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Uvod:

Prace se zabyva nemoci motylich kiidel. V prvnich kapitolach jsou jednotlivé formy nemoci,
dale jeji symptomy a moznosti 1é¢by. Projekt piinasi rovnéz informace o Zivoté pacienti
a fad¢ komplikacich, které jim nemoc zpisobuje, ale i o organizaci Debra, ktera se snazi zivot
pacientim alespon trochu zjednodusit a zpfijemnit. Projekt obsahuje rozhovor s pacientem

a prace je doplnéna obrazovymi ptilohami.



1 Puvod nemoci

Nemoc je zpisobend poruchou pojivové tkané. Porucha vznika na zakladé dédi¢nych mutaci

chromozomti, nebo vznikne béhem Zivota spontanné. (Debra 2018)

Jde o vzacné onemocnéni, v Ceské republice jim trpi cca 300 pacientfl, v Evropé asi okolo

30.000 pacientti a ve svété se pocty pohybuji kolem 500.000 pacientt. (Debra 2018)

Nemoc motylich ktidel je nevylécitelnd choroba, nejsme schopni ji tplné vylécit, miizeme jen

jeji prubéh zpomalit. (Debra 2018)
1.1 Ziskana forma

Epidermolysis bullosa acquisita ( EBA), je nemoc dospélych lidi ziskana béhem zivota. Jedna
se o chronickou dermatézu (onemocnéni klize). Z neznamého divodu zacne télo produkovat
protilatky proti buitkam koznich struktur, vysledkem je poskozeni soudrznosti a nachylnost

na vn&jsi mechanické vlivy. (Vitalion, 2018)

Tato forma mé dva typy symptomut. Kize reaguje podobné, jako u ostatnich forem, tzn.
puchyfe, oteviené rany apod., nebo se objevuje vyrazka podobna koptivce. Nejsou

postihovany nehty a sliznice, jedna se o nejmirnéjs$i formu nemoci. (Vitalion, 2018)
1.2 Vrozené formy

Epidermolysis bullosa simplex (EBS), forma autozomaln¢ dominantné dédi¢na, prvni projevy
se objevuji v mlad$im dospélém veéku na rukou a nahou, kde se tvofi silnosténné puchyie

v reakci na zevni vlivy (tlak, teplota). (Vitalion, 2018)

Epidermolysis bullosa junctionalis (EBJ), forma autozomalné recesivné dédi¢na, déti se rodi
jiz s velkymi koznimi ranami. Umiraji ¢asto do prvniho roku Zivota na sepsi. (Vitalion, 2018,

Debra, 2018)

Epidermolysis bullosa dystrophica (EBD), dédicnost u této formy je kombinovana,
autozomalné recesivni i autozomaln€¢ dominantni. Projevy jsou rovnéZz patrny jiZ pfi narozeni,

rozsahlé po celém téle. Postihuje kromé kuize také klouby, zuby a sliznice. (Vitalion, 2018)



1.3 MiiZe se zdravym partnerim narodit dité s nemoci motylich kiidel?

Riziko, ze ¢loveék onemocni nemoci motylich k¥idel, se tyka vlastné nas vSech, tato nemoc se

mize pienést dvéma typy dédi¢nosti. (Debra, 2018)

Prvni typ, dédi¢nost autozomalné recesivni, vétSinou se poté jedna o formu junk¢éni nebo
dystrofickou. Aby se narodil ¢lovék s nemoci motylich kiidel, musi nastat chyba u obou genti
(musi ptijit od obou rodicit). Pokud nastane mutace jen jedna, zadné zmény se neprojevi, ale
potomek bude tzv. nosi¢ této choroby. Tito lidé nejsou sami nemocni, jSou to zdravi
prenaSeci dispozice pro onemocnéni. A proto se zdravym rodi¢im, ktefi jsou oba pienaseci,

muze ve 25 % narodit nemocné dité. (Debra, 2018)

Druhym typem pieneseni nemoci motylich kiidel je autozomalné dominantni dédi¢nost.
V tomto pFipad¢ stacéi jen jedna chyba v genu a onemocnéni se projevi, nejsou zde tedy zdravi
prenaseci, kazdy nemocny pacient ma minimalné jednoho nemocného rodice a také ma 50 %
Sanci na narozeni nemocného ditéte. Onemocnéni se objevi vV kazdé generaci, nenastdva zde
proto situace, kdy se zdravym rodicim necekané narodi nemocné dité. Zato potomek, ktery
se narodi zdravy, uz neni nosic¢ choroby, a do dalsi generace mutaci nepfenasi. Muzi i zeny

maji stejné dispozice, ze onemocni. (Debra, 2018)



2 Symptomy

Onemocnéni miize mit mirné az smrtelné ptiznaky. Zasahuje téméf cely organismus, jelikoz
postihuje pojivovou tkan. Hlavnim a nejznaméj$im projevem onemocnéni je tvorba puchyia
a dalsich koznich poranéni. Pfiznaky jsou u kazdého pacienta individualni, zalezi na formeé
a vaznosti onemocnéni. Nikdy nelze zcela fici, jakou cast té€la nemoc postihne. VSechny tyto
ptiznaky jsou ale spojeny s bolestmi napt. pfi polykani, chiizi nebo jen sezeni. (Debra, 2018,
Vitalion 2018)

2.1 Vnéjsi projevy

Clovék s nemoci motylich ktidel ma jeden zakladni piiznak, tim je poskozeni soudrznosti
povrchové tkané (ktize). Na kizi se tvofi puchyie, odfeniny a oteviené rany. Tato poranéni
mohou vznikat spontanné nebo ptisobenim zevni sily i pti malém tlaku nebo téeni. Mista, jako
jsou klouby a dalsi ¢asto namahané ¢i vyénivajici oblasti, jsou vice nachylna na poranéni.
Pokud se kiize poSkodi, obnovi se, ale uz neni nikdy tak kvalitni a pevna. Déale muze
dochazet k poskozeni rustu vlasi a jejich vypadavani, deformuji se ruce a nehty. (Debra,

2018, Vitalion 2018)
2.2 Vnitini projevy

Projevy choroby nejsou pouze na kuzi, ale deformuje se celé télo pacienta, postizeny mohou
byt i vnitini tkan€é. Nemoc postihuje klouby, zuby, travici ustroji, zhorSuje se zrak pii

postiZeni spojivky a rohovky. (Debra, 2018, Vitalion 2018)

Puchyfe a rany vytvofené Vv dutiné Ustni, jicnu a dalSich ¢astech travici soustavy jsou pro
pacienty velkou komplikaci pii pfijmu potravy. Lidé musi dostdvat mixovanou stravu. I
mensi kousek jidla, ktery by mél byt tvrdy nebo ostry miize zplsobit poranéni. S puchyti

Vv duting Gstni je bolestiva i samotna konzumace vody. (Debra, 2018, Vitalion 2018)



2.3 Jakého véku se lidé s EB dozivaji?

ey ee

veku, jini se doziji vnoucat. Také pacienti s dystrofickou formou mohou mit zdravé déti.
V soucasnosti s lepsi lékafskou péci se délka zivota nemocnych prodluzuje a Zzivot
zptijemiuje. VE&tSinou za smrt mize celkova sepse (celkova reakce organismu na infikovani
ran), nebo samotné vycCerpani organismu. Také jsou castéji postizeni spinocelularnim

karcinomem (rakovina ktze). (Debra, 2018, Vitalion 2018, Vokurkova, 2018)



3 Lécba

Nemoc neni mozné zcela vylécit, je to tzv. nevyléCitelna nemoc. LéCba je pouze
symptomaticka, to znamena, ze se pacientim snazi pomoci od nepiijemnych projeva
onemocnéni, ale kauzalni léCba neexistuje, vylécit pfi¢inu neni v soucasnosti mozné.

(Vitalion, 2018, Debra, 2018)

Nejdulezitéjsi je péce o kizi. Uz neposkozena pokozka se musi promastovat, aby se predeslo
tvorbé zranéni. Puchyfe a oteviené rany se pak uSetiuji hlavné kvili ¢istoté. Masti pomahaji
k hojeni a ostatni kryti nahrazuje funkci kize. Infikovani ran je pro pacienty velmi
nebezpecné, nékdy je tfeba pouzit i antibiotika. K dal$im podptrnym 1éktim patii kortikoidy.
(Vitalion, 2018, Debra, 2018)

Samostatnou skupinu pak tvoii 1é¢ba chirurgicka. Plastické operace fesi nékteré kontraktury,
zachovavaji funkce rukou a prsti, které pii rychlé obnové kuze srustaji. (Vitalion, 2018,

Debra, 2018)

Kauzalni 1é¢ba by byla mozna na genové urovni, ale ta je zatim ve fazi vyzkumu. (Vitalion,

2018, Debra, 2018)



4 Zivot s nemoci motylich kiidel

Clovek, ktery touto nemoci trpi, véts§inou nezna den bez bolesti. Kazdy den nové puchyie
a prevazy, které¢ byvaji bolestivé, 1 presto maji lidé velkou vili zit bézny Zivot, jako Clovék
zdravy. Také se snazi zaélefiovat do bézného déni kolem sebe a hlavné se nemoci

nepoddavat. (Debra, 2018)
4.1 Aktivity a hobby pacientii

Podle véaznosti stavu, ve kterém se pacient nachazi, ma 1 moznosti a omezeni. Né&kteii
pacienti mohou ujit i velké vzdalenosti, jini musi pouzivat invalidni vozik. Ale i pies
omezeni, které jim nemoc piinasi, maji své konic¢ky a aktivné tieba i pracuji. A¢ se to zda
nemozné, tito lidé napiiklad fotografuji, jezdi autem, maluji, fesi kiiZovky, chodi ven a bavi
se s kamarady. VétSina nemocnych mé moznost psat na pocitaci a aktivné se tak zaclenovat
do déni kolem sebe ¢i spolupracovat s organizaci Debra (viz str. 10). Tito lidé jsou vétSinou
ochotni poskytovat informace 0 sob¢ i nemoci samotné ostatnim lidem, ktefi se o tato fakta

zajimaji. (Debra, 2018)
4.2  Béiny Zivot

Kazdy nemocny musi kazdé rano, pfevazovat rany, oSetfovat nové i starsi puchyie, mazat
a obvazovat zbytek téla. Pred spanim se cyklus pée o poranéni opakuje. (Debra, 2018,
Buckova, 2018)

Nemocni Casto navstévuji doktory. Jsou to nejriiznéjs$i profese, naptiklad dermatolog,
ortopedicky lékat, také plasticky chirurg, nebo psycholog a mnoho dalsich. (Debra, 2018,
Buckova, 2018)

Na to navazuje také financni naro¢nost. Pacienti primérné zaplati za medikamenty mési¢né
cca 5.000 K¢, tato ¢astka se tyka zejména pacientu s dystrofickou formou. (Debra, 2018,
Buckova, 2018)



5 Charitativni organizace

V Ceské republice existuji také organizace na podporu nemocnych, jednou z nich je

organizace Debra, dal3i finance poskytuje organizace Zivot détem. (Debra, 2018)
51 DEBRA

Hlavni organizaci spojenou s nemoci motylich kiidel je DEBRA international, coz je
celosvétova organizace pro podporu nemocnych s nemoc motylich kiidel. Vznikla ve Velké
Britanii, prvni kongres této organizace se konal v roce 1992 ve Francii. Debra international
pusobi v Evrop¢, ale i severni a jizni Americe. Kongres pro rok 2018 se konal v zaii ve
Svycarsku. (Debra, 2018)

52 DEBRA CR

Samotna DEBRA CR, z.u. Ceska republika sidli v Brné¢, kde ma své EB centrum a stara se
0 pacienty ve spolupraci s koznim oddélenim fakultni nemocnice Brno — Bohunice.
Organizace byla zalozena v roce 2004. V Ceské republice je to nejvétsi organizace, kterou
navitévuji lidé z celé CR i ze Slovenska. Cesti 1ékaii se zde potkavaji se svymi zahraniénimi

kolegy. (Debra, 2018)

Debra poskytuje informace na internetovych strankach, ale také ve vlastnich novinach. Debra
vydava Debra noviny — Ctvrtletnik o Zivoté s nemoci motylich kiidel. Zde jsou K nalezeni
udalosti, terminy akci, aktuality, uspéchy a podobné. Chodi pravidelné registrovanym

¢lenim. (Debra, 2018)
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5.3 Klinické EB centrum, Brno

EB Centrum CR je specializované pracovi§té, které vzniklo v roce 2001. Je spojené
s détskym koznim oddélenim FN Brno. Jeho zakladatelkou je prim. MUDr. Hana Buckova,
Ph.D., ktera se jiz vice nez 20 let zabyva problematikou nemoci motylich kiidel. (Debra,
2018, Vokurkova, 2018, Buckova 2018)

Pani primafka mimo jiné bojuje za vyfazeni nemoci motylich kiidel ze seznamu béznych
koznich onemocnéni, a ptefazeni do vzacnych nemoci, aby ji byla vénovéna vétsi pozornost.

(Debra, 2018, Vokurkova, 2018, Buckova 2018)

Klinické EB centrum se stara o pacienty, ktefi poskytuji informace o svém onemocnéni okoli
a lidem, ktefi se chtéli dozveédét vice. Jsou ale 1 lidé, kteti radéji nesdili. Piikladem sdilnych
pacientl byli: David Fibichr (1 16. prosince 2016), a Olga Joklova (f 16. srpna 2015). Tito
lidé byli jedni z téch nejotevienéjsich, co se tyce poskytovani informaci. Také se ucastnil akei

v Debfe a televizi. (Debra, 2018, Vokurkova, 2018, Buckova 2018)

., Pomahame lidem s nemoci motylich kiidel proZit co nejvice a trpét pritom

co nejméné
Debra 2018
5.4 Musi se pacient 0zvat sam, nebo se jedna o iniciativu organizace?

Pacient se musi o organizace nejdiive dozvédet, jelikoZ je organizace pomérné mlada a tudiz
se 0 ni moc nevi. Proto ma Debra sviij osvétovy program, za ucelem rozsifit své jméno mezi
Sirokou vetejnost. Z rozhovoru s pacientem (viz str. 13) je ziejmé, Ze se dany ¢lovek vétsinou

dozvi o organizaci nahodou, tieba z ¢asopisu nebo zprav. (Pan Baumann, 2018)

Poté, co uz se o organizaci dozveédél, ji musi nemocny kontaktovat, nebo navstivit sam.

Organizace nema moznost se 0 nemocném sama dozvédét. (Pan Baumann, 2018)
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6 Charitativni akce

Darci mohou organizaci Debra podpofit klasickym finanénim ptispévkem, ¢i nakupem
charitativnich pfedmétii na strankach organizace. Také je moznost poslat darcovskou SMS,
darcovsky $ek, nebo nakupovat pies eshop ,,Givt“, ktery posle ¢ast utraty do organizace
Debra. (Debra, 2018)

Organizace Debra umozituje podporovat také netradi¢nimi zptsoby. Kazdy rok vychazi novy
kalendat s patronkou Debry, heretkou Jitkou Cvanéarovou (viz obrazek &. 1). V organizaci
tento rok vznikla také nova osvétova kampan NADOTEK. Libéna Rochovéd a vytvarnik
Lukas Musil (Musa) vytvofili novou odévni znacku spojenou s kampani Nadotek. (Debra,

2018)
6.1 Osvétovy projekt o Zivoté s nemoci motylich kiidel

Osvétové kampané vznikaji zejména kvuli vetejnosti. Cilem projektu je uvédomit vetejnost
0 nemoci motylich kiidel a ziskat pro nemocné podporu a finance. Jelikoz si ale kazdy ¢loveék
vytvoti predsudek vuci osklivé vypadajici chorobé je tézké povédomi o nemoci rozsifit,
ptirozené kazdy radSi rychle zapomene a déle o nemoci nemluvi. Tyto ptfedsudky nékdy
ublizuji pfimo pacientim a tomu se kampané snaZzi zabranit, ale nejen predsudkiim, ale
ukazat, ze se prosty ¢lovék nemusi nemoci obavat, ani se od nemocnych distancovat. Pacienti
snemoci motylich kfidel maji pocit mensi izolace ve svété a tudiz vétSi moZnost se
zacleniovat do spolec¢nosti. Cely tento pokrok napomaha pozitivné jejich zdravotnimu stavu,

hlavné tomu psychickému, na kterém casto celkovy stav zavisi. (Debra, 2018)
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7 Kazuistika

Ve stiedu dne 19. 9. 2018 byl proveden volny rozhovor s pacientem. Pan Baumann
poskytoval odpovédi na otazky, které mu byly kladeny. Cast odpovédi doplnila i pani
Baumannova, ktera byla rovnéZz piitomna rozhovoru. Cely rozhovor byl nahravan na audio

zaznamnik.

Nemoc se u pana Baumanna projevila jiz pfi narozeni. V jeho pfipade se jedna o dystrofickou
formu. Postihuje klouby a sliznice, véetné rukou, v soucasnosti mu chybi nehty. Jeho
zdravotni stav se zhorSuje ve stresu nebo pii fyzické ndmaze. Samoziejmé si musi v bézném
zivoté davat pozor na veskera poskozeni kiize. Nedavno zlomena ruka byla komplikaci pro
pana Baumanna i doktory Jablonecké nemocnice. Lécba musela byt konzultovana S pani
primaikou EB centra. Nyni je zlomenina zhojena a koncetina schopna pohybu. (manzelé

Baumannovi, 2018)

Co se tyCe dédicnosti, V rodiné je pan Baumann jedinym nemocnym, jeho rodice, dcery, ani

vnoucata netrpi touto nemoci. (manzelé Baumannovi, 2018)

Nemoc brani panu Baumannovi ve sportu a jakékoliv fyzické praci. Ale i ptes tyto
komplikace standardné pracoval. Do diichodu odesel o dva roky diive diky podpoie pani
primaiky z Debry (prim. MUDr. Hana Buckova Ph.D.). Tuto pomoc od ni potieboval, jelikoz
se na tuto nemoc zadna jina pravidla nevztahuji, a tak nemél zadny narok i pfes jeho

zdravotni stav odejit do diichodu pfed¢asné. (manzelé Baumannovi, 2018)

Do EB centra jezdi pan Baumann jen ¢as od Casu, jelikoZ je to pro néj vylet na cely den, jak
sam fika. V EB centru navstévuji manzelé Baumannovi konference. O samotné organizaci
Debra se dozvédéli z novin a sami ji kontaktovali, protoze neni v silach organizace, aby
kontaktovala nemocné sama. Pan Baumann také doplnil, Ze EB centrum je na Moravée proto,
Ze je tam nejvice nemocnych, hlavné déti, které musi mit EB centrum blizko svého domova.

(manzelé Baumannovi, 2018)
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Medikamenty uziva bézné pro tuto nemoc. To jsou obvazy, masti (oblibend mast pana
Baumanna je ,,Jalugen mast), ale zddné prasky. Nepouziva ani Zadnou alternativni medicinu,
jelikoz na tuto nemoc nema Gc¢inek. Veskeré medikamenty si hradi sam. (manzelé

Baumannovi, 2018)

Pan Baumann je jediny pfipad nemocného s nemoci motylich kiidel na uzemi libereckého

kraje. (manzelé Baumannovi, 2018)
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Zavér

V projektu je popsana nemoc motylich kiidel jako celek, vcéetné forem, symptomu a jejich
1é¢eni. Béhem ¢asu uréeného pro praci na projektu byl zrealizovan rozhovor s pacientem,
ktery potvrzuje zkoumané skutecnosti, i obtiznost zivota Stouto nemoci. Prace rovnéz

pfinesla informace o organizaci Debra.
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Obrazek ¢. 3, Dystroficka forma nemoci

a) Poranéni kuze - oSetiené

b) Poranéni klize a propichnuté puchyie
c) Puchyfe neosetiené

d) Celkovy vzhled

e) Srist hornich koncetin

f) Srust dolnich konéetin

https://www.researchgate.net/figure/Appearance-of-lesions-in-patients-with-dystrophic-
epidermolysis-bullosa_fig3 237059545



Rozhovor s pacientem

Jakou formou nemoci trpite?

,Je to ta stfedné tézka.“ (EB dystrophica, vzhledem k dédi¢nosti)
Projevila se u Vas nemoc jiz od narozeni?

,»Ano, to je vrozend nemoc.

S vékem se Vam nemoc zhorSuje, nebo je stale stejna?

,»V podstaté ziistava potad v normé, zhorSuje je to ve stresu, nebo kdyz se néjak fyzicky

namdham.*

Jaké ¢asti té€la Vam nemoc postihla?

,,Klouby, hlavné klouby a sliznice.*

Jak moc Vam nemoc komplikuje zivot? Muzete délat néjaké sporty? Piipadné pracovat?

»Sporty musim samoziejmé vynechavat, takové, které tu kiizi namahaji, a prace fyzicka je

vyloucena, vice mén¢.*

Na co si musite davat nejvétsi pozor, nebo co by nemoc mohlo zhorsit?
,»V podstaté narazy, jakékoliv, on nasko¢i puchyft, nebo se to prosté odie.*
Jaké medikamenty pouzivate, ptipadné Vas oblibeny?

,» 10 jsou masti, jinak prasky zadné nejsou, obvazy samoziejme a rtizné druhy kryti, které jsou

ted’ noveé vyvinuté, a oblibeny asi lalugen mast.*
Mate néjakou alternativni medicinu, ¢1 n&jaké bylinky

,,Bylinky na to v podstaté nemaji u€inky, véf a vira tva t& uzdravi, ale tady v tomhle ptipadé

to nefunguje.*



Jaké je postizeni ve vasi rodiné, otazka dédicnosti?

,»Vlastné mame dvé déti a ob¢ jsou zdravé a i dalsi tii vnoucata. V rodin¢ je prvni piipad

a doufame, Ze i posledni.* (Pani Baumannova, 2018)
S organizaci v Brn¢ jste v kontaktu, a ozval jste se sam, nebo se organizace ozvala prvni?

»Jsme v kontaktu, a ozval jsem se sam, oni nem¢li moznost n¢jak to zjistit, my jsme zjistili
V novinach, ze tahle organizace existuje. Pokud se clovek neptihlési, tak organizace nevi, oni

nemaji Sanci ty lidi dohledat.*
Znate n¢jaké akce, které Debra potada?

,J0jo, my jezdime na ty konference, ale jinak potadda akce na podporu, ale manzel se toho

vzdal, protoze tika, ze to spi§ ponecha pro malé déti* (Pani Baumannova, 2018)
Debra vlastné vydava i kalendare ze?

,»Ano ano, ted’ jsme nedavno vidéli 1 ten nejnovejsi v muzeu v Jindtichové Hradei a méli ho

tam na prodej.*

,Ono je potieba, aby lidi byli informovani, aby védéli o t€¢ nemoci, my jsme radi, Ze se to
alespon nckde takhle projevi, ale bylo by to potieba vic. Bohuzel nékdy ani doktofi nevédi.
Vlastn¢ manzel mél zlomenou ruku a oni nevédéli co stim, tak konzultovali s pani
primatrkou, jelikoz nebylo co seSivat, klize tam nebyla a vSechno bylo polamany.* (Pani

Baumannova, 2018)

(manzelé¢ Baumannovi, 2018)



