuttamat poikkeuksellisen suuret kus-
tannukset. m

Vammaisetuuksien tarkoitus on tukea
vammaisen tai pitkdaikaisesti sairaan
selviytymista arjessa ja parantaa
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henkilon elamanlaatua.




VEROTUS

VERONMAKSUKYVYN ALENTUMISVAHEN-
NYSTA voidaan hakea, jos veronmaksukyky
on verovelvollisen ja hdnen perheensa tulot
ja varat huomioon ottaen erityisesta syysta va-
hentynyt olennaisesti. Erityisia syita voivat olla
esim. elatusvelvollisuus, tyottomyys ja sairaus.

JOS LAAKARI toteaa sairauden tai vamman
aiheuttaman haitta-asteen olevan vahintaan
30 prosenttia, voidaan verotuksessa myontaa
invalidivahennys. Kotitalousvéahennyksen voi
saada tavanomaisesta kotitalous-, hoiva- tai
hoitotyosta seka asunnon kunnossapito- ja
perusparannustyosta. ®
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JARJESTON PALVELUT

ALLERGIA-, IHO- JA ASTMALITTO (www.
allergia.fi) kokoaa yhteen allergiaa, astmaa ja
ihonsairauksia seka palovamman kokeneita.
Suomen EB-yhdistys on yksi liton jasenyhdis-
tyksista. Yhdistys tarjoaa tilaisuuden kohdata
toisia EB:td sairastavia ja padsta jakamaan ko-
kemuksia, tuntemuksia ja arjen vinkkeja hei-
dan kanssaan. Liitto tukee jasenyhdistyksiaan
jarjestamalla koulutuksia ja yhteisia tapaamisia
yhdistysten vapaaehtoistoimijoille ja vertaistu-
kijoille.

ALLERGIA-, IHO- ja astmaliitosta saa tukea ja
tietoa ihon hoitoon, ihosairauksien kanssa ela-
miseen sekda yhteiskunnan tarjoamiin tukiin ja
palveluihin liittyen. Liitto jarjestaa sopeutumis-
valmennuskursseja aikuisille ja lapsiperheille.

KURSSEILLA ON keskeista ohjattu tiedon ja
kokemusten kasittely seka vertaistuki osallis-
tujien kesken. Sopeutumisvalmennuskurssien
lisaksi liiton kautta voi hakea tuetuille lomille,
joiden tarkoitus on tarjota mahdollisuus virkis-
tykseen ja vertaistukeen. m



https://allergia.fi

”"EB-yhdistyksen jasenena olen saanut tietoa sairauden
hoidoista ja tutkimuksesta seka kansainvalisesta yhteis-
tyosta. Muiden samaa harvinaista sairautta sairastavien

tapaaminen on ollut erityisen tarkeaa.”

Osallistu sindakin

www.allergia.fi/lyhdessa
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