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Amag

Bu kitapgikla amaglanan siz  Kelebek
hastaligina (epidermolizis bulloza-EB) sahip
hastalarimiza, ailelerine ve bakim veren
kisilere hastalikla ilgili yararli ve yol gosterici
bilgiler vermektir.  Kelebek hastalhdi (EB)
baskin veya cekinik genlerle gecebilen bir
hastalik olup, derinin kolay hasar gorebilmesi
ve yaralanmasiyla su dolu kabarcik, agik
kanamali yaralar ve kalici yara izleri ile giden
¢cok sayida bozuklugu igine alan bir grup
hastaliktir.

Hastaligin gorulme yasi

Hastalarin bUydk bir ¢cogunlugunda bulgular
dogumda veya dogumdan kisa bir siire sonra
ortaya cikarken, hastallk bazen c¢ocukluk
donemine veya erken erigkin déneme kadar
bulgu vermeyebilir.

Hastalik nasil olugur?

Kelebek hastaligi ve alt gruplari deride
batinlik saglayan bazi yapisal proteinlerin
genetik sorunlar nedeniyle az yapimi,
bozuklugu ve tam eksiklikleri durumunda
olusan hastaliklardir.

Hastalik bulasici midir?

Hastalik bulasici degildir.

Hastaligin tipleri

Hastaligin 30’dan ¢ok alt tipi olsa da dort ana
alt tip Kelebek hastaligi mevcuttur ve bunlar
sirasiyla EB simpleks (EBS), ‘Junctional’ EB
(JEB), distrofik EB (DEB) ve Kindler
sendromudur.

Bir EB alt tipi baska bir daha siddetli tire
donismez.
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EB Simpleks (EBS):

EBS formu genellikle daha hafif seyirlidir ve
surtinme ve travma sonucu deride kabarcik
olusumu ile karakterizedir.

EBS ¢ ana alt tipten olusan en yaygin EB
tarudar.

Derinin Ust tabakasinda su dolu kabarcik (bal)
meydana gelir ve erozyon ve kabuklanmalara
neden olur. Bdlller cildin koyulagmasiyla
(hiperpigmentasyonla) iyilegebilir. Bul
olusumu, 1sI, nem ve terleme ile daha da
kotllesir. BuUl olusumu ergenlik déneminde
sadece ellerde ve ayaklarda gérildiginde
azalma egilimindedir. Kuglk, sert, soluk
noduller (milialar) yasamin ilk haftalarinda
ortaya cikabilir ve Kelebek hastaligi dogum
lekeleri veya benleri (nevusleri) yaygindir.
Ayak tabanindaki derinin kalinlagsmasi (plantar
keratoderma) yavas yavas gelisir, bu da agrili
olabilir ve hareketliligi azaltabilir. Tirnaklar
kalin olabilir (hasarl, sekilsiz, renksiz ve
kivrimli goérindr). Sag etkilenmez.

Junctional EB (JEB):

JEB hayati tehdit eden siddetli hastaliktan
nispeten daha hafif formlari igeren bir
yelpazeye sahiptir. JEB tiplerinde en
karakteristik Ozellik dis gelisim kusurudur.
Diglerin bazilarinda veya hepsinde yuzeyde
sinir ya da yaygin  ylksuk-benzeri
¢okukltkler vardir.

Blller dogumda veya kisa bir sire sonra
baslar ve derinin st ve alt seviyelerini bir
arada tutan bazal membran yapisinda olusur.
Kabarciklar, genigleyebilen erozyonlar
birakarak yirtiima egilimindedir. Agik yaralara
sahip (Ulsere) deri bdlgeleri dogumda, en
yaygin olarak bacaklarda veya ayaklarin ve
ayak bileklerinin Ustlinde olabilir. Baller ve
Ulserler, cukurlu-¢okik (atrofik) yara izi ve
degisken aclk renkte iz olusumu
(hipopigmentasyon) veya koyu renkte iz
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olusumu (hiperpigmentasyon) ile iyilesebilir.
Adiz mukozasi (agzin igini kaplayan mukoza)
ve gozler genellikle etkilenir. Gozde
kabarciklanma ve erozyonlar yaygindir; temiz
kornea vylzeyinde ince kan damarlarinin
blylUmesi (pannus olusumu), i¢ gdéz kapaginin
g0z kuresinin dig ylzeyine yapismasi
(skarlasma ve  semblefaron) kabarma
olaylarini takip edebilir. Yara izi ve iz
birakmayan sa¢ dokulmesi (alopesi) ve sacta
incelme de meydana gelebilir.

Distrofik EB (DEB):

DEB 2 ana grupta siniflandirilabilir. Baskin
genlerle gecen (dominant) DEB gorece hafif
bulgularla seyrederken, c¢ekinik genlerle
gecgen (resesif) DEB genel olarak en ¢ok i¢
organ etkilenmesi ve  yaygin deri
problemleriyle giden en agir formu
olusturmaktadir.

Kelebek hastaligi dogum lekeleri veya benleri
(nevusli) gorinebilir. Oral mukoza (agzin igini
kaplayan mukoza zari) kabarciklanma,
erozyonlar ve vyara izlerinden etkilenebilir,
ancak degisiklikler en kapsamli ve siddetli
RDEB'de belirgindir. Anal sinirin (bagirsagin
sonundaki agikliktaki alan) etrafinda kabizlik
ve tekrarlayan kabarciklanma ve c¢atlama
(catlama / yariima) tim DEB formlarinda,
Ozellikle daha siddetli tiplerde yaygindir.

Kindler Sendromu:

EB’nin 6zel bir formudur. Travma ile olusan
deri kabarciklarinin yerinde gelisen ilerleyici
deri incelmesi ve deride koyu veya acgik
lekelenme ve damarsal yapilarin izlenmesi ile
karakterizedir. Hafif bir glnes maruziyeti
sonrasinda bile gelisebilen ginese asir
duyarlihk bu formun ayirici 6zelliklerinden
birisidir.

Deride dogumda baslayan ve kol ve bacaklari
etkileme egilimi ile genellesen deride birden
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cok ve farkli dlzeylerde biller meydana
gelebilir. BUl olugsumu egilimi yagla birlikte
azalir. Deride incelme (atrofisi) ve deri
renginde damarsal ince yapilarin da izlendigi
actkk veya koyu lekelenme alanlari
(poikiloderma) c¢ocukluk ddneminde ellerin
Ustiinden ve boynundan baslar ve deri
boyunca yayilir. Yaygin ellerin avug iglerinde
ve ayak tabanlarinda ciltte kalinlasma
(palmoplantar keratoderma) ve ellerde parmak
izi gibi cikintilar ve cizgiler (dermatogliflerin)
kaybr vardir. Isiga duyarllik degisken
siddettedir. Kol ve bacaklarda, dudaklarda
veya agiz boslugunda bir gesit deri kanseri
olan skuaméz hiicreli karsinom (SCC), geng
yetiskinlikte gelisir, siddetli seyreder ve erken
O0lume neden olur. Birka¢ vakada dis kaybiyla
birlikte dis eti iltihabi, dis ¢gevresindeki dis eti
dokusunun asiri blyumesi, yemek borusu
darliklari  ve  kalin  bagirsak iltihabi
gériilmistir. Urogenital darliklar, g6z kapagi
disa dogru donmesi, gbzde kornea
erozyonlari ve tirnak bozukluklari (kalinlagmis,
hasar goérmus, sekilsiz, renksiz ve kivrimli
gorinen) meydana gelebilir. Sacgh deri
etkilenmez.

Deri Digindaki Organ Tutulumlan

EB'nin fiziksel etkileri c¢ogunlukla deriyi
ilgilendiriyor gibi goriinse de adiz ici, bogaz ve
anus gibi mukozal bolgeler de hastalikta
etkilenebilmektedir.

Deri tutulumu disinda EB hastalarinda
farkh derecelerde gorilebilen
anormallikler;

* Beslenme yetersizligi

* Anemi (kansizlk)

» Enfeksiyon (sik iltihap gelisimi)

» Blyume geriligi ve ergenlikte gecikme

*» Osteopeni/Osteoporoz (kemik erimesi)

* Oral mukoza (agiz igi) komplikasyonlari (agiz
acikhginin kiglk kalmasi, dil hareketlerinde
sinirlilik, dislerde bozukluklar)
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» Gz hastaliklar

» Tirnaklarda yapisal bozukluk veya tirnak
kayiplari

+ Sindirim sistemi sorunlari

» Uriner sistem (bobrek, idrar yollari
problemleri) sorunlari

+ Ust solunum yollari komplikasyonlari

» Kas ve iskelet sistemi problemleri

* Kalp sorunlari

* Deri kanserleri

Tani

Klinik bulgular taniya yonlendirmede doktora
yardimcidir. Ancak hastaligin tum bulgulari
ayni anda go6rilmedigi icin mutlaka tani
yontemlerine basvurulmasi gereklidir. Isik
mikroskopi, immunfléresan antijenik
haritalama  (IAH), transmisyon elektron
mikroskopisi (TEM) gibi bazi mikroskobik
metodlar ve genetik analizler (mutasyon
analizi) baglica tani yontemleridir.

Tedavi

EB'nin herhangi bir tirl icin tam iyilesme
saglayan higbir etkili tedavi yoktur; ancak, su
anda dlnya capinda pek cok arastirma ve
klinik arastirma  yapilmaktadir.  Tedavi,
mumkun olan en iyi yagsam Kkalitesini
saglamak i¢in hastalarin gin iginde rahatsiz
eden bulgularini ve sikintilarini hafifletmekle
sinirhdir. Bu genellikle gunlik yara bakimi ve
agri yonetimini icerir. Daha siddetli EB tarleri
icin, demir inflzyonlari ve yapisik parmaklari
serbest birakmak ve yemek borusunu agmak
icin ameliyat gibi baska prosedurler gereklidir.
Kelebek hastaligi ile ilgili 6zel bakim
rehberlerimizi de incelemeyi ihmal etmeyin:
1.Yara bakim brosurt

2. Yenidogan bakimi brosuru
3.Beslenme destegi brosuri
4.Agiz ve Dis bakimi brogiri
5.G06z bakimi brosuri

6.Ayak bakimi brosuri
7.Laboratuar tetkikleri brostrt
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8.Agr1 kontroll brosiri
9.0yun alani brosuru
10.Spor aktiviteleri broguri
11.0perasyon brosurl
12.Deri kanseri brosuri

Bu bilgilendirme brosiriniin
olusturulimasinda EB ile ilgili asagidaki
kaynaklardan yararlaniimigtir:
1. https://www.eb-haus.org/en/eb-
handbook/
2. https://www.debra-international.org/eb-
healthcare-resources
3. https://www.eb-clinet.org/clinical-

quidelines/
4. https://www.debra.org.au/health-

professionals/
5. https://blisters.org.au/resources/
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