NEMOC MOTYLICH
KRIDEL

Timto pojmem oznacujeme vrozené e I a

puchyinaté onemocnéni klize Epidermolysis < . -
bullosa congenita (zkrdcené EB). Tato dédicna Ceska republika
choroba patfi mezi tzv. vzacna onemocnéni. U nas ji trpi pfiblizné 300 lidi, v
Evropé je cca 30 000 nemocnych a ve svété Zije okolo 500 000 pacientt s EB.
Nemoc je geneticky podminéna a v soucasnosti ji nelze zcela vylécit.

Jak se nemoc projevuje?

Pri¢inou nemoci jsou genové mutace (,,chyby” v genu), které zméni
soudrznost klze. Ta je kiehka a lehce zranitelna. | mirny tlak ¢i tfeni zplsobuje
tvorbu puchyrd a bolestivych otevienych ran na kdzi i sliznicich, které se
Spatné hoji. Napf. v dutiné ustni, jicnu, travicim nebo mocovém ustroji.
Projevy EB jsou velmi rozmanité a individualni. Ani v ramci jedné rodiny
nejsou projevy onemocnéni stejné. Nemoc se muze projevit i v rGzném véeku.
U onemocnéni EB rozliSujeme 4 zdkladni formy, které maji odliSné projevy:

= EB simplex — nejcastéjsi (vice nez 50 % nemocnych u nas), mirnéjsi pribéh

Vevys

samovolné

= Junkéni forma —vzacna (9 % pfipad(i v CR), pribé&h podobny jako u
dystrofické

= Syndrom Kindlerové — velmi vzacny, rada dalsSich komplikaci

Jedna forma nikdy neprechazi do druhé. Celkem existuje vice nez 30 podtypl
nemoci. EB se vyskytuje ve stejné mife u Zen i u muzl a nema zadny vliv na
intelekt ¢lovéka. Pacienti se mohou vzdélavat v béznych skolach (vétSinou s
vyuzitim individudlniho planu ¢i asistenta pedagoga). Jsou bystfi, vzdélani a
mnohdy velmi talentovani.

V CR je pfesna diagnostika provadéna pouze v
Klinickém EB Centru pri FN Brno za spoluprace
dermatologa, histopatologa, molekularniho a
klinického genetika. Urceni presného typu onemocnéni
je dulezité pro progndzu dalsiho vyvoje onemocnéni,
stanoveni vhodné Iécby a pro praci genetika, ktery pak
mUZe odhalit zdravé prenasece, ktefi v sobé nesou
2 dispozici pro EB.




(

Makulka: ,,Zivot s nemoci EB neni jen smutny.

| kdyZz Makulka nezazila jediny den bez bolesti, je presto pozitivni a usmévava
holcicka, ktera také pékné zlobi. Markétka se narodila v pondéli 16. kvétna
2005. Byl to krdsny pocit, kdyZ uz byla na svété, dodnes vzpomindm na ta
krdsnd, le¢ nepravdiva slova: ,Mdte krdsnou, zdravou holcicku.” Byli jsme tak
stastni. Nic nenasvédcovalo tomu, Ze by to tak byt nemélo. A po pravdé nds
ani nenapadlo, Ze by néco mohlo byt spatné. Nemoc se u Markétky projevila
pdr hodin po porodu.

Od té doby, co nam Epidermolysis Bullosa Dystrophic vstoupila do Zivota, se
vSechno zménilo. Museli jsme se naucit s nemoci Zit, coZ nebylo vibec
jednoduché. EBD sebou prindsi spoustu tézkosti a omezeni jak pro Markétku,
tak pro nds. Markétka na sebe musi byt neustdle opatrnd. UbliZit ji muze
pouhé podrbadni, spatny dotek, bouchnuti, Sev u obleceni, kousek jidla. Po téle
ma spoustu ran, do kterych se lehko dostdva infekce.

Kazdy den musim Markétku osetrovat. Vétsinou hodinu rano a dvé hodiny
vecer. Nékolikrdt denné ji vyvazuji rucicky proti jejich srustdni, rehabilitujeme.
Nemuze jist normdlni stravu, a proto ji veskeré jidlo mixuji. V noci spinkd
Markétka s dlahami na rucickdach, abychom je udrzeli funkéni.

Bojujeme s nemoci, a prestoze vime, Ze nemame Sanci vyhrdt, Ze je EBD moc
silny souper, nedame ji Zadné vitézstvi
zadarmo a pékné ji potrdpime. Zivot s
nemoci neni jen smutny. | kdyz Makulka
nezazila jediny den bez bolesti, je presto
silené pozitivni a usmévava holcicka, ktera
také pékné zlobi.

Rdda si hraje s braskou, maluje, cte knihy,
chodi do skoly. Ve skole ji pomdha cast dne
pedagogickad asistentka a ¢dst osobni
asistentka, bez kterych by si sama ani
neprenesla a neotevrela aktovku. Jeji chut
do Zivota by ji mohl mnohy zavidét. Svou
odvahou, objetim a usmévy ndm dodadvd
spoustu sily. Markétcin zivotni sen je stat se
slavnou malitkou a maj, aby byla stastnd.




