Epidermolysis bullosa

Bakgrund
Epidermolysis bullosa (EB) tillhor gruppen gendermatoser, som ér drftliga hudsjukdomar.
EB éar indelad i fyra huvudgrupper:

e Epidermolysis bullosa simplex (EBS)

e Junktional epidermolysis bullosa (JEB)

e Dystrofisk epidermolysis bullosa (DEB)

e Kindler syndrom

Kénnetecknande for alla grupperna ér skorheten 1 hud och i vissa fall d&ven i slemhinnor.
Dessa skilda patologiska varianter i1 olika gener leder till ett brett spektrum av symtom,
svérighetsgrad och utbredning. Det finns bade dominant och recessiv érftlighet.

Klinik

Oftast ser man att barnet har blasor och/eller sar i huden och/eller i munnen direkt eller strax
efter fodseln. Det dr oerhort viktigt att komma ihag att det utifrén symtomen i
nyfoddhetsperioden inte gar att siga vilken form av EB det &r. Alla varianter kan ha en
omfattande hudavlossning direkt efter fodseln. Det motsatta kan ocksé gélla d.v.s. relativt
lindriga symtom med sma blasor kan ses i tidig dlder, men dér symtomen accelererar senare.
Det ér dérfor viktigt att en snabb diagnos blir satt for att kunna ge barnet optimal vard och for
att ge fordldrarna en korrekt information. Det forekommer dven att ett barn med EB kan sakna
eller ha underutvecklad hud, till exempel pa armar och ben (aplasia cutis).

Miénga individer med EB har en normal forvéntad livsldangd. Hur ldnge en person med EB
lever beror pa vilken form av EB individen har. Barn med generalized severe junctional EB
(tidigare kallad Herlitz EB) overlever ofta inte sitt forsta levnadsar, men i det enskilda fallet &r
det svart att uttala sig om prognos. Ofta har individer med generalized severe junctional EB
en “beskedlig” sjukdom som nyfédd. Eventuellt kan hemsjukvérd och palliativt team kopplas
in for hjilp och stéd. Aven barn med andra former av EB kan i vissa fall do i
nyfoddhetsperioden pa grund av andningspédverkan eller sepsis.

Differentialdiagnoser

I nyféddhetsperioden dr det viktigt att utesluta infektioner som orsak till blasor i huden.
Ténkbara differentialdiagnoser till EB hos nyfodd &r: Staphylococcal scalded skin syndrome,
epidermolytisk iktyos, sucking blister, bullos impetigo, herpes simplex infektion, varicella
zoster, neonatal pemfigoid, incontinentia pigmenti, mastocytos och hyper IgE syndrom.



Utredning

Vid misstanke om EB hos ett nyfott barn rekommenderas att blodprov for genetisk analys tas
sa fort som mojligt och skickas till avdelning for klinisk genetik. Genetisk analys visar om det
finns en patogen genetisk variant (tidigare bendmnd mutation) som orsakar sjukdomen.
Utdver genetisk analys sd kan diagnosen EB kan stillas pa immunfluorescens av hudbiopsi,
som pavisar om ett protein saknas eller har nedsatt uttryck i huden. Innan svar foreligger pa
undersokningar sa vet man inte med sékerhet om det verkligen ror sig om EB eller vilken typ
av EB det ir.

Tidigare gick det betydligt snabbare att fa svar pa immunfluorescense undersokning av
hudbiopsi jamfort med genetisk analys pa blodprov, men i och med utvecklingen av next
generation sequencing” (NGS), som kan analysera ett stort antal parallella gener samtidigt sa
har de genetiska analyserna blivit allt snabbare och billigare.

En fordel med immunflourescens undersdkning av hudbiopsi ar att svaret fortfarande kommer
snabbare dn svaret pa den genetiska analysen pé blod. Ofta visar bdde immunflourescens
undersokning av hudbiopsi och genetisk analys pa blod samma diagnos. I undantagsfall kan
det forekomma att det saknas protein i huden vid immunflourescens undersokning av
hudbiopsi talande for diagnosen EB, men att den patogena genetiska varianten av sjukdomen
dnnu inte ir beskriven och dérfor kan diagnosen inte stéllas pa genetiska analys av blod. Det
kan ocksé vara sé att immunflourescens undersokning av hudbiopsi och genetisk analys av
blod visar samma typ av EB, men att immunflourescens undersdkning av hudbiopsi kan
tillfora information om proteinet har nedsatt uttryck eller saknas helt 1 huden. P4 detta sétt
kompletterar undersdkningarna varandra.

Blodprov for genetisk analys

Ta sé snart som mdjligt blodprov fran barnet och skicka det tillsammans med remiss till
Klinisk genetik med frigestéllning “Epidermolysis bullosa genpanel”. Svarstid pa akut analys
ar ca 2 veckor och annars ca 6 veckor.

Praktiska instruktioner

Venost blodprov med cirka 1-1,5 ml blod fran spddbarn 0-1 &r, 6 ml blod fran barn 6ver 1 ar
och vuxen, 1 EDTA-ror (lila ror). Fér ej frysas eller centrifugeras. Blodprovet skickas
tillsammans med remiss med anamnes och 6nskemal om genetisk analys av “Epidermolysis
bullosa genpanel”. Blodprovet klarar sig 1 vecka och kan transporteras i rumstemperatur
eftersom DNA ér stabilt. Det gor inget om provet skulle bli kallt under transporten. Man
behover inte ringa Klinisk genetik innan provet tas.

Om blodprov ska sparas infor framtida genetiska analyser skriver man “Tacksam for
omhindertagande av blodprov for framtida genetisk analys”. Klinisk genetik kommer da att
centrifugera provet, spara cellerna och frysa in dem i sin biobank tills analys 6nskas.

Konfirmera med ansvarig chef att din klinik star for kostnaden och dokumentera detta 1
journalen.



Hudbiopsi for antigen mapping med immunflourescens undersokning till Freiburg

Ta s snart som mdjligt en 4 mm hudbiopsi (= stansbiopsi) frdn kanten av en farsk bldsa (inte
dldre &n 12 timmar). Storsta delen av hudbiopsin ska innehélla intakt hud utan blasa. Om det
inte finns ndgon ny blasa kan man inducera en blisa genom att gnugga huden innan
hudbiopsin tas. Hudbiopsin ldggs i 3-5 ml 0,9 % natriumklorid i ett sterilt provror. Tank pa
huden ar skor vid EB och darfor specifik omléggning efter stansbiopsi vid misstanke om EB.

Hudbiopsin ska tas pa en formiddag i borjan pa en vecka for att den snabbt ska komma till
Freiburg och inte bli liggande 6ver helgen. Kontakta Hudkliniken i Freiburg (t. ex. via e-mail)
innan hudbiopsin tas och informera om att en hudbiopsi dr pa vig och fa det bekréftat att de
kan ta emot den. Remissen skrivs som konsultremiss pa engelska till adressen nedan. Det tar
ca 2 dagar till 2 veckor att f svar pa immunflourescens pa hudbiopsi. Svaret kommer
brevledes i pappersform, men ofta kan man fa ett snabbare svar via e-mail.

Praktiska instruktioner for transport av hudbiopsin till Freiburg

Kontakta transportenheten pé ert sjukhus som ordnar med transporten till Freiburg. Ring helst
transportenheten en dag i forvag och informera om att en hudbiopsi ska skickas med snabb
transport till Freiburg. Provet méste vara framme inom ett dygn. Det sterila roret med
hudbiopsin i koksalt ldggs 1 ett transportror”. Transportroret liggs sedan i ett vadderat
kuvert. Kuvertet ska markas med ”Skin biopsy” och ”Biological material”. Pa kuvertet skrivs
adressen till Freiburg:

Department of Dermatology

Medical Center - University Freiburg
c/o Prof. Dr. C. Has

Hauptstr.7

D-79104 Freiburg, Germany

Omhindertagande och behandling av barn med EB

e Nirkontakt ar viktigt och det gér bra att hélla i barnet, &ven om det har skor hud eller
blésor. Var forsiktig och anvénd ett varsamt grepp for att fordela tryck och friktion.
Barnet ska ligga pa mjukt underlag, sasom féarskinn eller liknande och ska vara péklétt
sa det inte sparkar och fér blasor i huden.

e Forildrar vilkomnas att tidigt vara delaktiga vid omldggningarna, for att efter hand
kinna sig trygga att sjilva lagga om barnet. I borjan kan det vara sa att fordldrarna till
ett nyfott barn med EB inte orkar ldgga om eller ens se barnets sér och blésor, men
efter hand brukar fordldrarna bli experter pa att klippa forband och lagga om.

e Tidig kuratorskontakt rekommenderas for att stodja fordldrarna.

e Amning uppmuntras. Barnet bor fa brostmjolk fran borjan och sa lange det gar.
Undvik helst sond, eftersom den kan skava och ge blasor. Sondmatning bor undvikas
men om inget annat dr mojligt kan en mjukare variant av sond anvidndas. Eventuellt
matning med flaska med specialnapp (Habermann feeder) eller tesked. Ingen napp
som kan skava om barnet har blasor i munnen. Kontakt med dietist bor tas direkt



eftersom det dr viktigt med extra niringstillforsel om det finns utbredda sér, eller
svérigheter med uppfodningen och utebliven eller forsdmrad viktuppgéng.

Punktera alla blasor med en steril nal direkt nir de uppstér. Lat blastaket vara kvar och
lat blastaket ligga an mot huden under.

Forband Mepilex Transfer fungerar bra pa sar och blasor och kan sitta pd i 2-3 dagar.
Mepilex Lite, Mepilex Up eller Mepitel kan ocksé ldmpa sig. Forbanden kan klippas
till 1amplig storlek och form. Férband pa armar och ben kan fastas med tubgas eller
Tubifast. Ljummet bad kan anvindas for att lossna forband som sitter fast. Man kan
dven anvinda Esenta spray for att fa bort forband som fastnat.

Anvind inte tejp eller andra starkt klistrande forband, eftersom de kan orsaka blasor i
huden nér de tas bort. Undvik helst klistrande EKG-elektroder. Om tejp har satts av
misstag pd barnet, anvind Esenta spray for att ta bort tejpen. Om tejp behovs, si kan
Mepitac tejp anvindas. Inget plastband med namn och personnummer da det kan
skava och ge blésor.

Omlédggningar kan ofta ta ldng tid (1-2 timmar) och man kan dela upp omlédggningen
sa att inte alla sar och blasor laggs om samma dag. Tva personer ur personalen kan
behovas under ndgra timmars tid for omlédggningarna som bor ske varannan till var
tredje dag. Vid vitskning eller misstanke om infektion sa kan omldggning behdvas
goras oftare, sdsom varje dag. Det dr bra om barnet 4r nyligen matat och ndjt infor
omlidggningen.

Adekvat smartbehandling. Barn med svar EB har ofta smarta som kan relateras till
blasor, sar 1 hud och munhéla, gastro-oesophageal reflux, hornhinnesar eller
analfissurer. Ge smirtstillande regelbundet, f6lj avdelningens rutiner och ge barnet en
extra dos smartstillande eller flytande glukos i munnen vid omldggning av barnets sér.
For att minska smérta kan man forkorta tiden f6r omlidggning och dela upp
omldggningen, sa att inte hela kroppen ldggs om vid samma tillfdlle.

Folj infektionsparametrar, ta vid behov odlingar och virus isoleringar, och ge
antibiotika om tecken pé infektion t. ex. om saren &r kladdiga. Ge inte antibiotika
profylaktiskt.

Vid vitskande och smetiga sér kan man badda forsiktigt med en kompress med
kaliumpermanganat 0,05 % eller 0,1 % under 10 minuter. Om saret ar kraftigt
vitskande behovs ett forband med hog uppsugningsformaga. Vid ett infekterat sér kan
PolyMem eller Sorbact eller silverforband anvéndas.

Barnet ska helst inte ligga i kuvds om det inte finns andra medicinska skal for det,
sdsom prematuritet. Varmen i kuvosen kan forsédmra tillstdndet.

Mer information om férband och guide for att klippa forband finns pa
http://molnlycke.com/wound-types/eb

Fotografera kontinuerligt de forsta veckorna, eftersom det &dr bra for kommande
diskussioner och diagnostik.


http://molnlycke.com/wound-types/eb

Uppfoljning

Att ta hand om ett barn med EB ér ett teamarbete dir flera yrkesgrupper behover samarbeta
for barnets bista. Hudlikare och barnlikare ér centrala i varden kring barn med EB. Ovriga
yrkesgrupper som kan behdvas ér barnkirurg, handkirurg, ONH-likare, gonlikare,
gastroenterolog, smartlékare, arbetsterapeut, logoped, dietist, kurator, specialisttandvérd och
sjukgymnast.

Vaccination mot varicella zoster rekommenderas.

Annan behandling

I nulédget finns ingen botande behandling vid EB. Behandlingen syftar till att lindra symtom
och forebygga komplikationer. Vid EB med klada kan alimemazin, gabapentin och i vissa fall
dupilumab Overvégas.

Just nu pagar mycket forskning om EB och nya ldkemedel dr under utveckling. Filsuvez ér
godkint av EMA p4 indikationen recessiv dystrofisk EB och junctional EB, men
tillgédngligheten dar mycket begransad i Sverige. Vujuvec dr godkidnd av FDA och EMA pa
indikation recessiv dystrofisk EB, men é&r ej tillgéngligt 1 Sverige.

NHYV Gendermatoser Uppsala
Vid fragor kan NHV Gendermatos Uppsala kontaktas.

Koordinator: 018-617 40 97
Telefontider for vardgivare och patienter méndag och torsdag klockan 12.45-13.45.

E-post: nhv.hudmott@akademiska.se
Sok hudkonsulten via vixeln 018-611 00 00.

Kontaktpersoner

Katja Holmgren, Akademiska Sjukhuset
Torborg Sturesdotter Hoppe, Akademiska Sjukhuset
Marie Virtanen, Akademiska Sjukhuset

Maria Karlsson, Karolinska Universitetssjukhus

Emma Belfrage, Skanes Universitetssjukhus
Karin Berggard, Skanes Universitetssjukhus
Valdis Thorhallsdottir, Skédnes Universitetssjukhus
Grigorios Theodosiou, Skanes Universitetssjukhus

Rahime Inci, Sahlgrenska Universitetssjukhus
Zeynep Tjornvik, Sahlgrenska Universitetssjukhus


mailto:nhv.hudmott@akademiska.se
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