Epidermolysis
bullosa

Epidermolysis bullosa &r ett samlingsnamn fér ett
30-tal arftliga sjukdomsformer som ger blasor i
huden och i vissa fall Gven i slemhinnorna i munnen,
mag-tarmkanalen och 6gonen. Sjukdomarna kan
delas in i olika grupper beroende pa i vilket
hudlager blésorna finns, sjukdomens svarighets-
grad och om det finns en tendens till Grrbildning.

I Sverige finns uppskattningsvis mellan 400 och 500 personer
med epidermolysis bullosa. Epidermolysis bullosa simplex
ar den vanligaste formen.

Symtom

Personer med epidermolysis bullosa far vitskefyllda blasor
som uppstar spontant eller vid litt skada mot huden. Det
leder till smartsamma och dmmande sér samt dkad risk for
infektioner.

Symtomen varierar i art och svarighetsgrad mellan de olika
formerna. Personer med lindrigare former har blasor framst
pa hiander och fotter. Vid de svéra formerna finns blasorna
ofta 6ver hela kroppen och ibland dven i slemhinnorna i
munnen, mag-tarmkanalen och 6gonen. Blasorna medfor
smaérta och klada.

Om utbredningen av blasor och sar dr omfattande kan
rorligheten paverkas. I en del fall forekommer samman-
vaxningar mellan fingrar eller mellan tar. Det kan vara svart
att anviinda hiinderna eller att gi. Arrbildning efter blasor
kan gora det svart att dta och borsta tinderna. Om blasorna
paverkar 6gonen kan det medfra nedsatt syn hos personer
med sjukdomen.

Vid dystrofisk epidermolysis bullosa finns risk att kroniska
sar utvecklas till hudcancer.

Vid svéara former av junktional epidermolysis bullosa &r
risken stor att barnen dor under det forsta levnadsaret pa
grund av vitskeforlust, infektioner och daligt ndringsupptag.

Orsak

Epidermolysis bullosa orsakas av fordndringar i en av flera
olika gener, som paverkar proteiner i huden. De olika
sjukdomsformerna &rvs pa olika sétt.

Behandling

Det finns for nérvarande ingen behandling som botar
epidermolysis bullosa. Insatserna inriktas pa att skydda
huden med forband samt forebygga komplikationer och
infektioner.

Omlédggning av huden bor ske flera ganger i veckan.
Blasorna punkteras for att minska utbredningen. Lékemedel
kan anvéndas for att lindra kldda och frimja sarldkning. Akut
och kronisk smérta behandlas med smartstillande lakemedel.
Genterapi for behandling av dystrofisk epidermolysis
godkéndes ar 2023 i USA.

Barn och vuxna som inte kan fa i sig tillrickligt med néring
genom munnen kan f4 mat via en knapp pa magen.

Rorelsetraning kan motverka sammanvéxningar och
felstallningar.

Det &r viktigt med psykologiskt stod bade till den som har
epidermolysis bullosa och till ndrstaende.

For barn med en svér form av junktional epidermolysis
bullosa kan det bli aktuellt med palliativ véard i livets
slutskede.

Resurser
Resurser for diagnostik och behandling finns vid
universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for séllsynta
diagnoser (CSD). De kan ge védgledning och information om
sdllsynta hélsotillstand.

Samhallets stodinsatser

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedsittningar kan
fa olika typer av stod och insatser. Mer information finns i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om sillsynta
hélsotillstand, under Samhdllets stédinsatser.

Intresseorganisationer
 Svenska EB-foreningen/Debra

* Riksforbundet Sallsynta diagnoser

Las mer

Det hér &dr en kort sammanfattning av texten i
Socialstyrelsens kunskapsdatabas om séllsynta
hilsotillstand. Se vidare
socialstyrelsen.se/sallsynta-halsotillstand.

Texterna i kunskapsdatabasen produceras av
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstdnd vid
Agrenska pa uppdrag av Socialstyrelsen.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se,
agrenska.se/informationscentrum
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