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ONSOZ

Saglik hizmetlerinin temel hedeflerinden biri, nitelikli ve etkili saglik hizmetlerini hakkaniyet iginde
sunmaktir. Bu kapsamda hazirlanan klinik rehberler/protokoller, saglk olgularinin yonetiminde
kanita dayah iyi klinik uygulamalari tanimlamayi, hasta bakim ve glvenlik standartlarini
belirlemeyi, etkili ve sirdurllebilir stratejilerin segciminde tim saglk profesyonellerine rehberlik
etmeyi hedefler.

Bu amacla, uluslararasi kanitlarin yerel yapilara uyumu g6z ontinde bulundurularak, saglik
olgularinin koruyucu ve onleyici hizmetleri ile tani, tedavi, rehabilitasyon ve izlem sireglerinin
yonetimini standart hale getirmek i¢cin rehber, protokol ve algoritmalar hazirlanmaktadir.

Dinya genelinde ve Tirkiye'de epidermolizis biillozanin (EB) insidans ve prevelansi hakkinda
blyuk farkliliklar mevcuttur. Dinyada genel olarak insidans, her 1T milyon canl dogumda 1.4-
25.0 ve prevalans her T milyonda 2.82-54.0 arasinda degismektedir. Turkiye'de EB insidans ve
prevelansina iliskin yapilmis bir galisma bulunmamaktadir. Soz konusu hastaligin yonetimi ise
oldukca zorlu bir stirec olup birgok alanin entegrasyonuna ihtiya¢c duymaktadir.

Bu protokol, glincel tani, tedavi ve izlem yontemlerini 6zetlemek ve olasi gelismelere isik tutmasi
amaciyla hazirlanmistir. Saglk hizmetleri sunumunda klinik kalitenin iyilestirilmesi adina
beklenen katkiyr saglamasini ve faydal olmasini diler, emegi gecen calisma ekibi dyelerine
tesekklr ederim.

Uzm. Dr. Hasan Basri VELIOGLU
Saglik Hizmetleri Genel Miidiirii
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gPCR Gergek Zamanl Kantitatif PCR (Real-Time Polymerase Chain Reaction)
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DEB'nin Daha Hafif Bir Formu Olan nonHallopeau-Siemens Tipi

RDEB-nHS (Recessive Dystrophic EB - nonHallopeau-Siemens)
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1. GENEL BILGILER
1.1. EB Hastaligi Tanimi

Epidermolizis billoza (EB), deri ve mukozalarda meydana gelen, mekanik travmaya bagh deri
katmanlarinda ayrisma ve igi sivi dolu bl (olusumu ile karakterize bir grup genetik bozukluktur. Deri
ve mukozada hiicre ve katmanlarini bir arada tutan yapisal proteinlerin mutasyonlari neticesi eksik
ya da bozuk yapilmasi sonucu olusur. Bu mutasyonlar, deri ve mukozanin yapisini bozar ve mekanik
travmaya karsi direncini azaltarak kolayca yaralanmasina ve iyilesmesinin uzun sirmesine neden
olur.

1.2. EB Hastaliginin Tipleri

Hastalik, 4 ana tipte gortlmektedir; epidermolizis billoza simpleks (EBS), jonksiyonel EB (JEB),
distrofik EB (DEB) ve Kindler sendromudur (KS).

Epidermolizis Biilloza Simpleks (EBS)

Bu tip, hastaligin en hafif formu ve en sik gorilen tipidir. Ayrisma epidermal diizeydedir. Derinin
Ust tabakasindaki keratinositlerdeki mutasyonlar sonucu gelisir. Bu hlcreleri bir arada tutan
ve alt tabakaya baglayan Keratin, Plektin, Eksofilin, Cd152, BP230, Kelch-benzeri lye 24 gibi
proteinlerin yapimi bozulmustur. Otozomal dominant veya resesif yolla kalitilan 13 farkli alt tipi
bulunmaktadir. Lezyonlar lokalize tiplerinde, eller, ayaklar, dizler ve dirsekler gibi viicudun yiksek
strtinme alanlarina yerlesirken, jeneralize tiplerinde, viicudun herhangi bir yerinde gorilebilir.

Jonksiyonel Epidermolizis Biilloza (JEB)

Derinin Ust tabakasindakikeratinositlerile alt tabakasindaki dermal papillalar arasindakibaglantiyi
saglayan proteinlerin mutasyonlarina bagli gelisir. Ayrisma dermoepidermal bileskededir. JEB,
EBS'den daha ciddi bir formdur. Bu mutasyonlar neticesi Laminin332, Kollajen tip 7, integrin
abb4 ve integrin a3 alt birimi protein yapimi bozulmustur. Lezyonlari, deride 6zellikle strtinme
alanlarina yerlesir. Bu nedenle, eller, ayaklar, dizler ve dirsekler gibi bolgelerde sik gorulirler.
Yapimi bozulan proteinler vicudun diger yapilarinda yer aldigi igin ayrica sag, tirnak, agiz,
dis, sindirim, solunum Uriner sistemde etkilenebilir. Neticede derinin saglam yapisini bozulur
ve mekanik travmaya karsi direnci azaltir. Hepsi de otozomal resesif yolla kaltilan 9 ayri tipi
bulunmaktadir.

Distrofik Epidermolizis Biilloza (DEB)

Dermo-epidermal bileskede ve derinin daha alt tabakasinda yer alan kollajen 7 proteinlerinin
mutasyonlarina gelisir. DEB, en agir epidermolizis billoza tipidir. Dominant ve resesif olmak
Uzere iki ana tipi ve bunlara ait 11 alt tipi vardir. Dominant DEB'in lezyonlari, deride daha sinirl
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olabilir ve siklikla eller, ayaklar, dizler ve dirsekler gibi strtinme alanlarina yerlesir. Deride kiguk,
blytk bl olusumu yaninda skar formasyonu da gelisir. Lezyonlar agiz ici ve sindirim sisteminde
de gorulebilir. Ayrica tirnak kaybi, dis anomalileri, agiz skuamoz hicreli kanser eslik edebilir.
Vicudun herhangi bir yerinde yerlesebilen resesif DEB'in lezyonlari ise daha yaygin ve siddetli
olup olimcdl olabilir.

Kindler Sendromu (KS)

Kindler Sendromu otozomal resesif kalitimla gegen KIND1 genindeki mutasyonlarin neden
oldugu bir epidermolizis billoza bir tipidir. Bu sendromda, ayrisma deride herhangi bir seviyede
ve karisik tipte gelisir. Lezyonlar, intraepidermal, lamina lusida veya sublamina densada oturur.
Ozellikle deri, mukoza ve dislerdeki lezyonlarla karakterizedir. Lezyonlar, 6zellikle yiiz, boyun,
Ust govde, el ve ayaklarda yerlesebilir. Yeni dogan ve bebeklerde siddetli oral biller gordlebilir.
Hastalar ayrica gen¢ yasta baslayan periodontal hastalik gelisimiicin de risk altindadirlar. Diger
epidermolizis billoza tiplerinden farkli olarak hastalarda fotosensitivite vardir. Ozellikle yiz,
boyun ve Ust govdede, glines 1sigina maruz kalmanin ardindan hiperpigmentasyon ve atrofi gibi
deri degisiklikleri de gortlebilir. EB'nin 4 ana tipi, ayrisma seviyesi, kalitim sekilleri ve mutasyonel
proteinleri Tablo 1 ve Sekil 1'de gortlmektedir.

Tablo 1. EB'nin 4 Ana Tipi, Ayrisma Seviyesi, Kalitim Sekilleri ve Mutasyonel Proteinleri

-eviyesi Hastalik Adi Kalitim Sekli Etkilenen -
Keratin 5 ve 14,
Otozomal Dominant Plectin,
Kelch-like member 24
intraepidermal EB Simpleks Keratin 5 ve 14,
, BP230,
Otozomal Resesif o
Ekzofilin-5,
Plectin, CD151
Laminin 332,
) . , Kollajen tip 7,
Jonksiyonel Jonksiyonel EB Otozomal Resesif J, P
Integrin a6p4,
Integrin a3 altbirimi
Otozomal Dominant Kollajen tip 7
Dermal Distrofik EB
Otozomal Resesif Kollajen tip 7
Her seviye Kindler EB Otozomal Resesif Kindlin-1

Kaynak: Has ve ark. (2020), Consensus reclassification of inherited epidermolysis bullosa and other disorders with skin fragility. Br
J Dermatol. 2020;183(4):614-27.
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EB'nin alt tipi, cilt yaralanmasinin meydana geldigi ultrastriktirel seviyeye gére siniflandirilir. Bu
seviyeler;

» EBS; epidermis igi,

» JEB; lamina lusidaici,

» DEB;lamina densa alti,

» KS; epidermis i¢i, lamina lusida i¢i ve lamina densa alti, olup Sekil 1'de gorilebilmektedir.

EB-related skin

r -QL_ —'lg—g_ﬁ L == EB simplex (EBS) i
R 3 500000000000000000000000000000 [N e
B e O

Sekil 1. EB'nin 4 Ana Tipi Deri Katmanlarindaki Ayrigma Seviyesi

Kaynak: Has ve ark. (2020), Consensus reclassification of inherited epidermolysis bullosa and other disorders with skin fragility. Br
J Dermatol. 183(4):614-27.

1.3. Epidemiyoloji

EB'nin epidemiyolojisi, nadirligi ve heterojenligi nedeniyle iyi tanimlanmamistir. Bu nedenle diin
ya genelindeki prevalansi hakkinda kesin bir veri yoktur. Prevalans Ulkeler, bolgeler ve EB tipleri
arasinda degisiklik gostermektedir. Dinya genelinde prevalansi belirlemek i¢cin bazi Ulkelerde
yapilan galismalar kullanilmis olsa da bunlar gercedi tam olarak yansitmamaktir.

Diinyagenelindeve Turkiye'de, farklizaman araliklarinda, gesitli Glkelerden bildirilen epidemiyolojik
veriler incelendiginde siklik ve yayginhk rakamlari bakimindan biytk farkhliklar mevcuttur. Bu
verilere gore insidans, her T milyon canli dogumda 1.4-25.0 ve prevalans her 1 milyonda 2.82-
54.0 arasinda degismektedir (Fine, 2016). Ulkemizde ise yapilmis bir insidans ya da prevalans
calismasi hentiz bulunmamaktadir.
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1.4. Genel Klinik Bulgular

4 ana tip EB'nin genel bulgulari Tablo 2'de 6zetlenmistir.

Tablo 2. EB Hastaligi Genel Bulgulari

- EB Simpleks Jonksiyonel EB Distrofik EB Kindler S-
Alt tiplerine gore
degismekle birlikte
.. siklikla el avug ici Kemik gikintilarinda | TUm viicutta yaygin
Biiller ve sakral bélgelerde daha sik gorldr. olarak gorlebilir. Bl ve ayaklar
gordlur, sicak ve terle
artar.
Derin ayrisma Derin ayrisma Lezyonlar
Her e nede_myle akut veya nede_myle akut veya sku_amoz hgcreh
kronik Ulserlere kronik Ulserlere deri kanserine
dontsebilir. dontsebilir. dontsebilir
- Bilgi Sik gorulebilir ve Bilgi
Skarlar Bilgi bulunmamaktadr. bulunmamaktadir. milia eslik edebilir. | bulunmamaktadir.
L TUm tiplerde Tdm tiplerde TUm tiplerde
Kasinti TUm tiplerde yaygindir. VT e .
) Siklikla hastalik Siklikla hastalik Siklikla hastalik | Siklikla hastalik
Agri iddetiyle orantilidir iddetiyle orantilidir siddetiyle giddetiyle
s y ' s y " | orantilidir. orantilidir,
Ozefagus
Beslenme o Bilgi tutulumuna bagh Bilgi
Bozukluklari SN Ve E| el bulunmamaktadir. yutma gicligu bulunmamaktadir.
gorilebilir.
Nadir goruleﬁ I'flarmg.eal Laringo-trakeal Laringo-trakeal -
Solunum tutulumlar gorulebilir, L . Bilgi
. . tutulum riski daha tutulum riski daha
Problemleri | 6zellikle EBS-MD N . N . bulunmamaktadir.
- ylksektir. yUksektir.
tipinde.
El ve ayak
parmaklarinda
Hareket - Bilgi flizyonlar Bilgi
Kisithhgi SN oURTEE] S bulunmamaktadir. gorulebilir, bu da bulunmamaktadir.
hareket kisithhgina
yol acabilir.
Beden imaji
;25;2:”( Hastaligin goriinimi nedeniyle negatif beden imaji ve disik benlik saygisi gordlebilir.
Sorunlari
Sosyal . e L . . T
I Hastaligin goriinimu ve belirtileri nedeniyle sosyal izolasyon gorilebilir.
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1.4.2. Deri ve Mukoza Bulgulari

Hastaligin dort ana tipi her biri farkli klinik belirtiler ve bulgular gostermektedir. Tablo 3'te deri
bulgulari ve tedavi yaklasimlari 6zetlenmistir.

Tablo 3. EB Hastaliginda Deri Bulgulari

. Simpleks Jonksiyonel EB Distrofik EB Kindler -
+ Biller genellikle + Deri, EB Simpleks'e |+ Biiller daha derinlerde |+ Deri ve
ylzeyseldir ve skar gore daha hassas ve | olusur ve genellikle mukozalarda
= birakmadan iyilesir. kirllgan olabilir. skar birakir. ayrismalar siklikla
= _ , , _ _ , , gordlur.
g‘ + Nadiren sagli deride |+ Sagli deride alopesi |+ Sagli deride sikatrisyel
m alopesi gorulebilir. gordlebilir. alopesi(skarlasmaya + Sacli deride
bagli sac¢ dokilmesi) alopesi gorilebilir.
yaygin olarak gordlir.
+ Travmadan kaginma |+ Travmadan kaginma |+ Travmadan kaginma + Travmadan
) - § . ) - kaginma
- Bl tedavisi (bkz. - Bl tedavisi (bkz. - Bl tedavisi (bkz. Genel
é‘ Genel Tedavi Genel Tedavi Tedavi Yaklagimlari) + Biil tedavisi (bkz.
_eE Yaklasimlarr) Yaklagimlarr) i . .| Genel Tedavi
K ) + Agri ve kasinti yonetimi Yaklagimlari)
+ Agri ve kasinti L
yonetimi > SleleEnul + Agn ve kasinti
yonetimi

Deride Genel Tedavi Yaklagimlari

» Yara bakimi: Yaralar dlizenli olarak temizlenmeli ve uygun yara ortileri ile kapatilmalidir.

» Travmadan kaginma: Deriye sitrtinme ve baskiyl en aza indirmek i¢in yumusak giysiler
giyilmeli, sert aktivitelerden kaginiimalidir.

» Biil tedavisi: Buller steril bir igne ile bosaltiimali, bildn Ust derisi yerinde birakilmalidir.

» Enfeksiyonlarin onlenmesi ve tedavisi: Deri enfeksiyonlarini onlemek igin iyi hijyen
uygulamalari onemlidir. Enfeksiyon gelisirse antibiyotikler gerekebilir.

» Kasinti tedavisi: Kasintinin giderilmesi igin uygun antihistaminik ilaglar verilmelidir.

» Deri skuamoz hicreli karsinom gelisimi agisindan takip edilmelidir.

1.4.3. El ve Ayak Bulgulari

Asagidaki tabloda EB'nin degisik formlarinda goriilen el ve ayak bulgulari ve tedavi yaklasimlari
ozetlenmistir. Tedavi yontemleri bulgulara gore degisiklik gosterebilir. Tablo 4 genel bir bakis
sunmakta olup, her hasta icin bireysel bir degerlendirme ve tedavi plani gerekmektedir.
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EB "
" Jonksi
Simpleks
_ | Deride kolayca bl olusumu + ++ +++ ++
m “
= Tirnak bozulmalari/yoklugu + ++ +++ +++
(=] .
S | Atrofik skarlar +/- . S
m
Ellerde ve ayaklarda kontrakttrler - +++ ++
Travmadan kaginma + + +
S | Yara ortiileri + L S ++
-‘E Kontraktirleri onlemek igin egzersiz = + +++
2 | Beslenme destegi $= + ++
Genetik danismanlik + + +

Aciklamalar: +: Gortlebilir / ++: Stk gortltir / +++: Cok sik ve siddetli gortiliir / +/-: Duruma gore degisebilir/-: Genellikle gortilmez.

Genel Olarak:

» Tirnak matriksi, deri bazal membranina benzedigi i¢in tirnak tutulumu EB hastalarinda sik goruldr.

» Tirnak bulgulari arasinda; tirnak plagi altinda ve etrafinda bl ve erozyonlar, onikoliz, tirnak
atrofisi ve kaybi sayilabilir.

» Bu lezyonlar ozellikle travmaya en ¢ok maruz kalan ayak basparmak tirnaklarinda daha
fazla gordlir, ancak el ve ayaklarin tim tirnaklarini etkileyebilir.

» Tirnak distrofisi, ge¢ baslangigh JEB ve pretibiyal DDEB'de ilk bulgu, lokalize dominant
DEB'de ise tek bulgu olabilir.

e

Fotograf 1. El Sirtinda Milia
Kaynak: Dog. Dr. Sabri Demir arsivi
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EB'nin dogru tanisi ve alt siniflandiriimasi, hastalgin siddetini dngérmek, hasta yonetimi igin
karar vermek, genetik danismanlk saglamak, olasi komplikasyonlari izlemek ve tedavi etmek,
klinik calismalara katilmak ve kisiye ozel tedavi uygulamak icin gereklidir. Bu bolimde EB'nin
laboratuvar tanisinda kullanilan baslica yontemler siralanmistir.

2.1. Biyopsi ve Histopatolojik inceleme

EB'nin tanisi, klinik bulgular, molekuller genetik testler ve biyopsi ile histopatolojik inceleme gibi
yontemlerle konulabilir. Biyopsi ve histopatolojik inceleme, EB'nin tanisi ve alt tipini belirlemek
icin onemli bir aragtir.

Biyopsi ve histopatolojik inceleme igin, lezyonlu veya lezyonsuz ciltten klguk bir doku 6rnegi
alinir. Doku 6rnegi, elektron mikroskobu ile incelenmek Uzere hazirlanir. Elektron mikroskobu,
cilt yaralanmasinin hangi seviyede oldugunu gosterir. Bu sekilde, EB'nin alt tipi tanimlanabilir.
Biyopsi ve histopatolojik inceleme, EB'nin genetik nedenini belirlemek icin yeterli degildir, ancak
molekdler genetik testlere rehberlik edebilir.

Biyopsi ve histopatolojik inceleme, EB'nin tanisinda énemli bir yer tutmaktadir. Bu yontem,
EB'nin klinik olarak ayirt edilemeyen veya nadir gorilen formlarinin taninmasina yardimci olur.
Ayrica, EB'nin alt tipinin belirlenmesi, hastaligin seyrini, komplikasyon riskini ve prognozu tahmin
etmek icin de gereklidir. Biyopsi ve histopatolojik inceleme, EB'nin tedavisinde de rol oynayabilir.
Ornegin, gen tedavisi gibi yeni tedavi yontemleri igin uygun adaylarin segilmesinde kullanilabilir.

2.2. immunfloresan Haritalama (IFM)

Imminfloresan haritalama yontemi, cildin bazal membran bélgesindeki proteinlerin varligini
veya yoklugunu belirlemek icin kullanilan bir laboratuvar testidir. Bu yontem, EB'nin alt tipini
saptamak icin onemli bir aractir.

Bu yontemde, cilt biyopsisinden elde edilen kesitler, EB ile iliskili proteinlere karsi antikorlarla
isaretlenirve floresan mikroskop altinda incelenir. Bu sekilde, yarik seviyesive protein eksikligiveya
anormalligi belirlenebilir. EB'nin alt tipleri arasinda klinik bulgularin yetersiz kaldigr durumlarda,
immunfloresan haritalama yontemi taniyr dogrulamak igin kullanilabilir. IFM, EB tanisinda hizl,
ucuz ve glvenilir biryontemdir. Ayrica genetik testleri dnceliklendirme ve sonuglarini yorumlamak
icin de yardimci olur. immiinfloresan haritalama ydntemi ile elde edilen protein profili, genetik
testler icin yol gosterici olabilir. EB'nin alt tipleri, hastaligin seyri, prognozu, komplikasyonlari
ve tedavisi agisindan farklilik gosterir. Bu nedenle, immunfloresan haritalama yontemi ile alt tip
belirlenmesi, hastalarin uygun sekilde yonetilmesi icin gereklidir (Rossi ve ark., 2021).
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immiinfloresan haritalama yontemi adimlari asagida siralanmistir:
» Hastadan alinan cilt biyopsisi 6zel bir soltsyon icinde saklanir.
» Biyopsi ornegi ince kesitlere ayrilir ve cam lam tzerine yerlestirilir.

» Kesitlere, bazal membran bdlgesindeki proteinlere 6zgi olan floresan etiketli antikorlar
eklenir.

» Antikorlar, hedef proteinlere baglanir ve floresan 1sigi altinda parlar.
» Kesitler, floresan mikroskobu ile incelenir ve proteinlerin dagilimi haritalanir.

» Harita sonuclari, EB'nin alt tiplerinin tanimlayici 6zellikleri ile karsilastirilir ve tani konulur.

2.3. Elektron Mikroskopisi

Bu yontemde, cilt biyopsisinden elde edilen kesitler elektron mikroskop altinda incelenir ve yarik
seviyesi ultrastriktirel olarak gozlenir. EM, uzun zamandir EB tanisinda en iyi yontem olarak kabul
edilmistir. Ancak bugliin EM, daha yaygin olan IFM tarafindan buytk 6l¢tde yerini almistir. EM'nin
avantajlari arasinda yarik seviyesinin kesin olarak belirlenmesi, bazi nadir EB tiplerinin taninmasi
ve IFM ile uyumsuz sonuglarin aydinlatiimasi sayilabilir. EM'nin dezavantajlari arasinda ise pahali
olmasi, uzmanlik gerektirmesi, zaman almasi ve bazen yarik seviyesinin belirsiz kalmasi sayilabilir.

2.4. Molekiiler Genetik Yontemler

EB'nin klinik ¢esitliligi hastaliginin genetik ve molekdler heterojenliginden kaynaklanmaktadir.
EB'nin farkli alt tipleri arasinda keskin bir sinir olmadigindan, klinik bulgulara dayali tani glgtur.
EB'ninanatiplerinde mutasyonaugradigibilinen 16 genvardir. Bugenlerinbazal membran zonunda
ve ekstrakutanoz dokularda ekspresyon seviyeleri, mutasyonlarin tipleri ve kombinasyonlari,
fenotipik gesitliligi olusturur.

EB'nin tanisiicin kullanilan molekiler genetik testler, hastaliga neden olan genetik degisiklikleri
tespit etmek icin DNA analizi yontemlerini icerir. Bu yontemle EB ile iliskili genlerin DNA dizileri
incelenir ve patojenik varyantlari aranir.

Genellikle kan veya deri biyopsisi ornekleri kullanilir. Test edilen gen sayisi tek bir gen veya birden
fazla gen olabilir. Genetik testlerde kullanilan teknikler arasinda hedefli EB gen paneli ile yeni nesil
dizileme (NGS), tim ekzom dizileme (WES) ve Sanger dizileme (SS) bulunur. Bazi durumlarda,
ayrica SNP dizileri, gcoklu ligaz bagimli prob amplifikasyonu (MLPA), gPCR, RNA-Seq gibi teknikler
de uygulanabilir. Genetik testler; EB tanisini dogrulamak, alt tipini belirlemek, prognozu tahmin
etmek, aile Uyelerinin tasiyici durumunu saptamak, tekrarlama riskini degerlendirmek, genetik
danismanlik saglamak, prenatal veya preimplantasyon genetik tani yapmak icin uygulanabilir.

MolekUler genetik testlerin yapilisi, incelenen gen sayisina, kullanilan yonteme ve test edilen
biyolojik materyale bagli olarak degisebilir.
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3. SISTEMiK TUTULUMLAR VE ETKILESIMLERI

Mikrostomi dis ciiriikleri Semblefaron kornea erozyonu

Larenks stenozu .
Yemek borusu darligi

~ . ———-—h . -
Kronik yaralar €——— . gastrodzofageal reflii
Kronik bobrek hastaligi

Osteopeni €— Malabsorbsiyon

Uretral darlik

Vajinal darlk Z/

Anemi kronik
inflamasyon

Psodosindaktili

Kronik agri sinirh
hareket kabiliyeti

1 Skuamoz hiicre karsinomasi

Sekil 2. Sistemik Tutulumlar

Kaynak: Mittal ve ark. (2022). Anesthetic management of adults with epidermolysis bullosa. Anesthesia and analgesia, 134(1); 90-101.
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Gastrointestinal sistem, EB'nin deriden sonra ikinci siklikta etkiledigi mukoza alanlarindan biridir.
Tutulum EB'nin tipine, siddetine ve yayginhgina bagli olarak degiskenlik gosterir. Tablo 5'te

verilmistir.

Tablo 5. EB'de Gastrointestinal Sistem Tutulumu

Jonksiyonel EB

Distrofik EB

+ Oral bdller, Ulserler ve |+ Ciddi oral tutulum + Agir oral tutulum + Ciddi oral tutulum
erozyonlar (biller, erozyonlar, (mikrostomi, (biller, erozyonlar,
. Gzofageal ilserasyonlar) ankiloglossi, dil atrofisi) ilserasyonlar)
yapisikliklar ve stenoz | « Pilor atrezisi - Ozofagus darlig Ozofagus darligi
(nadir) (JEB-pilorik atrezi . Gastrodzofageal refli - Diger Gi tutulumlar
5 sendromu) (yaygin olabilir)
S . . + Konstipasyon
o - Ozofagus darlig! '
3 B |+ Inflamatuvar barsak
+ Gastroozofageal refli hastaliklar (Crohn
+ Konstipasyon hastalig, Ulseratif kolit)
+ Rektal striktdrler
+ Anal erozyonlar ve
fissurler
+ Oral hijyen * Yukaridakilere ek + Yukaridakilere ek olarak |« Yukaridakilere
« Topikal lidokain ve ol + Ozofageal dilatasyon benzir;eSaV|ler, -
. L ancak daha agresi
sukralfat | (F:’!;)r;z;’itrem& icin - Reflii ilaglar ve erken miidahale
> Vumiisel elet . | di + Konstipasyon tedavisi gerekebilir.
2 - Beslenme yuksek lifli diyet, o gi
= Bes| Ozofageal diiatasyon Uksek lifli d Beslenme destedi
-'E destegi (gerekirse + Refli ilaglari laksatifler) genellikle gereklidir.
()} | U .
= nazogastnk.tup VeYa8 1. Beslenme * Inflamatuvar barsak « AGri yonetimi
gesies o) destegi (gerekirse hastaligi tedavisi Snemlidir
+ Ozofageal dilatasyon gastrostomi) . Beslenme destedi
el dunuplaves) (gerekirse gastrostomi)
« Agr yonetimi

Hastalarin agizlarinin icinde meydana gelen billere bagli beslenme sorunu meydana gelebilir.
Gastrointestinal sistem tutulumunun bir diger sik gérulen belirtisi disfajidir. Disfaji, 6zofagusta

bil, yara, daralma veya skar dokulari olusmasina bagl gelisebilir. Yutma gigligu, beslenme

sorunlarina, kilo kaybina, biytme geriligine ve anemiye yol agabilir. Sindirim sistemi tutulumunun

diger belirti ve bulgulari sunlardir:
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» Agiz iginde buller ile birlikte gorulen yaralar, dis eti iltihabi veya dis ¢irimesi
» Dilde blylme veya sekil bozuklugu

» TukUrik bezlerinde iltihaplanma veya tikanma

» Mide veya bagirsaklarda biller, yaralar, kanama veya llser

» Mide asidi refllisi veya gastrit

» Kabizlik, ishal veya karin agrisi

» Karaciger veya pankreas iltihabi

» Malabsorpsiyon veya gida intoleransi

Sindirim sistemi tutulumu, EB hastalarinin yasam kalitesini ve saglik durumunu 6nemli dlgtde
etkiler. ilerleyen yaslarda uzamis malnitrisyon sonucu hastalarda gelisme geriligi gorilir. Bu
nedenle, erken tani, uygun tedavi ve dizenli takip gereklidir. Sindirim sistemi tutulumunun tedavisi,
EB'nin tipine ve semptomlarin siddetine gore degismektedir. Tedavi ile genellikle sunlar amaglanir:

» Blllerin ve yaralarin iyilesmesini hizlandirmak,

» Enfeksiyonlari onlemek veya tedavi etmek,

» Agriyi ve iltihabi azaltmak,

» Besleme ile iliskili stresi yatistirmak,

» Yutma gUcliginu gidermek veya azaltmak,

» Normal tuvalet aligkanhgi kazandirmak,

» Beslenme durumunu iyilestirmek,

» Agrili digkilamanin éniine gegmek,

» Yasa ve cinsiyete uygun optimal blylmeyi tesvik etmek,

» Refllyl kontrol etmek,

» Daralmalari veya skar dokusunu dilatasyon veya cerrahi yontemle ¢ozmek veya
genisletmek,

Sindirim sistemi tutulumu olan EB hastalarina, agiz bakimi, yumusak ve kolay yutulabilen gidalar,
sivi takviyesi, agri kesici ilaclar, antibiyotikler, antiasitler, probiyotikler, besin destekleri veya
cerrahi girisimler gibi gesitli tedavi secenekleri icermektedir. Tedavi plani, hastanin ihtiyacglarina
gore bireysellestirilmelidir.

Sindirim sistemi tutulumu olan EB hastalarinin diizenli olarak bir gastroenterolog, beslenme ve
metabolizma uzmani ve diyetisyen tarafindan degerlendirilmesi ve takip edilmesi gerekmektedir.
Ayrica, hastalarin ve bakicilarinin sindirim sistemi tutulumunun belirti ve bulgularini tanimalari
ve bunlari doktorlariyla paylasmalari onemlidir. Sindirim sistemi tutulumu olan EB hastalarina
uygun tedavi saglanarak yasam kalitesi ve saglik durumu iyilestirilebilir.
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EB, konjonktiva ve kornea bdlleri ile gozin tutulmasi, gorme azalmasi ve hatta korlige yol
acan ilerleyici skarlara neden olabilir. EB'nin genetik alt tiplerinin (distrofik (otozomal resesif ve
otozomal dominant), jonksiyonel ve simpleks) bile klinik olarak degiskenlik g&sterdigi ve daha

fazla alt kategorilere ayrildigr taninmistir.

EB'de goz tutulumu, hafif konjonktival irritasyondan goz kapaklari, kornea ve konjonktivanin siddetli
sikatrizasyonuna kadar bir semptom ve bulgu spektrumu olarak ortaya ¢ikabilir. Goz ytizeyi, deri

gibi ylizey ektoderminden embriyonik olarak tiretilen konjonktiva ve korneadan olusur.

Tablo 6. EB Alt Tiplerine Gore Oftalmolojik Tutulumlarin Belirti, Bulgu ve Tedavileri

Jonksiyonel EB

Distrofik EB

+ Konjonktival
inflamasyon

+ Blefarit

+ Korneal erozyon

+ Korneal erozyon
+ Skarlagsma
+ Neovaskdlarizasyon

+ Simblefaron

+ Korneal erozyon
+ Skarlagsma
* Neovaskdlarizasyon

« Semblefaron

+ Fotosensitivite

+ Pigmentasyon
bozukluklari

+ Korneal erozyon

+ Meibomian bez + Skarlagsma

+ Entropiyon
disfonksiyonu P

* Entropiyon
ivag - Ektropiyon + Ektropiyon + Neovaskdlarizasyon
 Trikiyazis + Simblefaron

+ Trichiasis « Trichiasis

Komplikasyonlar

+ Entropiyon . .
+ Gozyas! kanali Entropiyon

tikanikligi

+ Gozyas! kanali

tikanikhg « Ektropiyon

« Trikiyazis

+ Gozyasl kanali tikanikhd!

+ Yapay gozyas! + Yapay gozyasi damlalari

damlalari + Antibiyotikli pomatlar
* Antibiyotikli + Korneal bandaj lensleri
pomatlar

, - Cerrahi girisimler (tarsorafi veya blefaroplasti)
+ Korneal bandaj

lensleri

Tedaviler

- Rejeneratif tedaviler (amniyon zari grefti veya limbal kok hiicre nakli vb.)

+ Cerrahi girisimler
(tarsorafi veya
blefaroplasti)

EB Simpleks (EBS): EBS hastalarinin %12'sinde (n=6) goz problemleribulunmustur. En sik gordlen
bulgular konjonktival inflamasyon, korneal erozyon, blefarit, meibomian bez disfonksiyonu,
trikiyazis ve entropiyondur. Tedavi olarak yapay gozyasi damlalari, antibiyotikli pomatlar, korneal
bandaj lensleri, tarsorafi veya blefaroplasti gibi cerrahi girisimler uygulanabilir.
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Jonksiyonel EB (JEB): JEB hastalarinin %40'inda (n=6) oftalmik komplikasyonlar gortlmustur.
JEB'de en sik goriilen bulgular korneal erozyon, skarlasma, neovaskiilarizasyon, simblefaron,
entropiyon, ektropiyon, trikiyazis ve gozyasi kanali tikanikligidir. Tedavi olarak yapay gozyasi
damlalari, antibiyotikli pomatlar, korneal bandaj lensleri, tarsorafi veya blefaroplasti gibi cerrahi
girisimler uygulanabilir. Ayrica amniyon zari grefti veya limbal kok hicre nakli gibi rejeneratif
tedaviler de denenebilir.

Distrofik EB (DEB): DEB hastalarinin %51'inde (37/72) oftalmik komplikasyonlar vardir. DEB'nin
otozomal resesif formunda daha siddetli goz tutulumu gordltrken, otozomal dominant formunda
daha hafif seyirli olabilir. DEB'de en sik gorilen bulgular korneal erozyon, skarlagsma, neo-
vaskdlarizasyon, semblefaron, entropiyon, ektropiyon, trikiyazis ve gozyasi kanali tikanikhgidir.
Tedavi olarak yapay gozyasi damlalari, antibiyotikli pomatlar, korneal bandaj lensleri, tarsorafi
veya blefaroplasti gibi cerrahi girisimler uygulanabilir. Ayrica amniyon zari grefti veya limbal kok
hicre nakli gibi rejeneratif tedaviler de denenebilir.

Kindler sendromu (KS): KS, EB'nin nadir bir formudur ve deride fotosensitivite, pigmentasyon
bozukluklari, korneal erozyon, skarlasma, neovaskilarizasyon, simblefaron, entropiyon,
ektropiyon, trikiyazis ve gozyasi kanali tikanikhgr gibi oftalmik komplikasyonlara neden olabilir.
Tedavi olarak yapay gozyasi damlalari, antibiyotikli pomatlar, korneal bandaj lensleri, tarsorafi
veya blefaroplasti gibi cerrahi girisimler uygulanabilir. Ayrica amniyon zari grefti veya limbal kok
hicre nakli gibi rejeneratif tedaviler de denenebilir.

EB'de g6z tutulumu gorme kaybina ve korllige yol acabilecek ciddi bir durumdur. Bu nedenle EB
hastalarinin multidisipliner bir sekilde takip edilmesi ve oftalmologlar tarafindan dizenli olarak
degerlendirilmesi gerekir. EB hastalarina glinesten korunma, goz hijyeni, nemlendirici damlalar
ve antibiyotikli pomatlar gibi koruyucu onlemler onerilmelidir.
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3.3. Genitoiiriner Tutulumlar

Genitouriner tutulumlara iliskin bulgular ve tedavi onerileri Tablo 7'de 6zetlenmistir.

Ek-1

Tablo 7. EB Alt Tiplerine Gore Oftalmolojik Tutulumlarin Belirti, Bulgu ve Tedavileri

Jonksiyonel EB

Distrofik EB

+ Dis genital bolgede
bil olusumu veya
erozyon (0zellikle
erkeklerde)

« Agriliidrar yapma
veya idrari gecirmede
zorluk

+ Dis genital bolge,
Uretra, mesane veya
bobreklerde siddetli
bil olusumu veya
erozyon

« Idrar yolu tikanikhig
veya daralmasi,

+ Dis genital bolge,
Uretra, mesane veya
bobreklerde yaygin bl
olusumu veya erozyon

« idrar yolu tikanikligi
veya daralmasi, idrar
tutamama, hidronefroz

+ Dis genital bolgede
bil olusumu veya
erozyon

« Agriliidrar yapma
veya idrari
gegirmede zorluk

degisiklikleri

+ Siddetli yara izi veya
tikanikligin cerrahi
dizeltilmesi

+ Cinsel saghk

sorunlarrigin
danismanlik ve
destek

stent uygulamasi

+ Bobrek yetmezligi
icin diyaliz veya
bobrek nakli

+ Aile planlamasi igin
genetik danismanlik
ve prenatal tani

_ d b5brek | Idrar yolu
8 |- idrar yolu | .rartutamama, veya bobrek yetmezligi enfeksiyonlar veya
= feksi hidronefroz veya _ .
= enfeksiyonlari veya bibrek vet i + Hematlri veya bobrek taslar
2] bobrek taslari obrex yetmezig! proteindiri . .
H iri (idrard + Genital bolge veya
+ Azalmis dogurganlik ematiiri ( rar. a” _ | * Kronik b&brek hastalig idrar yolu skuamoz
- : kan) veya proteinUri i - L .
veya cinsel iglev , , veya son donem bobrek | hicreli karsinomu
Ny (idrarda protein) .
bozuklugu hastalg
) Eroml? Pobrek + Genital bolge veya idrar
?sta 9! Yeya son yolu skuamoz hicreli
donem bobrek karsi
arsinomu
hastaligl
+ Etkilenen bolgelerin |« Etkilenen bdlgelerin |« JEB ile benzerdir, + Etkilenen
nazikce temizlenmesi |  sik sik temizlenmesi ancak ayrica sunlari da bolgelerin nazikge
ve pansuman ve pansuman icerebilir; temizlenmesi ve
yapiimasi yapiimasi _ Skuaméz hiicreli pansuman
+ Agri kesici ilag ve « Agri kesici ilaglar, karsinom igin « Agri kesici ilaglar
antibiyotiklerin antibiyotikler ve anti- kemoterapi veya ve antibiyotikler
uygulanmasi inflamatuar ilaglar radyoterapi . Bobrek taglarni
5+ Bobrektaslarini « Idrar yolu tikanikhigini | - RDEB igin kemik iligi onlemek igin yeterli
= onlemek icin yeterli gidermek igin nakli veya gen tedavisi. sivi alimi ve diyet
§ sivi alimi ve diyet kateterizasyon veya degisiklikleri
=

+ Siddetli yara izi
veya tikanikhigin
cerrahi diizeltilmesi

+ Skuamoz hiicreli
karsinom igin
kemoterapi veya
radyoterapi.
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EB, viicudun farkh bolgelerini etkileyebilir, bunlara genitolriner sistem de dahildir. Genitolriner
sistem, idrari Ureten ve atik olarak disari atan organlar ve yapilar ile Greme organlarini igerir.
EB'nin tipine ve siddetine bagli olarak, genitolriner tutulum, hafiften hayati tehdit ediciye kadar
degisebilir. EB'nin dort ana tipine gore genitolriner tutulumun yaygin belirtileri, semptomlari ve
tedavileri su sekilde siralanabilir:

EB Simpleks (EBS): Bu, cogunlukla derinin dis tabakasini etkileyen en yaygin ve en hafif EB tipidir.
EBS'de genitolriner tutulum nadirdir ve genellikle hafiftir. Olasi bazi belirti ve semptomlar sunlardir:
* Dis genital bolgede bil olusumu veya erozyon (6zellikle erkeklerde),
« Agriliidrar yapma veya idrari gecirmede zorluk,
- idrar yolu enfeksiyonlari veya bobrek taslari,
+ Azalmis dogurganlik veya cinsel islev bozuklugu.

EBS genitodriner tutulumu igin tedavi secenekleri cogunlukla destekleyici ve semptomatik olup
tedavi segenekleri su sekilde siralanabilir:

* Etkilenen bolgelerin nazikge temizlenmesi ve pansuman yapilmasi,

+ Agri kesici ilag ve antibiyotiklerin uygulanmasi,

+ Bobrek taslarini onlemek igin yeterli sivi alimi ve diyet degisiklikleri,

+ Siddetli yara izi veya tikanikligin cerrahi dizeltiimesi,

* Cinsel saglik sorunlari igin danismanlik ve destek.

Jonksiyonel EB (JEB): JEB'de genitolriner tutulum EBS'ye gore daha yaygin ve ciddidir. Olasi
bazi belirti ve semptomlar sunlardir:
 Dis genital bolge, Uretra, mesane veya bobreklerde siddetli bl olusumu veya erozyon,
- idrar yolu tikanikligi veya daralmasi, idrar tutamama, hidronefroz veya bobrek yetmezligi,
+ Hematuri (idrarda kan) veya proteintri (idrarda protein),
* Kronik bobrek hastaligi veya son donem bobrek hastaligi.

JEB genitolriner tutulumu icin tedavi segenekleri daha agresif ve karmasik olup su sekilde
siralanabilir:

+ Etkilenen bolgelerin sik sik temizlenmesi ve pansuman yapiimasi,

« Agri kesici ilaglar, antibiyotikler ve anti-inflamatuar ilaclar,

- idrar yolu tikanikhigini gidermek igin kateterizasyon veya stent uygulamasi,

+ Bobrek yetmezligi igin diyaliz veya bobrek nakli,

+ Aile planlamasi icin genetik danismanlik ve prenatal tani.

Distrofik EB (DEB): Bu, derinin i¢ tabakasini etkileyen baska bir nadir ve siddetli EB tipidir. DEB'de
genitodriner tutulum da yaygin ve ciddidir, 6zellikle resesif alt tip (RDEB) igin. Olasi bazi belirti ve
semptomlar sunlardir:

+ Dis genital bolge, Uretra, mesane veya bobreklerde yaygin bil olusumu veya erozyon,
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« idrar yolu tikanikligi veya daralmasi, idrar tutamama, hidronefroz veya bobrek yetmezligi,
* Hematdri veya proteintri,

+ Kronik bobrek hastaligi veya son donem bobrek hastaligr,

* Genital bolge veya idrar yolu skuamoz hicreli karsinomu.

DEB genitouriner tutulumu igin tedavi segenekleri JEB ile benzerdir, ancak ayrica sunlar da
icerebilir:

+ Skuamoz hucreli karsinom igin kemoterapi veya radyoterapi,

+ RDEB i¢in kemik iligi nakli veya gen tedavisi.

Kindler sendromu (KS): KS'de genitolriner tutulum yaygin degildir ve genellikle hafiftir. Olasi
bazi belirti ve semptomlar sunlardir:

+ Dis genital bolgede bl olusumu veya erozyon,

« Agniliidrar yapma veya idrari gecirmede zorluk,

- idrar yolu enfeksiyonlari veya bobrek taslari,

+ Genital bolge veya idrar yolu skuamaoz hicreli karsinomu.

KS genitolriner tutulumu icin tedavi secenekleri cogunlukla destekleyici ve semptomatik olup
oneriler su sekilde siralanabilir:

+ Etkilenen bolgelerin nazikge temizlenmesi ve pansuman,

« Agri kesici ilaclar ve antibiyotikler,

+ Bobrek taslarini onlemek igin yeterli sivi alimi ve diyet degisiklikleri,

+ Siddetli yara izi veya tikanikligin cerrahi dizeltilmesi,

+ Skuamoz hicreli karsinom igin kemoterapi veya radyoterapi.
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3.4. Kalp Tutulumlar

Asagidaki tabloda, her bir epidermolizis bulloza tipi icin belirtilen kardiyovaskdler belirtiler
Ozetlenmistir:

Tablo 8. EB Tiplerine Gore Kardiyovaskiiler Belirtiler

-pleks Jonksiyonel EB Distrofik EB Kin-

Bazi formlarda Laringo-trakeal tutulum | Dilate kardiyomiyopati Genetik bozukluklara
kardiyomiyopati riski nedeniyle solunum (DKMP) riski, ozellikle bagl kardiyomiyopati
sikintisi, dolayli olarak | RDEB grubunda yaygin geligimi
kardiyovaskdler sistemi
etkileyebilir
_  Ozellikle PLEC geni interstisyel akciger Kronik anemi, kardiyak Kindler sendromlu
‘—; mutasyonlarinda, hastaligi ve nefrotik hastalik igin risk faktor hastalar geng yasta
%" EBS ile birlikte sendrom gibi durumlar | olabilir ve DKMP'ye yol baslayan periodontal
@ muskiler distrofi dolayli olarak kalp acabilir hastalik ve buna
ve kardiyomiyopati damar sistemini bagl kardiyovaskiler
gortlebilir. etkileyebilir sorunlar icin risk
altindadir
KLHL24 geni Aort koku dilatasyonu
mutasyonlarinda gorilebilir
DKMP gorilebilir

EB olgularinda en sik gorlilen kardiyak tutulum sekli dilate kardiyomiyopatidir. Dilate
kardiyomiyopati (DKMP) tanisi konulan EB'li hastalarin gogunlugu, otozomal resesif kalitimla
aktarilan distrofik EB (%91.5) tani grubundadir. EB olgularinda aritmojenik kardiyomiyopati,
noncompaction kardiyomiyopati ve aort kokinde dilatasyon belirlenebilir. EB'li hastalarda
kalp hastaligi ortalama 10 yasinda baslamakta ve ¢ogu kez ileri evre ve agir kalp yetmezligi
bulgulari ile basvurmaktadirlar. Rutin ekokardiyografik inceleme yapilan EB hastalarinda
ve RDEB grubunda DKMP gelisim sikligi %3.5 ve %15.4'tur. KLHL24 mutasyonu tasiyan DEB
hastalarinda bu oran %40'a cikmaktadir. Plektin gen mutasyonu olan DEB-Muskiler distrofi
hastalarinin %11.6'sinda kardiyak sorunlar saptanir. Ayrica RDEB olgularinin %18.6'sinda aort
kokinde dilatasyon gozlenebilir. EB olgularinda dilate kardiyomiyopati gelisiminde beslenme
yetersizligi, karnitin, selenyum gibi mikro besin eksiklikleri, ilaclar, anemi, kronik transfiizyona
bagli demir yiklenmesi ve viral enfeksiyonlarin rol oynadigr distntlmektedir. EB' nin bazi alt
gruplarinda primer genetik bozuklugun kardiyomiyopati gelisiminde roli olduguna dair veriler
artmaktadir. Ozellikle KLHL24, Plektin ve Desmoplakin gen mutasyonlarini tasiyan EB olgularinda
DKMP birlikteligi dikkat cekmektedir. EB hastalarinda dilate kardiyomiyopati gelisimi ile prognoz
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olumsuz yonde etkilenir, kardiyak tutulumu olan olgularda hizli klinik kotilesme ve dlim gelistigi
bildiriimektedir. EB olgularinda kardiyovaskiler sistem muayenesi, brain natritretik peptid
olcimd ve rutin ekokardiyografik tarama yapilmalidir, boylece eslik eden kardiyak hastaliklarin

erken tani ve tedavisi mUmkin olabilir.

3.5. Kas-iskelet Sistemi Tutulumlari

EB'nin kas-iskelet sistemi tutulumu, hastaligin siddetine, slresine ve alt tipine bagh olarak

degismektedir (Tablo 9).

Tablo 9. EB'de Kas-iskelet Sistemi Tutulumu

Jonksiyonel EB

Distrofik EB

+ Genellikle hafif
veya hig kas-
iskelet sistemi
tutulumu yoktur

+ Nadir gorilen
EBS-MD tipinde
pitozis ve
oftalmopleji
gorulebilir

Komplikasyonlar

+ Yaygin bdller,
erozyonlar ve atrofik
skarlar

+ Laringeal tutulum
siklikla gordldr ve
solunum sikintisi
yaratabilir

+ Tekrarlayan travmalar| +

nedeniyle el ve
ayak parmaklarinda
sinesi ve kontraktdr
gelisebilir

Dogumda baglayan
travmatik biller, progresif
atrofi, poikiloderma ve
fotosensitivite

+ Semptomatik
tedavi, fizik tedavi
ve gerektiginde

+ Destekleyici bakim,
yara bakimi,
enfeksiyon kontroli

+ El ve ayak fonksiyon-
larini korumak icin
cerrahi ve cerrahi

+ Destekleyici bakim, yara
bakimi, enfeksiyon kontrol{
ve komplikasyonlarin

tutulumu nadirdir

N ortopedik cihazlar | ve komplikasyonlarin | olmayan yontemler yonetimi

% [EBS-MD] yonetimi kullanilabilir . Kontraktiirleri &nlemek ve

'§ + Laringeal tutulum + Erken midahale fonksiyonu korumak igin

= igin solunum yolu ve slrekli bakim fizik tedavi ve splintleme
acikhgini korumak onemlidir yapilabilir. Gerekirse
adina gi_rigimler - Hasta ve aile egitimi C(?rr?h.i_muld.ahaleler
gerekebilir Snemli bir rol oynar disundlebilir

_ | * EBS genellikle + JEB'nin siddetli + DEB, el ve ayaklarda |+ Kindler sendromunda

= hafif seyirli bir EB formlarinda yasamin | ciddi deformitelere kas-iskelet sistemi

= formudur ve kas- ilk yillarinda 6lim yol acabilen bir EB tutulumu nadirdir,

X iskelet sistemi riski ylksektir formudur. ancak kontraktdrler ve

deformiteler gelisebilir

EB Simpleks (EBS): Lokalize EBS'nin kas-iskelet sistemi tutulumu nadirdir ve genellikle hafiftir.
Bazi hastalarda, el ve ayak deformiteleri, tirnak distrofisi veya psodosindaktili gorilebilir. Lokalize
EBS'nin tedavisi semptomatiktir ve billerin dnlenmesi, enfeksiyonlarin tedavisi ve yara bakimi gibi
onlemleri igerir. Daha siddetli bir EBS alt tipi olan jeneralize EBS'de, govde, kollar, boyun ve oral
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mukozayi da etkileyebilir. Bu hastalarda, kas-iskelet sistemi tutulumu daha belirgindir ve eklem
kontrakttrleri, skolyoz, osteoporoz veya kas atrofisi gibi komplikasyonlara yol agabilir. Jeneralize
EBS'nin tedavisi de semptomatiktir ancak daha kapsamli bir multidisipliner yaklasim gerektirir.
Fiziksel terapi, ortezler, cerrahi midahaleler veya ilag tedavileri gibi secenekler uygulanabilir.

Jonksiyonel EB (JEB): JEB'nin en siddetli formu olan Herlitz JEB (H-JEB), dogumda veya erken
cocuklukta yaygin biiller, erozyonlar ve yaralarla karakterizedir. H-JEB'li hastalarin ¢ogu ilk
iki yil icinde oltr. H-JEB'li hastalarin kas-iskelet sistemi tutulumu da ¢ok siddetlidir ve eklem
kontrakttrleri, psddosindaktili, skolyoz, osteoporoz veya kas distrofisi gibi sorunlara neden
olmaktadir. H-JEB'nin tedavisi destekleyici ve palyatiftir ve agriyi azaltmak, enfeksiyonlari
onlemek veya tedavi etmek, beslenmeyi saglamak ve yara bakimini yapmak gibi amaclarla
yapilir. JEB'nin daha hafif bir formu olan non-Herlitz JEB (NH-JEB), daha az yaygin biillerle
seyreder ve hastalarin yasam beklentisi daha uzundur. NH-JEB'li hastalarin kas-iskelet sistemi
tutulumu da daha hafiftir ancak yine de eklem kontraktirleri, psédosindaktili veya skolyoz gibi
komplikasyonlar gelisebilir. NH-JEB'nin tedavisi de semptomatiktir ve fiziksel terapi, ortezler,
cerrahi midahaleler veya ilag tedavileri gibi segenekler uygulanabilir.

Distrofik EB (DEB): DEB'nin en siddetli formu olan Hallopeau-Siemens tipi (RDEB-HS), dogumda
veya erken c¢ocuklukta yaygin buller, erozyonlar, yaralar ve skarlarla karakterizedir. RDEB-HS'li
hastalarin yasam beklentisi dlsuktir ve gogu 30 yasindan once 6lmektedir. RDEB-HS'li hastalarin
kas-iskelet sistemi tutulumu da ¢ok siddetlidir ve eklem kontrakturleri, psodosindaktili, skolyoz,
osteoporoz, kas distrofisi veya kalsifikasyon gibi sorunlara neden olur. RDEB-HS'nin tedavisi
destekleyicive palyatiftirve agriyiazaltmak, enfeksiyonlarionlemek veya tedavi etmek, beslenmeyi
saglamak ve yara bakimini yapmak gibi amaglarla yapilir. DEB'nin daha hafif bir formu olan
non-Hallopeau-Siemens tipi (RDEB-nHS), daha az yaygin biillerle seyreder ve hastalarin yasam
beklentisi daha uzundur. RDEB-nHS'li hastalarin kas-iskelet sistemi tutulumu da daha hafiftir
ancak yine de eklem kontrakturleri, psddosindaktili veya skolyoz gibi komplikasyonlar gelisebilir.
RDEB-nHS'nin tedavisi de semptomatiktir ve fiziksel terapi, ortezler, cerrahi miidahaleler veya
ilac tedavileri gibi secenekler uygulanabilir.

Kindler sendromu (KS): KS, dogumda veya erken cocuklukta biller, erozyonlar, yaralar ve skarlarla
karakterizedir. Ayrica retikiler hiperpigmentasyon, fotosensitivite, oral mukozit veya periodontal
hastalik gibi diger bulgular da gortlebilir. KS'li hastalarin kas-iskelet sistemi tutulumu degiskenlik
gosterir ve eklem kontraktirleri, psodosindaktili, skolyoz veya osteoporoz gibi sorunlara neden
olabilir. KS'nin tedavisi semptomatiktir ve bllerin énlenmesi, enfeksiyonlarin tedavisi, yara
bakimi, glines korumasi ve oral hijyen gibi onlemleri icermektedir.
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Fotograf 2. Distrofik EB'de Psddosindaktili
Kaynak: Dog. Dr. Sabri Demir arsivi

3.6. Hematolojik Etkiler

EB'nin hematolojik sistem Uzerindeki etkileri, EB tipine ve siddetine bagl olarak degismektedir
(Tablo 10).

Tablo 10. EB'de Hematolojik Tutulumlar

= Anemi Nadir Yaygin Yaygin Yaygin
5 Demir eksikligi Yaygin
=3
@ Kronik hastalik anemisi Olabilir
Demir takviyesi (oral Yaygin
5 Vveya V)
E Entros_l_t slispansiyon Gerekirse
S transflizyonu
= \ p
Eritropoetin uyarici Gerekirse

faktorlerin kullanimi
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Aciklamalar:
» Anemi, EB hastalarinda, 6zellikle Distrofik EB ve Jonksiyonel EB tiplerinde yaygin bir
bulgudur.

» Demir eksikligi, Distrofik EB'de aneminin baslica nedenlerinden biridir ve siklikla oral demir
takviyesi veya ciddi vakalarda intravenoz demir tedavisi gerektirir.

» Kronik hastalik anemisi, Distrofik EB'de de gortlebilir ve tedaviye yanit vermeyebilir,

» Siddetli anemi vakalarinda eritrosit siispansiyon transfiizyonu gerekebilir.

» Eritropoetin uyarici faktorler, demir eksikligine bagl olmayan agir anemi vakalarinda
kullanilabilir.

EB'nin en onemli hematolojik sorunu anemidir. Anemi, multifaktoriyel kokenlidir ve kronik
inflamasyon, demir eksikligi, kan kaybi, beslenme vyetersizligi, kronik bobrek hastaligi ve
eritropoetin Uretiminde azalma gibi nedenlerle ortaya gikabilir. Anemi, EB hastalarinda biyime
geriligi, kemik kaybi, yara iyilesmesinde gecikme, kalite yasamda bozulma ve 6lim riskinde artis
gibi ciddi sonuglara yol agabilir.

Aneminin tanisi ve yonetimi icin konsensus rehberleri mevcuttur. Bu rehberlere gore, orta
ila siddetli formlar olan EB hastalarinda minimum istenen Hb seviyesi 100 g/L'dir. Tedavi
bireysellestiriimelidir. Diyet dnlemleri aneminin yonetiminin bir pargasi olarak tim EB hastalarina
sunulmalidir; oral demir takviyesi hafif anemi icin kullaniimali; intravencz demir infizyonu ise
Hb seviyeleri 80—100 g/L (8—10 g/dL) arasinda ve semptomatik ise orta ila siddetli anemi igin
ayrilmalidir; transflizyon ise Hb yetiskinlerde 80 g/L (8 g/dL), gocuklarda 60 g/L (6 g/dL)'den
dustkse uygulanmalidir,

EB'de bildirilen diger hematolojik bozukluklar arasinda kiictk bir hasta grubunda koagulasyon
anormallikleri ve immunolojik degisiklikler bulunmaktadir. Koagllasyon anormallikleri genellikle
trombositopeni veya trombosit disfonksiyonu ile iligkilidir ve kanama egilimine neden olabilir.
Imminolojik degisiklikler ise hipergamaglobulinemi, otoantikorlar, lenfositopeni veya lenfosit
aktivasyonu gibi sekillerde gortlebilir ve enfeksiyon riskini artirabilir.
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3.7. Agiz Tutulumlari ve Bakimi

Ek-1

EB hastalarinda agiz mukozasi, disler, dis etleri, cene kemigi ve tikurik bezleri gibi oral yapilar

da etkilenebilir (Tablo 11).

Tablo 11. EB'de Adiz igi ve Dis Tutulumlari

Jonksiyonel EB

Distrofik EB

+ Klguk vezikuller

« Iz birakmadan
iyilesen vezikiller

* Beyaz lekeler (agir

+ Oral tutulum hemen
her zaman mevcut

+ Perioral granilasyon
dokulari (Herlitz

+ Hafif veya agir seyirli oral
lezyonlar

+ Oral mukozada artmig
frajilite (Dominant tipte)

+ Oral tutulum
+ Oral bl

« Oral skar

+ Mikrostomi

gazl bez kullanimi
(agri durumunda)

vakalarda) tipinde) + Bl olusumu nadirdir Vi .
. , . : + Mine defektleri
= . Dil papillalarinda * Dental problemler (Dominant tipte) . Periodontal
3 silinme (agrr (Herlitz tipinde) * Skarlasma yok (Dominant | | -~
S vakalarda) + Dudak hareketlerinde tipte)
D 1. Damak rugalarinda bozulma (Herlitz + Oral Ulserler (Resesif tipte)
silinme (adir tipinde) - Mikrostomi
vakalarda) + Agiz acikliginda . : .
daralma (Herlitz Ahk|log|o§3|
tipinde) + Dil atrofisi
+ Mine hipoplazisi
* Yumusak gidalarla |+ Yumusak gidalarla * Yumusak gidalarla * Yumusak gidalarla
beslenme beslenme beslenme beslenme
+ Asitli ve irritan + Asitli ve irritan + Asitli ve irritan gidalardan |« Asitli ve irritan
gidalardan kaginma gidalardan kaginma kaginma gidalardan
« Ozenli oral hijyen - Ozenli oral hijyen « Ozenli oral hijyen Ifag|nma
* Yumusak dis firgasi |+ Erken dénemde dis |+ Ozel diyet programlari » Ozenli oral hijyen
kullanimi hekimi kontroli - Sik araliklarla ve yumusak | * Erken donemde dis
+ Yiiksek doz flor gidalarla beslenme hekimi kontrol(i
uygulamasi - Topikal lidokain * Yiksek doz flor
* D|$ Quru@u On|eyICI . Sukra|fat uygl‘”amaSI
tedbirier , + Polivinilpirolidin-sodyum | ggbﬁﬁgﬁgu omiyle
5 * Yumusak dis firgas hyaluronat jel (Gelclaira) ,
= kullanimi o + Yumusak dis
= _ o + Klorheksidin glukonat ve fircas: kullamimi
o * Dis temizligi igin benzamidin hidroklorid .Q S
= pamuklu gubuk/bez/ + Dis temizligi igin

iceren gargaralar

+ Erken donemde dis hekimi
kontrollU (Resesif tipte)

+ Yiksek doz flor
uygulamasi (Resesif tipte)

+ Dis ¢Urlgu onleyici
tedbirler (Resesif tipte)

* Yumusak dis firgasi
kullanimi

+ Agiz agma-kapama
egzersizleri (mikrostomi
durumunda)

pamuklu gubuk/
bez/gazl bez
kullanimi (agri
durumunda)

+ Ag§iz agma-kapama
egzersizleri
(mikrostomi
durumunda)
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Fotograf 3. Agiz igi Biiller
Kaynak: Do¢.Dr. Sabri Demir arsivi

3.7.1. Agiz Bakimi

EB hastalarinda agiz mukozasi, disler, dis etleri, gene kemigi ve tikirik bezleri gibi oral yapilar
da etkilenebilir. EB hastalarinda agiz bakimi, oral komplikasyonlari onlemek veya azaltmak,
beslenmeyi kolaylastirmak ve yasam kalitesini artirmak icin onemlidir. EB hastalarinda agiz
bakiminin nasil yapilacagina dair bazi oneriler sunlardir:

» Agiz bakimi glinde en az iki kez, yumusak bir dis firgcasi veya gazli bez ile yapiimalidir. Dig
macunu kullaniliyorsa, flordrli ve sodyum lauril silfat icermeyen bir Grtin tercih edilmelidir.

» Agizicinde bll veya yara varsa, bunlar patlatiimamali veya koparilmamalidir. Bil veya yara
tedavisi igin doktorun onerdigi antiseptik sollsyonlar veya kremler kullaniimaldir.

» Agiz kurulugu, enfeksiyon, catlaklar ve dis ¢lirigiine neden olabilecedi icin, bol su igilmeli
ve tukdrik akisini artirmak igin sekersiz sakiz ¢ignenmelidir. Tukdrtk bezleri yetersiz
calisiyorsa, yapay tukurdk trtnleri kullanilabilir,

» Dis hekimi ile dlizenli olarak gortstlmeli ve dis sagligi kontrolU yaptiriimalidir. Dis hekimi,
EB hastalarina uygun dis tedavisi yontemlerini uygulayabilir. Dis hekimi ziyaretinden énce,
EB hastaligi hakkinda bilgi verilmeli ve gerekli onlemler alinmalidir.
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» Beslenme, oral sagligi etkileyen nemli bir faktordur. EB hastalari, yumusak, ilik ve besleyici
gidalar tiketmeli ve sert, keskin, asitli veya baharatli gidalardan kaginmalidir. Gidalar kiigtk
parcalara bolinmeli ve yutulmasi kolay olmalidir.

» EB hastalarinda agiz saghgi énemli bir sorundur, ¢iinkd agiz igindeki yaralar, enfeksiyonlar,
dis curtkleri, dis eti hastaliklar, dis kaybi, tlktrik azalmasi, beslenme zorluklari ve
konusma bozukluklari gibi pek gok komplikasyona yol acabilir. Bu nedenle, EB hastalarinin
agiz bakimi ve dis tedavisi icin 6zel ihtiyaclari vardir. Bu makalede, EB hastalarinda agiz
saghgi bakiminin nasil yapilacagina dair giincel klinik uygulama rehberlerine dayali olarak
bir bakis sunulmaktadir.

EB hastalarinda agiz saghgi bakiminin temel amaclari sunlardir:
» AQgiz igi yaralarin onlenmesi veya iyilestirilmesi
» Agrinin azaltilmasi veya giderilmesi
» Enfeksiyonlarin 6nlenmesi veya tedavi edilmesi
» Dis curdklerinin ve dis eti hastaliklarinin dnlenmesi veya tedavi edilmesi
» Dis kaybinin 6nlenmesi veya tedavi edilmesi
» Tukurdk salgisinin korunmasi veya artirilmasi
» Beslenme durumunun iyilestirilmesi

» Konusma fonksiyonunun gelistirilmesi.

EB hastalarinda agiz sagligi bakimi i¢in asagidaki genel prensipler uygulanmalidir:
» EB hastalarinda agiz saglgi bakimiigin asagidaki genel prensipler uygulanmalidir:

» EB hastalari dizenli olarak agiz saglig uzmanlari tarafindan degerlendirilmeli ve takip
edilmelidir. Agiz saghgi uzmanlari EB'nin tiplerini, fenotiplerini, komplikasyonlarini ve
tedavi segeneklerini bilmelidir.

» EB hastalar gunltk olarak agiz hijyeni yapmalhdir. Agiz hijyeni igin yumusak veya ultra
yumusak bir dis fircasi, florlrll bir dis macunu, alkol icermeyen bir agiz gargarasi ve
nemlendirici bir dudak kremi kullanilimalidir. Ayrica, dis ipi veya interdental firga gibi yardimci
aracglar da kullanilabilir. Agiz hijyeni sirasinda yaralanmaya karsi dikkatli olunmalidir.

» EB hastalari diizenli olarak floriir uygulamasindan yararlanmalidir. Florlr uygulamasi dis
clrtgind onlemeye yardimer olur. Florlr uygulamasi igin flordrld bir dis macunu, flordrld
bir agiz gargarasi, florlrlU bir jel veya vernik kullanilabilir. Florlr uygulamasinin sikligi ve
dozu EB tipine ve ¢urik riskine gore ayarlanmalidir.

» EB hastalari beslenmelerine dikkat etmelidir. Beslenme hem genel saglik hem de agiz
saghgr icin onemlidir. EB hastalari yeterli miktarda kalori, protein, vitamin ve mineral
almalidir. Beslenme sirasinda yumusak, ilik ve nemli gidalar tercih edilmelidir. Sert, sicak,
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kuru, baharatl, asitli ve sekerli gidalardan kaciniimalidir. Beslenme sonrasinda agiz
temizligi yapiimalidir.

» EB hastalar sigara ve alkol gibi zararli aliskanlklardan uzak durmalidir. Sigara ve alkol
hem genel saglik hem de agiz saghgi i¢in zararlidir. Sigara ve alkol agiz igindeki yaralarin
lyilesmesini geciktirir, enfeksiyon riskini artirir, tiktrik salgisini azaltir, dis ¢lrtgu ve dis
eti hastaligi riskini yUkseltir ve agiz kanseri riskini artirir.

EB hastalarinda agiz saglhgi bakiminin 6zel uygulamalari sunlardir:

» Agiz ici yaralarin tedavisi icin antiseptik, analjezik, anti-inflamatuar, antibiyotik veya anti-
fungal ilaclar kullanilabilir. Agiz igi yaralarin tedavisinde en 6nemli nokta yaranin nedenine
gore uygun ilacin secgilmesidir. Agiz i¢i yaralarin tedavisinde ilaglarin yani sira lazer terapi,
ozon terapi, plazma terapi veya kok hlcre terapi gibi yeni yontemler de denenmektedir.

» Dis ¢urtgu ve dis eti hastaliginin tedavisi igin dolgu, kanal tedavisi, dis tasi temizligi, dis
eti cerrahisi veya dis gekimi gibi geleneksel yontemler kullanilabilir. Dis ¢Urigu ve dis eti
hastaliginin tedavisinde en 6nemli nokta tedavinin EB tipine ve hastanin durumuna gore
uygun sekilde planlanmasidir. Dis ¢lrdgu ve dis eti hastaliginin tedavisinde geleneksel
yontemlerin yani sira remineralizasyon, biyomimetik restorasyon, biyolojik endodonti veya
rejeneratif endodonti gibi yeni yontemler de denenmektedir.

» Dis kaybinintedavisiigin protez, koprd, implant veya overdenture gibi geleneksel yontemler
kullanilabilir. Dis kaybinin tedavisinde en 6nemli nokta tedavinin EB tipine ve hastanin
durumuna gore uygun sekilde planlanmasidir. Dis kaybinin tedavisinde geleneksel
yontemlerin yani sira doku muhendisligi, biyolojik implant veya biyolojik kopri gibi yeni
yontemler de denenmektedir.

» EBhastalarindaagiz sagligibakimiicin sedasyon veya genel anestezi gerekebilir. Sedasyon
veya genel anestezi uygulamasinda en 6nemli nokta EB tipine ve hastanin durumuna gore
uygun sekilde planlanmasidir. Sedasyon veya genel anestezi uygulamasinda asagidaki
hususlara dikkat edilmelidir:

» EB hastalari sedasyon veya genel anestezi oncesi, sirasi ve sonrasinda multidisipliner
bir ekip tarafindan degerlendirilmeli ve takip edilmelidir. Multidisipliner ekip anestezist,
dermatolog, pediatrist, diyetisyen, hemsire, psikolog ve agiz saglg uzmanlarindan
olusmalidir.

» EB hastalari sedasyon veya genel anestezi dncesi ayrintili bir tibbi oyki alinmali ve fizik
muayene yapilmalidir. Tibbi oykide EB tipi, fenotipi, komplikasyonlari, ilag kullanimi, alerji
durumu, beslenme durumu ve psikolojik durum gibi bilgiler alinmalidir. Fizik muayenede
cilt ve mukozalarda yara varligi ve derecesi, solunum yolu durumu, kardiyovaskuler durum
ve laboratuvar testleri gibi parametreler degerlendirilmelidir.
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» EB hastalari sedasyon veya genel anestezi sirasinda cilt ve mukozalarda travma
olusmamasina 6zen gosterilmelidir. Cilt ve mukozalarda travmayi 6nlemek igin yumusak
ve kaygan malzemeler kullaniimalidir. Ayrica, kanulizasyon, entlbasyon, ekstiibasyon ve
ventilasyon gibi islemler ¢cok dikkatli ve nazik bir sekilde yapiimalidir. Bu islemler sirasinda
cilt ve mukozalarda yaralanma riski ytksektir. Bu nedenle, bu islemler igin uygun boyut ve
tipte malzemeler secilmeli ve mimkin oldugunca az sayida girisim yapiimaldir.

» Sedasyon veya genel anestezi sirasinda hastanin vicut isisi, kan basinci, kalp atim hizi,
oksijen saturasyonu, karbondioksit diizeyi ve elektrokardiyogram gibi vital bulgulari stirekli
olarak izlenmeli ve kaydedilmelidir. Bu bulgularin normal aralikta tutulmasi igin gerekli
onlemler alinmalidir.

» Sedasyon veya genel anestezi sonrasinda hastanin iyilesme sireci yakindan takip
edilmelidir. Hastanin agrisi, bulantisi, kusmasi, bas donmesi, uyusuklugu, konflizyonu gibi
olasi yan etkileri degerlendirilmeli ve gerekli tedaviler uygulanmalidir. Ayrica, hastanin cilt
ve mukozalarda olusabilecek yeni yaralari kontrol edilmeli ve tedavi edilmelidir.

EB hastalarinda agiz saglhgi bakimi i¢in sedasyon veya genel anestezi uygulamasinin
avantajlari sunlardir:

» Sedasyon veya genel anestezi uygulamasi hastanin agrisini, korkusunu, kaygisini ve
stresini azaltir veya ortadan kaldirir. Boylece, hastanin tedaviye uyumu artar ve tedavi
kalitesi yUkselir.

» Sedasyon veya genel anestezi uygulamasi hastanin hareketlerini kontrol altina alir veya
durdurur. Boylece, hastanin tedavi sirasinda cilt ve mukozalarda travma olusturmasini
onler veya azaltir.

» Sedasyon veya genel anestezi uygulamasi, hastanin tedavisi icin gereken yeterli zamani
saglar.

EB hastalarinda agiz saglhgi bakimi igin sedasyon veya genel anestezi uygulamasinin
dezavantajlari sunlardir:

» Sedasyon veya genel anestezi uygulamasihastanin solunum yolu, kardiyovaskuler sistem,
merkezi sinir sistemi ve diger organlar Uzerinde olumsuz etkiler yapabilir. Bu etkiler hayati
tehlike olusturabilir.

» Sedasyon veya genel anestezi uygulamasi hastanin tedavi sonrasinda gegici veya kalicl
komplikasyonlar gelistirmesine neden olabilir. Bu komplikasyonlar hastanin yasam
kalitesini dustrebilir. Sedasyon veya genel anestezi uygulamasi hastanin tedavi maliyetini
artirabilir. Bu maliyet hastanin tedaviye erisimini zorlastirabilir.
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4.1. Agn ve Kasinti

EB'nin agrn ve kasinti komplikasyonlari hastaligin olusumunda ve ilerlemesinde 6nemli bir rol
oynar. Bu komplikasyonlarin onlenmesi, tedavisi ve yonetimi icin akademik diizeyde ve detaylica
anlatilmasi gereken bazi hususlar sunlardir:

EB'nin agri ve kasintisinin nedenleri: EB hastalarinda agri ve kasintinin nedenleri arasinda
derideki yaralar, buller, enfeksiyonlar, iltihaplanmalar, yara bakimi sirasinda veya sonrasinda
olusan travmalar, deri kurulugu, catlaklar, pullanma, milia (klglk sivilce benzeri kabartilar),
tirnak problemleri, agiz ici yaralar, dis ¢UrUkleri, yutma gicligu, solunum yolu problemleri, mide-
bagirsak problemleri, bobrek taslari, kemik kiriklari, eklem iltihaplanmalari, kas spazmlari ve
kasilmalardir. Ayrica EB hastalarinda psikolojik faktorler de agri ve kasintinin siddetini ve algisini
etkileyebilir. Ornegin stres, kaygi, depresyon, korku, yalnizlik, umutsuzluk gibi duygular agriyi
artirabilirken; sevgi, destek, given, umut gibi duygular agriyr azaltabilir.

EB'nin agri ve kasintisinin degerlendirilmesi: EB hastalarinda agri ve kasintinin degerlendiriimesi
icin uygun olgekler kullanilmalidir. Agrinin siddeti, siresi, tipi (keskin, sizlayan, yanici vb.), yerlesimi,
tetikleyen veya azaltan faktorler sorgulanmalidir. Ayrica agrinin fiziksel ve psikolojik etkileri de
degerlendirilmelidir. Agrinin degerlendirilmesinde kullanilacak dlgekler hastanin yasi, bilissel diizeyi
ve iletisim becerilerine uygun olmalidir. Ornegin bebeklerde agrinin degerlendiriimesinde FLACC [Yiiz
ifadesi (Face), Bacaklar (Legs), Aktivite (Activity), Aglama (Cry), Teselli edilebilirlik (Consolability)]
olcedi; 3-18 yas arasi cocuklarda Wong-Baker Yiizler Olgegi; 8 yas Uistii cocuk ve yetiskinlerde Sayisal
Derecelendirme Olgegi veya Gorsel Analog Olcedi kullanilabilir. Kasintinin degerlendiriimesinde ise 5
Noktali Likert Tipi Kasinti Siddeti Olcegi veya Gorsel Analog Olcedi kullanilabilir.

EB'de agri ve kasintisinin 6nlenmesi: EB hastalarinda agri ve kasintinin énlenmesi icin deri
bakimina 6zen gosterilmelidir. Derinin nemli tutulmasi icin uygun nemlendiriciler kullaniimali, deri
kurutucu sabun, deterjan, parfim gibi maddelerden kaginiimalidir. Ciltteki biller steril bir igne ile
bosaltiimali, yaralar temizlenmeli ve enfeksiyon riskini azaltacak antibiyotikli merhemler veya
pansumanlar uygulanmalidir. Yara bakimi sirasinda agriyi azaltmak igin lokal anestezik spreyler,
kremler veya jeller kullanilabilir. Ayrica yara bakimindan once agri kesici ilaclar verilmelidir. Yara
bakimi yapilirken hastanin rahat bir pozisyonda olmasi, sicaklik ve isik gibi ¢cevresel faktorlerin
ayarlanmasi, hastaya islem hakkinda bilgi verilmesi, is birligi istenmesi, islem sirasinda ve
sonrasinda destek verilmesi onemlidir. Kasintinin onlenmesinde ise antihistaminik ilaglar,
mentolll losyonlar veya soguk kompresler kullanilabilir.

EB'nin agri ve kasintisinin tedavisi: EB hastalarinda agri ve kasintinin tedavisinde farmakolojik
ve non-farmakolojik yontemler birlikte kullaniilmaldir. Farmakolojik yontemler arasinda agrinin
siddetine gore parasetamol, ibuprofen, kodein, morfin gibi analjezik ilaglar; gabapentin, pregabalin
gibi noropatik agri ilaclarr; trisiklik antidepresanlar veya secici serotonin geri alim inhibitorleri
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gibi adjuvan ilaclar yer alir. Bu ilaglarin dozu, etki siresi, yan etkileri ve etkilesimleri dikkate
alinarak uygun sekilde secilmeli ve uygulanmalidir. Kasintinin tedavisinde ise antihistaminik
ilaclar, kortikosteroid kremler veya kalsinorin inhibitorleri gibi topikal ilaglar kullanilabilir. Non-
farmakolojik yontemler arasinda ise gevseme teknikleri, nefes egzersizleri, masaj, akupunktur,
hipnoz, bilissel davranisci terapi, sanal gergeklik, mizik terapi, oyun terapi gibi psikolojik ve
fiziksel midahaleler bulunur. Bu yontemler hastanin agri ve kasintisini azaltmakla kalmaz, ayni
zamanda stresini de azaltir ve yasam kalitesini arttirir.

EB hastalarinda agr ve kasintinin énemi blyuktir. Bu komplikasyonlarin iyi degerlendirilmesi,
onlenmesi ve tedavi edilmesiicin detaylica anlatilan bu noktalarin uygulanmasi gerekmektedir. EB
hastalarina multidisipliner bir yaklasimla butinctl bir bakim sunulmalidir. Ayrica EB hastalarinin
ve ailelerinin egitimi de onemlidir. EB hastalarina ve ailelerine hastalik hakkinda bilgi verilmeli,
agri ve kasintinin yonetimi konusunda rehberlik edilmeli, psikososyal destek saglanmalidir.

4.1.1. Agn ve Kasintinin Yonetimi

Agri ve kasinti, epidermolizis billoza hastalarinin en sik karsilastigi semptomlardir. Bu
semptomlar, hastalarin yasam kalitesini ve psikososyal durumunu olumsuz etkiler. Ayrica, yara
bakimini zorlastirir ve enfeksiyon riskini artirir.

Agn ve kasintinin yonetimi, multidisipliner bir yaklasim gerektirir. Hastalarin agrn ve kasinti
dizeyleri, yaslari, komorbiditeleri ve ilag toleranslari goz 6niinde bulundurulmalidir.

Agri ve kasintinin tedavisinde, farmakolojik ve non-farmakolojik yontemler kullanilabilir.
Farmakolojik tedaviler arasinda, agri kesici ilaglar (parasetamol, ibuprofen, tramadol, morfin gibi),
antihistaminikler (loratadin, hidroksizin gibi), antikonvtlzanlar (gabapentin gibi), antidepresanlar
(duloksetin gibi) ve topikal anestezikler (lidokain gibi) yer alir. Bu ilaclarin dozu, etki slresi, yan
etkileri ve etkilesimleri dikkate alinarak secilmelidir. Non-farmakolojik yontemler arasinda ise,
yara bakiminin uygun sekilde yapilmasi, yara ortilerinin cilt tipine uygun olmasi, nemlendiricilerin
kullanilmasi, soguk uygulama, masaj, gevseme teknikleri, hipnoz, bilissel davranisci terapi
ve akupunktur gibi alternatif yontemler sayilabilir. Bu yontemlerin etkinligi hastadan hastaya
degisebilir.

Ayrica, hastalarin ve ailelerin egitimi, psikolojik destegi ve sosyal hizmetleri de onemlidir.
Hastalarin agr ve kasintiyi ifade etmeleri tesvik edilmeli ve onlara uygun basa c¢ikma stratejileri
ogretilmelidir.

Agrn ve kasintinin yonetimi igin en uygun tedavi segimi, hastanin bireysel ihtiyaglarina gore
yapiimalidir. Tedavi etkinligi ve yan etkileri dizenli olarak izlenmeli ve gerektiginde tedavi
plani degistirilmelidir. Ayrica, hastalarin agri ve kasintisini degerlendirmek i¢in uygun olgekler
kullaniimahdir,
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4.2. Biiyiime ve Geligme Geriligi

EB'nin siddetli tipleri olan Resesif Distrofik EB (RDEB) ve Jonksiyonel EB (JEB) hastalarinda
blylme ve gelisme geriligi sik gortlen bir komplikasyondur.

Biiyiime ve gelisme geriliginin 6nemi; EB hastalarinda blylime ve gelisme geriligi, gocuklarin
fiziksel, psikolojik ve sosyal sagligini olumsuz etkileyebilir. Biyime geriligi, boy kisaligi, skolyoz
ve kifoz gibi postir bozukluklari, kas giiciinde azalma, yorgunluk, egzersiz toleransinda dusdus,
solunum fonksiyonlarinda bozulma, metabolik komplikasyonlar, osteoporoz ve kirik riskinde
artis gibi sonuglara yol acabilir. Gelisme geriligi ise ergenlik gecikmesi, cinsel olgunlasmada
yetersizlik, Greme fonksiyonlarinda bozulma, zihinsel gelisimde gerilik, duygusal problemler,
ozglven eksikligi, sosyal izolasyon ve yasam kalitesinde azalma gibi sorunlara neden olabilir.
Bu nedenle, EB hastalarinda bidylime ve gelisme geriliginin erken taninmasi ve uygun sekilde
yonetilmesi dnemlidir.

Biiyiime ve gelisme geriliginin nedenleri; EB hastalarinda blytime ve gelisme geriliginin nedenleri
gok faktorlidir. Bunlar arasinda sunlar sayilabilir:

Genetik faktorler: EB'nin alt tipleri arasinda blyime ve gelismeyi etkileyen genetik mutasyonlar
farklilik gosterebilir. Ornegin, RDEB hastalarinda kollajen tip VII genindeki mutasyonlar deride
agir skarlasma ve kontraktlrlere yol acarak bdylimeyi engelleyebilir. JEB hastalarinda ise
laminin-332 genindeki mutasyonlar mukozal erozyonlara ve malabsorpsiyona neden olarak
beslen me yetersizligi ve biylime geriligi riskini artirabilir.

Beslenme yetersizligi: EB hastalarinda deri yaralari nedeniyle artmis enerji harcamasi, agizda
agri ve yara olusumu nedeniyle azalmis besin alimi, mide-bagirsak sistemine ait komplikasyonlar
nedeniyle besin emiliminin bozulmasi gibi faktorler beslenme yetersizligine yol agabilir. Beslenme
yetersizligi ise bdylme hormonu salinimini azaltarak bidylUmeyi yavaslatir. Ayrica beslenme
yetersizligi protein, vitamin, mineral gibi biylimeyi destekleyen besin dgelerinin eksikligine de
neden olabilir.

Hormonal faktorler: EB hastalarinda blylime hormonu eksikligi veya direnci, tiroid hormonu
eksikligi veya direnci, kortizol fazlahgi veya direnci gibi hormonal bozukluklar gortlebilir. Bu
hormonal bozukluklar bilylime ve gelismeyi olumsuz etkiler. Ornegin, biiyime hormonu eksikligi
veya direnci boy kisaligina, tiroid hormonu eksikligi veya direnci zihinsel gelisim geriligine, kortizol
fazlaligi veya direnci ise osteoporoz ve kirik riskine neden olabilir.

inflamatuvar faktérler: EB hastalarinda deride kronik inflamasyon ve enfeksiyon olusabilir.
Bu durum sitokinler, oksidanlar, nitrik oksit gibi inflamatuar mediyatorlerin salinimini artirarak
blylime hormonu reseptorlerinin islevini bozabilir. Ayrica inflamasyon anemi, demir eksikligi,
alblmin dlsukligu gibi beslenme yetersizligi belirtilerine de yol acabilir.
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Psikososyal faktorler: EB hastalarinda psikososyal stres, depresyon, anksiyete, travma gibi
duygusal sorunlar yasanabilir. Bu sorunlar hipotalamus-hipofiz-adrenal aksini etkileyerek
kortizol salinimini artirabilir. Kortizol ise buylime hormonu salinimini inhibe ederek blyimeyi
yavaslatir. Ayrica psikososyal stres beslenme davraniglarini da olumsuz etkileyerek beslenme
yetersizligine katkida bulunabilir.

4.2.1. Biiyiime ve Gelisme Geriliginin Yonetimi

EB hastalarinda blyime ve gelisme geriliginin yonetimi de multidisipliner bir yaklagim gerektirir.
Yonetimin temel hedefleri sunlardir:

Beslenme yetersizliginin 6nlenmesi ve tedavisi: EB hastalarinda beslenme durumunun dizenli
olarak degerlendirilmesi, enerji ve besin 6gesi ihtiyaclarinin karsilanmasi, oral veya enteral
beslenmenin desteklenmesi, mide-bagirsak sistemine ait komplikasyonlarin tedavisi gibi
onlemler alinmalidir. Beslenme yetersizligi olan hastalarda blyidme hormonu tedavisinin etkinligi
artar.

Hormonal bozukluklarin tanisi ve tedavisi: EB hastalarinda blylime hormonu, tiroid hormonu,
kortizol gibi hormonlarin dizeyleri ve islevleri dizenli olarak izlenmeli, hormonal bozukluk
varsa uygun sekilde tedavi edilmelidir. Hormonal bozuklugu olan hastalarda biylime hormonu
tedavisinin etkinligi artar.

inflamatuar faktorlerin kontrolii: EB hastalarinda deri yaralarinin bakimi, enfeksiyonlarin énlenmesi
ve tedavisi, antioksidan ve anti-inflamatuar besin 6gelerinin aliminin artirilmasi gibi 6nlemler
alinmalidir. inflamasyon kontrol altina alindiginda biyime hormonu tedavisinin etkinligi artar.

Biiylime hormonu tedavisi: EB hastalarinda biylime hormonu eksikligi veya direnci varsa veya
diger yontemlerle yeterli bliyime saglanamazsa blylime hormonu tedavisi uygulanabilir. Blyime
hormonu tedavisi, EB hastalarinda biytime hizini, boy uzunlugunu, vicut kompozisyonunu, kas
glclnd, solunum fonksiyonlarini ve yasam kalitesini iyilestirebilir. Biylime hormonu tedavisi,
hastanin yasina, cinsiyetine, blyiime potansiyeline, blylime hormonu dizeyine ve yanitina gore
doz ayarlanarak subkutan yolla ginlik olarak uygulanir. Bliylime hormonu tedavisi, hastanin
ergenlik gelisimini tamamlamasina kadar veya blytime plaklarinin kapanmasina kadar devam
eder. Blyime hormonu tedavisi sirasinda hastanin blyimesi, beslenmesi, hormonal durumu ve
olasi yan etkileri dizenli olarak takip edilmelidir.

Psikososyal faktorlerin yonetimi: EB hastalarinda psikolojik destek saglanmali, stresle basa
ctkma becerileri gelistirilmeli, sosyal aktivitelere katiim tesvik edilmeli ve yasam kalitesi
iyilestirilmelidir. Psikososyal stres azaldiginda biylime hormonu tedavisinin etkinligi artar.
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4.3. Skuamoz Hiicreli Karsinom

Epidermolizis billoza, dermoepidermal bileskede bozulma ile minimal mekanik travma kaynakli
bil olusan deri frajilitesine sahip hastaliklarin prototipik grubudur. EB'nin deri ile iliskili en ciddi
komplikasyonu deri kanseridir. Bu hastalarda en sik skuamoz hiicreli karsinom (SHK) tipinde deri
kanseri gorilmektedir. Yaklasik 3300 EB hastasinin kanser verilerinin oldugu, Amerika Birlesik
Devletleri'nde yurutilen 20 yillik kohort galismasinin sonucuna gore, tUm hastalarda en az bir
SHK gelisimi %2,6 olarak bulunmustur. SHK, EB'nin en sik resesif distrofik (RDEB) tipinde, daha
diistik oranda ise jonksiyonel EB tipinde gelismektedir. ilk SHK gelisimi agisindan kiimilatif risk
en ylksek RDEB-S (severe) tipinde, sonra RDEB-intermediate ve RDEB-inversa'dadir. RDEB-S
hastalarinda SHK, gec ¢cocukluk ve erken yetiskinlik doneminde olmak Uizere daha erken yaslarda
ortaya gikmakta ve prognozu kot olup daha mortal seyretmektedir.

Klinik olarak EB iliskili SHK, genel toplumda ortaya ¢ikan kronik ultraviyole maruziyetiyle gelisen
gines goren deri alanlarinda olusan SHK'lerin aksine, giines maruziyetinin olmadigl alanlarda
ortaya cikar. En sik yerlesim yeri kronik iyilesmeyen yaralar, Ulserler ve skarlarin tzeridir. Viicut
bdlgesi acisindan en sik alt ekstremitelerde ortaya ¢ikmakta, bunu Ust ekstremite ve mukozal
yerlesim takip etmektedir. Bir yaranin diger lezyonlardan farkli klinik gortintdstiniin olmasi, yaranin
kenarinda sari-gri renkte, sert, stabil bir doku olusmasi, iyilesmeyen, giderek buydyen, agrili hale
gelen, kasintili veya gorlntisU degisen dlser ve lezyonlarin varliginda deri kanseri agisindan
biyopsi alinmasi onerilmektedir. Verrikoz ve skuamoz lezyonlarin da takip edilip, emolyen
kremlerin sik uygulanmasi ve haftada 2 kez banyo ile kabuk ve hiperkeratozun dizenli bir sekilde
kaldirilmasi tavsiye edilir. Buna ragmen sabit duruyor, iyilesmiyorsa biyopsi dusidndlmelidir.

EB hastalari ve onlara bakim veren kisilerin deri lzerindeki gozlemleri takipte blyik 6nem
tasimaktadir. EB'nin ozellikle riskli tiplerinde dizenli tarama ve takip ¢cok onemlidir. RDEB-S
hastalari yuksek risk altinda olduklarindan 10 yasindan itibaren her 3-6 ayda bir tam deri
muayenesi olmalidir. Diger EB tiplerinde risk bu kadar fazla olmadigdi icin 20 yasindan itibaren
her 6-12 ayda bir muayene onerilebilir. EB iligkili SHK'nin standart tedavisi cerrahi eksizyondur.
RDEB hastalarinin eriskinlik donemi boyunca en sik 6lim sebebi ise metastatik SHK'dir. Bu
risk en yiiksek olarak RDEB-S tipindedir. Deri kanseri tanisi sonrasi hasta ve aile bireylerine ek
psikolojik destek saglanmasi yasam kalitesi bakimindan olduk¢a onemlidir.
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5. EB ILE BIRLIKTE GORULEN SENDROMLAR

EB'nin sendromik formlarinin klinik ve molekdler 6zellikleri asagida 6zetlenmistir:

Epidermolysis Bullosa-Aplasia Cutis sendromu (Bart Sendromu), Bart sendromu, cildin konjenital
lokalize yoklugu (aplasia cutis) ve epidermolizis billoza birlikteligi ile karakterize oldukga nadir
gorllen bir genetik hastaliktir. Bart ve arkadaslar tarafindan 1966 yilinda tanimlanmistir.
Hastalarda deride bil olusumu, tirnak, dis, goz, mide, bobrek ve isitme sorunlari gibi diger bulgular
da gordlebilir (Kim ve ark.,2015). Aplasia cutis alt veya Ust ekstremiteler, kafada veya viicudun
diger bolgelerinde bulunabilir.

Fotograf 4. Bart Sendromu
Kaynak: Prof. Dr. Ahmet Metin ve Do¢. Dr. Sabri Demir arsivi

JEB ile iliskili pilorik atrezi: JEB ile iliskili pilorik atrezi, ITGA6 veya ITGB4 genlerindeki
mutasyonlarla iligkili nadir bir sendromdur. Bu sendromda, JEB'in tipik bulgularinin yani sira,
dogumda mide ¢ikisinda tikaniklik nedeniyle kusma gordlir. Piloroplasti veya gastrik bypass gibi
cerrahi midahale gerektirir (Nakano ve ark. 2001; Chung ve Uitto, 2010).

DEB ile iligkili Albopapuloid Pasini sendromu: DEB ile iliskili Albopapuloid Pasini sendromu,
COLTA1 genindeki mutasyonlarla iliskili nadir bir sendromdur. Pasini tarafindan 1928'de,
albopapuloid lezyonlar olarak adlandirilan ¢ok sayida beyaz papulin varligiyla tanimlanmistir.
Albopapuloid lezyonlarin histogenezi hala belirsizligini korumaktadir. Lezyonlar genellikle kemik
citkintilariyla sinirli olup yara izi ve milia olusumuyla iyilesirler. Hafif bir DEB formudur. Distrofik
tirnaklar, ozellikle karakteristik yara izinden yoksun yetiskinlerde ayirt edici 6zelliktir (Sarkar ve
ark., 2011).
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EBS ile iligkili musin6z neoplazi sendromu: EBS ile iliskili musin6z neoplazi sendromu, KRT5
veya KRT14 genlerindeki mutasyonlarla iligkili nadir bir sendromdur. Bu sendromda, EBS'nin
tipik bulgularinin yani sira, mide-bagirsak kanalinda veya akcigerlerde musin6z adenokarsinom
gelisme riski artmistir.

Pretibiyal epidermolizis biilloza-nefropati-sensorinal isitme kaybi sendromu, cilt, bobrek ve
isitme sistemi ile ilgili nadir gorilen bir genetik hastaliktir. Bu hastaligin nedeni, kollajen tip 7'nin
yapisini veya miktarini bozan COL7AT1 genindeki mutasyonlardir. Hastalarda deride biller, bobrek
fonksiyonlarinda azalma ve isitme kaybi gibi belirtiler goruldr.

Shabbir sendromu (Laryngo-onycho-cutaneous syndrome) (LOCS), otozomal resesif yolla
kalitilan nadir bir hastaliktir. ilk defa 1986'da Pakistanli dermatolog Dr. Ghulam Shabbir
tanimlamistir (Hemanive ark., 2024). LOCS, ses kisiklidl, tirnaklarda distrofik degisiklikler, dislerde
deformite, Ulserler ve yizde kabuklu lezyonlar seklinde ortaya c¢ikar. Shabbir sendromunun
nedeni, laringeal epiteldeki keratinizasyon bozukluguna yol agan LAMA3 genindeki Laminin-332
proteinini sentezleyen mutasyonlardir. Hastalarin ¢ogu, dogumdan kisa bir slire sonra solunum
problemleri yasarlar. Larenksin daralmasi veya tikanmasi nedeniyle ses kisikhgi, hiriltili solunum
ve nefes darligi gibi belirtiler gosterirler. Ayrica, EB'nin diger bulgulari da vardir. Yasam beklentisi
distk hastalarin gogu 10 yasindan 6nce olur.

EB'nin sendromik formlarinin tedavisi yoktur. Tedavi yara bakimi, agri kontroll, enfeksiyonlarin
onlenmesi ve tedavisi, beslenme destedi ve komplikasyonlarin énlenmesi ve tedavisini igerir.
Ayrica, bazi durumlarda cerrahi midahale gerekebilir. Ornegin, pilorik atrezi olan hastalarda
gastrik bypass operasyonu yapilabilir.
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6.1. Hastalik Yonetiminde Multidisipliner Yaklagim

EB, hem fiziksel hem de psikososyal agidan ciddi etkiler yaratan nadir bir genetik hastaliktir. Bu
hastaligin yonetimi, cok yonlid saglik ihtiyaclari nedeniyle mutlaka multidisipliner bir yaklasim
gerektirir. EB hastalari ve aileleri genellikle evde bakim sirecinde blytk zorluklar yagsamakta
olup, bu slrecin etkin sekilde ydrttidlmesiigin farkl uzmanlk alanlarinin is birligi iginde ¢alismasi
elzemdir.

EB'nin yonetiminde dermatoloji, yeni dogan uzmani, genetik, cocuk cerrahisi, pediatri,
gastroenteroloji, hematoloji, ortopedi, plastik cerrahi, dis hekimligi, genel cerrahi, kulak burun
bogaz, kardiyoloji, nefroloji, endokrinoloji, onkoloji, radyoloji ve psikiyatri gibi gok sayida uzmanhk
alani yer almalidir. Bu branslar; deri lezyonlarinin takibi, genetik tani ve danigsmanlik, biytme-
gelisme izleminden sindirim sistemi sorunlarinin yonetimine, agiz ve dis sagligindan cerrahi
mudahalelere kadar genis bir yelpazede hizmet sunar. Ayrica EB hastaligi konusunda tecribeli bir
hemsire, diyetisyen, psikolog, ergoterapist ve sosyal hizmet uzmani gibi saglk profesyonelleri de
hem hastalarin gunliik yasam kalitesini artirmak hem de komplikasyonlari onlemek icin strece
aktif olarak katiimahdir.

Bu kapsamli hizmet sunumu, "her sey bir glinde” yaklasimi ile hastalarin hastaneye geldiklerinde
ihtiyac duydugu tim degerlendirme ve islemlerin ayni gin iginde tamamlanmasini, girisim
gerekiyorsa "her sey tek girisimde" ilkesiyle islemlerin mimkinse tek anestezi altinda
gercgeklestiriimesinihedefler. Tim bu slrecin koordinasyonu, belirlihastanelerde gorevlendirilecek
primer sorumlu doktorlar araciligiyla saglanmaldir. Bu hekim, hastanin diger branslarla olan
iletisimini ve takiplerini diizenleyerek tedavi sirecinin buttncdl ve etkin bir sekilde ilerlemesini
sa@layabilecektir.

Bu alanlarin yani sira EB hastalarinin tedavisinde fizyoterapi, sosyal hizmetler gibi diger
disiplinlerden de yararlanilabilir. EB yonetiminde multidisipliner yaklasim, hastalarin yasam
kalitesini artirmak, komplikasyonlari onlemek ve tedavi secgeneklerini sunmak icin oldukga
onemlidir. Evde Saghk Ekibi de bu multidisipliner ekibin bir pargasi olarak distntlmelidir.

6.2. Beslenme/Kabizlik Yonetimi

EB hastalarinda beslenme ve kabizlik yonetimi, hastaligin seyrini ve yasam kalitesini etkileyen
onemli konulardir. EB hastalari, cilt ve mukoza zarlarinda olusan biller nedeniyle agri, enfeksiyon,
yara lyilesmesi, anemi, bdylUme geriligi, malnttrisyon ve dehidratasyon gibi sorunlarla
karsilasabilirler. Bu nedenle EB konusunda uzman bir diyetisyen veya doktordan destek alarak
yapilacak bir beslenme ve kabizlik yonetimi, hastalik seyrini ve yasam kalitesini olumlu yonde
etkileyecektir.
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EB hastalarinda beslenmenin amaglari sunlardir:
» Cilt lezyonlarinin dizgin iyilesmesini saglamak,
» Enfeksiyonlara karsi bagisiklik sistemini giiglendirmek,
» Yeterli buyime/gelismeye katkida bulunmak,

» Kabizlik gibi yan etkilerin dlizelmesine yardimci olmak.

EB hastalarinin beslenme gereksinimleri, hastaligin tipi, siddeti, komplikasyonlari ve bireysel
faktorlere gore degiskenlik gosterir. EB hastalari genelde normal bireylerden daha fazla enerji,
protein, sivi, vitamin ve mineral almalidirlar. Bu besin 6gelerinin kaynaklari sunlardir:

» Enerji: Karbonhidratlar (ekmek, makarna, piring, patates, meyve vb.), yaglar (stt Urtnleri,
yagh tohumlar, zeytinyadi vb.) ve proteinler (et, yumurta, balik, baklagiller vb.)

» Protein: Et, yumurta, balik, sut Urtnleri, baklagiller, soya trlnleri vb.
» Sivi: Su, meyve suyu, ¢ay, corba vb.

» Vitaminler: A vitamini (havug, 1spanak, kayisi vb.), B grubu vitaminleri (tahil Grtnleri, et
drlnleri, yesil yaprakl sebzeler vb.), C vitamini (turunggiller, kivi, ¢ilek vb.), D vitamini
(glnes 15141, balik yagi vb.), E vitamini (zeytinyadi, findik, badem vb.), K vitamini (lahana,
brokoli, maydanoz vb.)

» Mineraller: Demir (kirmizi et, karaciger, yumurta sarisi vb.), kalsiyum (stt Urdnleri, yesil
yaprakli sebzeler vb.), ginko (et Urinleri, deniz Urtnleri, kabak gekirdegi vb.), magnezyum
(badem, findik, ceviz vb.), selenyum (Brezilya cevizi, ton baligi vb.)

EB hastalarinda kabizlik yonetimi ise su sekilde yapilabilir:

» Lifli gidalarin tiiketimini artirmak: Tam tahil Grtnleri, kuru meyveler, kuruyemisler, sebzeler
ve meyveler lif acisindan zengin gidalardir. Lif bagirsak hareketlerini diizenler ve diskinin
yumusamasini saglar.

» Yeterli sivi almak: Sivi alimi lifli gidalarin etkisini artirir ve kabizli§i onler. Ginde en az 8-10
bardak su icmek onerilir,

» Fiziksel aktiviteyi artirmak: Fiziksel aktivite bagirsak kaslarini uyarir ve peristaltizmi artirir,
EB hastalarinin mimkin oldugunca hareket etmeleri ve doktorun onerdigi egzersizleri
yapmalari gerekir.

» Laksatif kullanimina dikkat etmek: Laksatifler kabizlik tedavisinde kullanilabilen ilaglardir.
Ancak uzun sureli veya asiri kullanimi bagirsak fonksiyonlarini bozabilir ve bagimlilik
yapabilir.
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6.3. El ve Ayak Bakimi

EB, ciltte buller, yaralar, enfeksiyonlar, tirnak distrofisi, hiperkeratoz, ayak deformiteleri ve
parmaklarin kaynasmasi gibi gesitli podiyatrik sorunlara neden olabilir. EB'li kisilerin el ve ayak
bakimi, yasam kalitesini artirmak ve komplikasyonlarionlemek icin 6nemlidir. El ve ayak bakiminin
temel unsurlari sunlardir:

» Biil ve yara bakimi. Billerin kontrolsliz patlatiimasi veya agilmasi enfeksiyon riskini
artirabilir, bu nedenle Billerin steril bir igne ile delinmesi ve sivinin bosaltilmasi 6nerilir.
Yaralarin temizlenmesi, enfeksiyonu onlemek igin giinde en az bir kez yapiimalidir.
Yaralarin nemli tutulmasi iyilesmeyi hizlandirabilir. Yara ortleri, yaranin durumuna ve
kisinin tercihine gore secilmelidir. Yara ortileri degistirilirken, yapiskanl olanlarin ciltten
nazikge cikariimasi veya ilik su ile islatiimasi gerekir.

» Ayakkabi ve gorap segimi. EB'li kisiler i¢in ayakkabi ve ¢orap segimi, cildi korumak ve
rahathgr saglamak igin onemlidir. Ayakkabilar genis, yumusak, esnek ve nefes alabilen
olmalidir. Ayakkabinin iginde dikis veya sert malzeme olmamalidir. Ayakkabinin tabani
kaymaz olmalidir. Goraplar pamuklu veya bambu gibi dogal malzemelerden yapilmalidir.
Goraplarin dikissiz veya dikisleri disa bakan olmasi tercih edilir.

» Tirnak bakimi. EB'li kisilerde tirnak distrofisi yaygindir. Tirnaklar kuru, kirilgan, kalinlagmis
veya sekilsiz olabilir. Tirnak bakimi enfeksiyonu dnlemek ve tirnak batmasini azaltmak igin
dizenli olarak yapilmalidir. Tirnaklar diiz kesilmeli ve torptlenmelidir. Tirnak makasi veya
torpU kullanilirken cilde zarar vermemeye dikkat edilmelidir. Tirnak etleri kesilmemeli veya
geri itilmemelidir.

» Hiperkeratoz yonetimi. Hiperkeratoz, ciltte kalinlasmis veya sertlesmis bolgelerdir. EB'li
kisilerde hiperkeratoz genellikle ayak tabaninda gortlur. Hiperkeratoz agriya, basinca,
billere ve yaralara neden olabilir. Hiperkeratoz yonetimiigin podiyatrist tarafindan 6nerilen
topikal drtnler kullanilabilir. Hiperkeratozu kesmek veya kazimak enfeksiyona yol agabilir,
bu nedenle bunlardan kaginilmaldir.

» Mobiliteyi koruma. EB'li kisilerde el ve ayaklarda goriilen sorunlar, hareket kabiliyetini ve
gunlik aktiviteleri etkileyebilir. Mobiliteyi korumak igin fiziksel veya mesleki terapi, egzersiz,
ortez veya splint gibi yontemler kullanilabilir. Mobiliteyi artirmak i¢in uygun ayakkabilar,
baston, tekerlekli sandalye veya diger yardimci cihazlar da gerekebilir.

» Parmaklarin kaynasmasini onleme. EB'li kisilerde parmaklarin kaynagsmasi (pseudosin-
daktili) sik gortlen bir komplikasyondur. Parmaklarin kaynasmasi el ve ayak fonksiyonu-
nu bozabilir ve deformitelere neden olabilir. Parmaklarin kaynagsmasini dnlemek igin el
ve ayaklara glnlik olarak bandaj uygulanmasi onerilir. Bandajlar parmaklari ayri tutacak
sekilde sarilmalidir. Parmaklarin kaynasmasi ilerlediyse cerrahi midahale gerekebilir.
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Sonug olarak, EB'li kisilerigin el ve ayak bakimy, cilt saghgini korumak, agriyrazaltmak, enfeksiyonu
onlemek ve yasam kalitesini artirmak igin onemlidir. El ve ayak bakimiigin web kaynaklarindan
yararlanilabilir, ancak EB'nin tipine ve siddetine gore farkhlik gosterebilecedi unutulmamalidir.
Bu nedenle, EB'li kisilerin el ve ayak bakimi igin podiyatrist, dermatolog, fiziksel veya mesleki
terapist gibi saghk profesyonelleri ile isbirligi yapmalari onerilir.

Fotograf 5. EB Simpleks, Ellerde ve Tirnaklarda Degisiklikler
Kaynak: Dog. Dr. Sabri Demir arsivi

6.4. Ayakkabi Kullanimi

EB hastalarinin gunliik yasam aktivitelerini strdurebilmeleri icin cilt bakimi, agri kontrold,
enfeksiyon onleme, beslenme destedi ve komplikasyonlarin tedavisi gibi cesitli yontemlere
ihtiyaclari vardir. Bu yontemlerden biri de ayakkabi kullanimidir. EB hastalarinin ayaklarinda
olusan biiller, yaralar ve deformiteler nedeniyle ayakkabi segimi ve giyimi zor olabilir. Bu nedenle,
EB hastalarinin ayakkabi kullaniminda dikkat etmeleri gereken bazi noktalar vardir.

Ayakkabi seg¢imi: EB hastalarinin ayakkabi secgerken asagidaki ozelliklere sahip olanlari tercih
etmeleri onerilir:

» Ayakkabinin i¢c kismi yumusak, puriizstz ve dikissiz olmalidir. Boylece ciltte sirtinme ve
travma azaltilabilir.
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» Ayakkabinin dis kismi esnek, hafif ve nefes alabilen bir malzemeden yapiimalidir. Boylece
ayaklarin sismesi ve isinmasi onlenir.

» Ayakkabinin tabani kaymaz, yastiklamali ve sok emici olmalidir. Boylece yUriyUs sirasinda
basing dagilimi saglanir.

» Ayakkabinin ucu genis ve yuvarlak olmalidir. Boylece ayak parmaklarinda yeterli alan
birakilr.

» Ayakkabinin boyutu ayak olcilerine uygun olmalidir. Ne ¢cok dar ne de ¢gok bol olmamalidir.
Ayak olguleri diizenli olarak alinmali ve bliylimeye gore ayarlanmalidir.

» Ayakkabinin bagciklari, cirt cirtlari veya fermuarlari kolayca acilip kapanabilen tirden
olmalidir. Boylece ayakkabinin giyilmesi ve ¢ikartilmasi kolaylastirilr.

Ayakkabi giyme: EB hastalarinin ayakkabi giymeden once asagidaki adimlari izlemeleri 6nerilir:
» Ayaklar yikandiktan sonra iyice kurulanmali ve nemlendirilmelidir.

» Ayaklarda varsa buller steril bir igne veya makasla patlatimali ve bl UGst kapagi
koparilmadan yerinde birakiimaldir.

» VYaralar antiseptik bir merhemle tedavi edilmeli ve yapismayan bir pansumanla
kaplanmalidir.

» Pansumanin tzerine kaygan bir gorap veya stok giyilmelidir. Boylece pansumanin yerinde
kalmasi saglanir.

» Ayakkabininigine kaygan bir tabanlik yerlestiriimelidir. Boylece basing azaltilir.

» Ayakkabinin bagciklari, cirt cirtlari veya fermuarlari gevsek birakilmali ve ayakkabinin ucu
acik tutulmalidir.

» Ayaklar yavasca ayakkabinin igine sokulmali ve ayakkabinin ucu ayak parmaklarini
sikmayacak sekilde ayarlanmalidir.

» Ayakkabinin bagciklari, cirt cirtlari veya fermuarlari sikilmadan kapatiimalidir.

Ayakkabi ¢ikarma: EB hastalarinin ayakkabi gikartirken asagidaki adimlari izlemeleri onerilir:
» Ayakkabinin bagciklar, cirt cirtlari veya fermuarlari tamamen agilmalidir.
» Ayaklar yavasga ayakkabinin iginden gekilmelidir.
» Corap veya stok yavasca cikartilmali ve pansuman kontrol edilmelidir.
» Pansuman islanmisg, kirli veya yapismissa degistirilmelidir.

» VYaralar antiseptik bir merhemle tedavi edilmeli ve yapismayan bir pansumanla
kaplanmalidir.

EB hastalarinin ayakkabi kullanimi, ciltteki bller, yaralar ve deformiteler nedeniyle zor olabilir.
Bu nedenle, EB hastalarinin ayakkabi secimi, giyimi ve ¢ikartmasi sirasinda dikkatli olmalari ve
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cilt bakimina 6zen gdstermeleri gerekir. EB hastalarinin ayakkabi kullaniminda uygun ozelliklere
sahip olanlari tercih etmeleri, ciltteki travma ve enfeksiyon riskini azaltabilir ve yagsam kalitelerini
artirabilir.

6.5. Hijyenik Bakim ve Banyolar

Yikanma EB hastalari igin gok 6nemlidir ve tercihen her giin yapilmalidir. Banyo keyifli bir hale
getirmelidir ancak zordur. Bu nedenle iyi aydinlatilan, sakin bir yer bulunmali ve mimktnse muzik
veya ¢izgi film acarak gocugun dikkati dagitilmalidir. Agriyr hafifletmek igin gocuga banyodan
once hekimce onerilen bir agr kesici ilag verilebilir.

Yikanma suyu ilik olmalidir. Sicak su cildi tahris edebilir. Yikanma suyuna antiseptik veya anti-
bakteriyal bir madde eklemek enfeksiyon riskini azaltacaktir.

Banyo siresi 10-15 dakikayr gecmemelidir. Uzun sireli banyo cildi kurutabilir. Cildi nazikce
yikanmali kesinlikle ovalanmamalidir. Biller patlatiimamali ve soyulmus deri kaldirlmamaldir.
Banyodan sonra deri yumusak bir havlu ile kurulanip nemlendirici sdrdlmelidir.

Yara ortlleri banyodan 6nce veya sonra degistirilebilir. Degistirirken, enfeksiyon belirtilerine
dikkat edilmeli ve pansuman malzemeleri temiz tutulmaldir. Pansuman secimi ve uygulamasi
hekim tarafindan belirlenmelidir.
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6.6. Psiko-Sosyal Etkiler

Etkilenen bireylerin fiziksel, duygusal ve psikososyal durumlarini énemli olglide etkiler ve
yasam kalitelerini distrUr. EB'nin dort ana tipinin her biri, hastaligin siddeti, etkilenen bdlgeler,
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komplikasyonlar ve psikososyal sonuglar acisindan farkhliklar gosterir.

Tablo 12. Psiko-Sosyal Bulgular ve Tedaviler

-impleks

Jonksiyonel EB

Distrofik EB

- Ozellikle siddetli + Siddetli vakalarda « Agri, kasinti, hareket kisit- |« Agri, kasinti,
tiplerde beden imaji erken yasta olim g1, sosyal izolasyon, enfeksiyon riski
sorunlari, Sosyalige | riskinedeniyle yogun . Egitim ve is hayatinda nedeniyle kayg!
kapanma, utang psikolojik baski zorluklar bozuklugu

* Akran zorbaligina * Agr, yara bakimi, . Goriintimdeki farkliliklar ve |+ Gorme bozuklugu

= maruz kalma bfeglenme sorunlari sosyal damgalama nede- |+ Sosyal geri gekilme
_3. + Okul ve egitim g'bd' ZQV||U|<|6_‘|F erd niyle 6zgliven sorunlari - Depresyon
3 hayatinda zorluklar | NEAENIYI€ @ll€lerde g0 0 nierde sucluluk

stres ve kayg duygusu, depresyon, sos-

» Toplumda hastallk yal ve ekonomik kisithliklar

hak.kmfj.a bilgi _ + Hastalgin kronik dogasi

eksikligi nedeniyle sun bakim aereklilidi

damgalama ve ve yogun baiim gerexiiid

, nedeniyle aile igi iligkilerde

izolasyon A

gerginlikler

* Psikolojik destek « Ailelere psikolojik + Multidisipliner yaklasimla |« Multidisipliner
(Biligsel davranisgl destek ve hastalik hasta ve aile odakli tedavi yaklasimla semp-
terapi, gevseme hakkinda kapsamli planlamasi tomatik tedavi ve
egitimleri vb.) bilgi verilmesi - Agri yonetimi icin ilag psikososyal destek

_ * Hastave ailelere + Hasta ve ailelerin tedavisi, dikkat dagitma + Hasta ve aileyi
c yonelik egitim bir araya getirilerek teknikleri, fizik tedavi ve hastalik hakkinda
-'E programlari deneyim paylasimi psikolojik destek bilgilendirme ve
2 |+ Toplumda ve destek gruplari - Toplumsal farkindaligi destek saglama
farkindalik yaratma olusturulmasi artirarak damgalamave |+ Yasam kalitesini
calismalari + Saglik calisanlarina izolasyonu azaltma artirict 6nlemler
yonelik EB ve psiko- (fizyoterapi, ugras
sosyal etkileri hakkin- terapisi vb.)
da egitimler

» EBS'nin psikososyal etkileri arasinda agri, kasinti, hareket kisithhdi, sosyal geri cekilme,

gorindm kaygisi ve depresyon sayilabilir.

» DEB'nin psikososyal etkileri arasinda kronik agri, yorgunluk, beslenme sorunlari, bagimlilik,

sosyal izolasyon, 6zguven eksikligi ve anksiyete sayilabilir.

» JEB'nin psikososyal etkileri arasinda siddetli agri, blytime geriligi, beslenme sorunlari,
solunum problemleri, 6grenme giicligu, sosyal geri ¢cekilme ve stres sayilabilir.

» KS'nin psikososyal etkileri arasinda agri, kasinti, enfeksiyon riski, gorme bozuklugu, sosyal
geri gekilme ve depresyon sayilabilir.
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Ozetle, EB'nin dort ana tipi de bireylerin psikososyal durumlarini olumsuz yonde etkileyebilir.
Bu nedenle, EB'li bireylere ve ailelerine psikolojik destek saglanmasi énemlidir. Ayrica, EB'nin
karmasikligina uygun olarak multidisipliner bir yaklasim benimsenmesi gerekmektedir.
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Yara bakimi ve yara yonetimi, yasam kalitesini artirabildigi, agri ve rahatsizhgi azaltabildigi,
enfeksiyonlari ve diger komplikasyonlari onleyebildigi ve iyilesmeyi destekleyebildigi igin EB
tedavisinin temel unsurlaridir.

Yara bakiminin ana hedefleri, cildi daha fazla hasardan korumak, iyilesmeyi hizlandirmak,
enfeksiyonu onlemek ve agri ve kasintlyl azaltmaktir. Yara bakimi EB'nin tiriine ve ciddiyetine,
yaranin yeri ve blytkligine, hastanin tercihi ve konforuna ve kaynaklarin bulunabilirligine gore
bireysellestirilmelidir.

Yara bakimi, yaranin ve pansumanin durumuna gore gunlik olarak veya ihtiya¢ duyuldukca
yapiimalidir. Yara bakimi temiz ve rahat bir ortamda, cildin nazik bir sekilde tutuldugu, strtinme
ve travmanin minimum dizeyde oldugu bir ortamda yapilmalidir. EB'de yara bakimi ve yara
yonetiminin onemli yonlerinden bazilari sunlardir:

Yara degerlendirmesi: Uygun pansuman ve tedavi planini belirlemek igin yaralarin tiirQ, boyutu,
yeri, derinligi ve durumu duzenli olarak degerlendirilmelidir. Kizarikhk, sislik, sicaklik, irin, koku
veya ates gibi enfeksiyon belirtilerinin varligi derhal saglik uzmanina bildirilmelidir.

Yara temizligi: Yaralar, kalintilari, kabuklari ve eski pansumanlari gidermekicin ilik su veya tuzlu su
gOzeltisiyle nazikge temizlenmelidir. Saglik hizmeti saglayicisi tarafindan recete edildigi takdirde
hafif antiseptikler veya antibiyotikler kullanilabilir. Sert kimyasallardan veya deterjanlardan
kacinilmalidir.

Yara debridmani: lyilesmeyi kolaylastirmak ve enfeksiyonu énlemek igin 6l veya hasarli
dokunun yaralardan ¢ikariimasi gerekli olabilir. Ancak debridman dikkatli bir sekilde ve yalnizca
egitimli profesyoneller tarafindan yapilmalidir ¢linklii kanamaya veya ciltte daha fazla hasara
neden olabilir. Debridmana yardimci olmak icin enzimatik veya biyolojik ajanlar kullanilabilir.

Yara pansumani: Pansuman secimi yaranin tipine ve durumuna, ayrica malzemelerin
bulunabilirligine ve maliyetine baglidir. Pansuman, iyilesmeyi hizlandiran, yarayi enfeksiyon ve
travmadan koruyan, fazla ekstdayr emen, agriyi ve kokuyu azaltan ve cilde zarar vermeden
kolayca cikarilmasini saglayan nemli bir ortam saglamalidir. Yapigskan olmayan pansumanlar
yapiskan olanlara tercih edilir.

Yara bandaji: Pansuman, hareketi veya kan dolasimini kisittamadan dolgu ve kompresyon
saglayan yumusak ve elastik bir bandajla sabitlenmelidir. Pansumani temiz ve nemli tutmak
icin bandaj gerektigi siklikta degistirilmelidir. Genis veya zor alanlari kaplamak icin boru seklinde
bandajlar veya aglar kullanilabilir.

Yara takibi: Yaralar iyilesme veya bozulma belirtileri agisindan dtzenli olarak kontrol edilmelidir.
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Yara bakiminin sikligi ve slresi hastanin ihtiyacina ve yaralarin durumuna gore ayarlanmalidir.
Hasta ve bakiciya evde yara bakiminin nasil yapilacagi ve ne zaman tibbi yardima basvurulmasi
gerektigi konusunda egitim verilmelidir.

EB hastalarinda yaranin bakimi ve yonetimi oldukga karmasiktir ve EB'nin tipini ve ciddiyetini,
hastanin tercihlerini ve hedeflerini ve mevcut kaynaklari dikkate alan bireysellestirilmis bazi
yaklasimlar gerektirir.

Gereginde EB hastalarina yonelik yara bakiminin planlanmasi ve sunulmasina saglik
profesyonellerinden olusan multidisipliner bir ekip dahil edilmelidir. Bu ekip, dermatolog,
hemsire, beslenme uzmani, fizyoterapist, psikolog ve sosyal hizmet uzmanindan olusan saglik
profesyonellerini icermelidir.

7.1. Yara Bakim Uriinleri

EB'de yara ortiisii kullaniminin genel prensipleri sunlardir:

Yapiskanlardan kaginma: Yapiskan pansumanlar veya bantlar cilde daha fazla zarar verebilir ve
ctkarma sirasinda agriyi artirabilir. Silikon bazli temas katmanlari, hidrojeller, hidrokolloidler veya
aljinatlar gibi yapiskan olmayanlar tercih edilir.

Nem dengesini koruma: Granilasyon dokusu olusumunu ve damarlanmayi tesvik ettigi,
enfeksiyon riskini ve agriyr azalttigr igin nemli ortam EB yaralarinin iyilesmesi icin faydalidir.
Ancak asiri nem, maserasyona, kotlu kokuya, bakteri ve mantar tGremesine neden olabilir. Bu
nedenle yara ortileri yara yatagini nemli tutarken fazla eksidayi da absorbe edebilmelidir. Emici
pansuman ornekleri arasinda kopukler, hidrofiberler veya siiper emiciler yer alir.

Enfeksiyonun onlenmesi: Cilt bariyeri bozuldugundan ve yaralar siklikla bakteriler tarafindan
kolonize edildiginden, enfeksiyon EB'de yaygin bir komplikasyondur. Antimikrobiyal 6zelliklere
sahip pansumanlar bakteri ytkiintn azaltilmasina ve enfeksiyonun énlenmesine yardimci olabilir.
Antimikrobiyal ajanlar arasinda gimus, iyot, bal veya poliheksametilen biguanid yer alir.

lyilesmeyi artirma: Bazi pansumanlar, inflamasyonu, anjiyogenezi veya kollajen sentezini modiile
ederek yara iyilesmesini uyarabilen biyoaktif bilesenlere sahiptir. Bunlar arasinda biyime
faktorleri, trombosit agisindan zengin plazma, kollajen veya kok hiicreler bulunur.

Konforu saglama: Pansuman malzemeleri yumusak, esnek olmali ve yaranin sekline ve boyu-
tuna uygun olmalidir. Ayrica pansuman degisiklikleri sirasinda agriyi, travmayi ve kanamayi da
en aza indirmelidirler. Daha uzun stire yerinde birakilabilen pansumanlar, pansuman degistirme
sikliginr azalttigr ve yasam kalitesini arttirdigr icin tercih edilmektedir.

Maliyet etkililigi olusturma: Pansuman malzemelerinin maliyeti ve bulunabilirligi agisindan
blytk farkliliklar vardir. Pansuman secimi, klinik sonuclar, hasta memnuniyeti ve kaynak
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kullanimi goz oninde bulundurularak paranin en iyi degerine dayanmalidir. Daha pahali olan
ancak daha iyi performans sunan pansumanlar, uzun vadede daha ucuz ancak daha az etkili
alternatiflere gore daha uygun maliyetli olabilir. Bu baglamda yara bakiminda kullanilan tibbi
malzemeler nemlendiriciler, antibiyotikler, analjezikler, antihistaminikler, kalsinorin inhibitorleri,
kortikosteroidler, antidepresanlar, yara ortlsi ve sabitleyicilerden olusur.

Sonug olarak, pansuman malzemeleri EB bakiminin énemli bir pargasidir, ancak herkese uyan
tek bir ¢ozim yoktur. Tirkiye'de yara ortileri Devlet Malzeme Ofisi Gizerinden temin edilmektedir.
Bu drlnlerden hangisi icin rapor hazirlanacagi hastanin ihtiyag ve tercihlerinin yani sira klinik
kanitlar ve ekonomik faktorlere gére bireysellestirilmelidir. Hekim, gereginde, en dogru yara
bakim (riiniinii belirlemek (yara drtiisiiniin uygunlugu ya da uygunsuzlugu) amaciyla hastayi
klinige yatirarak farkl (iriin uygulamalari yapmali ve en uygun yara &rtiisiinii raporlamalidir.
Yara ortulerinin tipleri, faydalari ve kullanilabildigi EB tipleri Tablo 13'te 6zetlenmistir.
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Tablo 13. Hastalik Tiplerindeki Yara Tiirlerine Gore Yara Ortiilerinin Ozellikleri
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Yenidoganda EB bakiminin temel unsurlari asagida sekilde siralanabilir.

» EB’nin tanisini dogrulamak igin uygun testlerin yapilmasi:
+ Genetik testler. Bu test, EB'nin alt tipini belirlemek igin ciltteki proteinleri kodlayan genlerdeki
mutasyonlari tespit eder.
- IFH ve TEM: Bu testler, cildin farkli katmanlari arasindaki baglantilari gdsteren proteinleri
gorsellestirir.

» EB hastasi yenidoganin deri bakimi yapilmasi:

+ Cildi yumusak ve nemli tutmak igin beyaz yumusak parafin/sivi parafin BP 50:50 merhem
kullanihr,

« Bdlleri steril bir igne ile delip, siviyl nazikge emerek bosaltilir. Bll zari mimkin oldugunca
yerinde birakilir.

* Yaralari temizlemek icin ilik su veya tuzlu su kullanilir. Sabun veya antiseptikten uzak
durulur.

« Yaralar enfeksiyondan korumak icin uygun pansuman malzemeleri segilir. Ik tercih edilen
pansuman malzemeleri; hidrokoloid veya lipidokoloid tabakali ortdiler, silikon kopuk ortuler,
seffaf hidrojel, ortiler, elastik tlip bandajlar.

- Ortiileri diizenli olarak degistirilir ve yaralarin durumunu izlenir. Yaralarda kizariklik, sislik,
It artist, agri veya kotd koku gibi enfeksiyon belirtileri varsa, doktora danisilir.

» Yenidoganin iyi beslenmesinin saglanmasi:
a. Anne siiti ile beslenme:

Beslenmeden kaynaklanan yaralanmayi en aza indirmek igin premattire bebekler igin tasarlanmis
biberon emzikleri, siringa veya kauguk uclu bir ilag damlahgr kullanihir. Bu kullanimda su hususlara
dikkat edilir;
* Biberon emziklerinin kaynar suda yumusatiimasi.
+ Bebegin yeterli kilo alimini saglamak i¢in beslenme miktari ve sikliginin yakin takibi.
* Kilo alimi yetersizse veya yutma gicligu varsa, pediatrik gastroenteroloji konsiltasyonu
istenir.
+ Bebek hidrasyon igin yeterli miktarda sivi almaldir. Bebekte az idrar yapma, kuru agiz
veya gozler, huzursuzluk veya uyusukluk gibi susuz kalma belirtileri varsa acil pediatrik
konsultasyon saglanmalidir.

» Yenidogan ve bebekte agri yonetimi. Bu yonetim sunlari icerebilir:
+ Bebegi nazikge tutma ve tasima,
* Deriyi tahris edebilecek kiyafetlerden uzak durma,
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+ Bebegi sakinlestirmek igin ninni, muzik veya oyuncak verme,

+ Uygun dozda parasetamol veya ibuprofen gibi nonsteroid anti-inflamatuar (NSAID) agri
kesici ilag verilir. Yan etki profilinden &tird, karaciger fonksiyonlari normalse ve ihtiyaci
karsiliyorsa oncelikle parasetamol grubu tercih edilir (En sik 6 saat arayla 10 mg/kg doz).

+ Bebegin agrisinin siddeti degerlendirilir ve artarsa pediatrik muayene yapiimalidir.

» Digerleri: Yenidoganin diger komplikasyonlarini énlemek veya tedavi etmek igin gerekli
onlemler alinmalidir. Bu 6nlemler sunlari igerebilir:

+ Bebegin dizenli takip ve muayenesi: EB'nin bazi tipleri, gozler, kulaklar, agiz, disler, saclar,
tirnaklar, kaslar, kemikler, kan damarlari, kalp, bobrekler ve sindirim sistemi gibi diger
organlari da etkileyebileceginden deri disindaki diger organlarda anormallik olup olmadigi
kontrol edilmelidir.

+ Bebek diizenli olarak asilanmali ve enfeksiyonlara karsi korunmaldir. EB'li bebekler
enfeksiyonlara karsi daha duyarlidir ve ciltteki yaralar enfeksiyon kapmasina neden olabilir.

+ Bebege uygun vitamin ve mineral takviyeleri vermek. EB'li bebekler demir eksikligi anemisi,
D vitamini eksikligi veya kalsiyum eksikligi gibi beslenme yetersizlikleri gelistirebilir.

» Ailenin EB hastasi bebegin tanisi, prognozu ve bakimi hakkinda egitimi ve desteklenmesi.

Bu egitim; EB'nin ne oldugu, nedenleri, belirtileri ve tedavisi hakkinda bilgi icermelidir. Aileye
EB'nin genetik bir bozukluk oldugunu, cildin farkli katmanlari arasindaki baglantiyr saglayan
proteinlerdeki mutasyonlardan kaynaklandigini, ciltte bullere, yaralara ve yara izlerine neden
oldugunu ve bazen diger organlari da etkileyebilecegini agiklanir. Aileye EB'nin farkli tipleri ve alt
tipleri oldugunu, bunlarin tanisinin genetik testlerle konulabilecegini ve tedavisinin semptomatik
oldugu anlatilir. Aileye EB'nin su anda kesin bir tedavisi olmadigini, ancak arastirmalarin devam
ettigi ve gelecekte yeni tedavi secenekleri olabilecegi anlatiimalidir.

» Aileye EB'li bir bebegin bakiminin nasil yapilacagi konusunda pratik tavsiyeler verilmelidir.

Aileye bebegin cilt bakimi, beslenme, agr yonetimi ve diger komplikasyonlarin dnlenmesi veya
tedavisiigin gerekli malzemeleri, teknikleri ve ilaglari gosterilmelidir. Aileye bebegin cildini nazikge
temizlemek, billeri bosaltmak, yaralari pansumanlamak, bebegi yumusak kumaslarla sararak
tasimak, emzirmek veya uygun biberonlarla beslemek, bebege agri kesici vermek ve bebegin kilo
alimini ve hidrasyonu izlemek gibi konularda rehberlik edilir. Aileye bebegin dizenli olarak doktor
tarafindan muayene edilmesi gerektigini ve enfeksiyon veya diger komplikasyonlar icin belirtilere
dikkat etmeleri gerektigi vurgulanir.

» Aileye EB'li bir bebekte prognozun nasil olacagi hakkinda gergekei bir sekilde bilgi verilir.

Aileye EB'nin ciddiyetinin tipine ve alt tipine bagh olarak degistigi, bazi formlarin daha hafif
bazilarinin ise daha siddetli olabilecegi veya yasami tehdit edebilecedi soylenir. Aileye EB'nin
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kronik bir durum oldugu, ancak bazi durumlarda semptomlarin zamanla azalabilecegi veya
lyilesebilecegi soylenir. Aileye EB'nin bazi uzun vadeli, cilt kanseri, biylime geriligi, kemik
deformiteleriveyasindirim sorunlarivb. komplikasyonlariolabilecegi, bunlarin nasil dnlenebilecegi
veya tedavi edilebilecegi hakkinda bilgi verilir.

» Aileye, EB'li bir bebege sahip olmanin duygusal zorluklari anlatilir ve aileye psikolojik destek
saglanir.

Aileye, EB'li bir bebege sahip olmanin stresli, Gzlcu ve yorucu olabilecedi, ancak bunun normal
oldugu soylenir. Aileye, duygularini ifade etmelerini, kendilerine iyi bakmalarini ve dinlenmelerini
tavsiye edilir. Aileye profesyonel yardim alabilecekleri veya diger EB'li ailelerle iletisime
gegebilecekleri kaynaklar sunulur. Aileye, EB'li bir bebegdi sevmek ve ona iyi bakmak igin yeterli
olduklari ve onlarin yaninda oldugumuz soylenir.
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Epidermolizis billloza hastaligl hastalarinin ameliyat 6ncesi, sirasi ve sonrasinda karsilastiklari
birtakim 6zel zorluklar igerir. EB hastalari, deri ve mukozalarda asiri hassasiyet, yara olusumu,
skarlagsma, enfeksiyon riski, beslenme bozuklugu, anemi, elektrolit dengesizligi, agri ve kasinti
gibi cesitli sorunlar yasarlar. Bu nedenle, EB hastalarinin cerrahi tedavisi diger tim sorunlarinda
oldugu gibi multidisipliner bir yaklasim gerektirir ve anestezi uzmanlari bu stirecte énemli bir rol
oynarlar.

EB hastalarinda anestezi uygulamasi sirasinda dikkat edilmesi gereken bazi noktalar sunlardir:

» EB hastalarinin cilt butinligd bozuldugu igin vicut isisini korumak zor olabilir. Bu
nedenle, 1sI kaybini dnlemek igin isitiimis battaniye, sicak hava cihazi veya sicak serum
kullaniimaldir.

» Hastalarinin damar yolu acilmasi zor olabilir. Bu nedenle, damar yolu agmak i¢in en ince ve
en kisa kanul kullaniimali ve cilt altina girmemeye dikkat edilmelidir. Damar yolu agarken
flaster veya bant kullanilmamali, kanll sabitlemek igin yumusak gazli bez veya tibuler
bandaj kullaniimalidir.

» Oral ve solunum yolundaki frajilite ya da yaralar sebebiyle hastalarinin entiibasyonu zor
olabilir. Bu nedenle, entlibasyon igin en kiglk boyutta endotrakeal tlp kullaniimali ve
laringoskop ucu ile mukozaya temas etmemeye dikkat edilmelidir. Entiibasyon sonrasinda
tlpln sabitlenmesi igin flaster veya bant kullanilmamali, tiptn agizdan gikmasini onlemek
icin yumusak gazli bez veya tubuler bandaj kullanilmalidir.

» Bir EB hastasinda deri ve mukozalardaki mekanik travmalara hassasiyet nedeniyle
ekstiibasyonu da zor olabilir. Bu nedenle, ekstlibasyon dncesi tlipln etrafindaki kan veya
sekresyon temizlenmeli ve tliptn ¢ekilmesi sirasinda mukozaya zarar vermemeye dikkat
edilmelidir.

» EB hastalarinin agrisi siddetli olabilir. Bu nedenle, agrinin etkin bir sekilde tedavi edilmesi
icin uygun analjezik ilaglar kullaniimalhdir. Agrinin tedavisinde multimodal analjezi yontemi
tercih edilmelidir. Bu yontemde, farkli mekanizmalarla etki eden ilaclar birlikte kullanilr.

» Hastalarda ameliyat 6ncesive sonrasinda siddetli kasinti gorUlebilir. Kasintinin giderilmesi
icin uygun antihistaminikilaclar verilmelidir. Kasinti tedavisinde opioid dozunun azaltilmasi
veya nalokson gibi opioid antagonistlerinin kullanimi da faydali olabilir.

EB hastalarindaki cerrahi tedavi yani ameliyatlarin yGnetimi ise su sekilde dzetlenebilir:

» Hastalarinin cerrahi tedavisi oncesinde mutlaka bir multidisipliner bir degerlendirme
yapllmalidir. Cerrah, anestezi uzmani, dermatolog, diyetisyen, psikolog ve sosyal hizmet
uzmanindanolusanbirekip tarafindan hastaveailesiile goristlerek cerrahi planlanmalidir.
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» EB hastalarinin cerrahi tedavisi sirasinda cilt ve mukozalara zarar vermemek igin 6zel
onlemler alinmalidir.

» Varsa derideki yaralarin enfeksiyon riskini azaltmak i¢in antibiyotik profilaksisi gerekebilir.

» Deri yaralarinin iyilesmesini hizlandirmak i¢in uygun pansuman malzemeleri, yaralarin
agrisini azaltmak igin uygun analjezik ilaglar kullaniimalidir.

» EB hastalarinin cerrahi tedavisi sonrasinda yara bakimi, enfeksiyon kontroll, beslenme
desteqi, agr tedavisi ve psikososyal destek saglanmalidir. Yara bakimi igin steril teknikler
kullanilmali ve yaralarin iyilesmesini engelleyebilecek faktorlerden kaginilmalidir.

» Enfeksiyon kontroll icin yaralarin dizenli olarak gozlenmesi ve gerekli durumlarda kaltdr
alinmasi ve antibiyotik tedavisi uygulanmalidir. Beslenme destegdi icin hastanin enerji,
protein, vitamin ve mineral ihtiyacinin karsilanmasi ve gerekli durumlarda enteral veya
parenteral beslenme yapiimalidir.

» Ameliyatlar sonrasiortaya ¢ikan agrida hastanin agri dlizeyinin strekli olarak takip edilmeli
ve uygun analjezikler verilmelidir.

EB hastalarinda anestezi ve cerrahi tedavi yonetimi, bu hastaliga 6zgu zorluklari iceren karmasik
bir sirectir. Bu slregte, hastanin glvenligi, konforu ve yasam kalitesinin arttiriimasi igin
multidisipliner bir yaklasimin benimsenmesi ve hasta merkezli bir bakim sunulmasi énemlidir.
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EB hastalari yasamlari boyunca slrekli bakim ve destege ihtiyac duyarlar. Ayrica, hastalar ve

10. EB VE YASAM
aileleri sosyal, psikolojik ve ekonomik zorluklarla da karsi karsiyadir. Bu zorluklarin Ustesinden
gelmek igin, EB'nin tim yonlerini ele alan kapsamli bir yaklasim gereklidir. Bu bolimde bu

yaklasimlar incelenecektir.
EB, nadir gordlen bir hastaliktir ve toplumda genellikle yeterli bilinirligi yoktur. Bu, hastalarin
ve ailelerinin sosyal izolasyon, damgalanma ve anlayis eksikligi gibi sorunlarla karsilasmasina
neden olabilir. Bu sorunlari onlemek igin, saglik ¢alisanlari ve toplum iginde hastalik hakkinda
farkindalik yaratmak ¢ok onemlidir. Bu, egitim ve 6gretim programlari, medya kampanyalari ve

topluluk sosyal yardim girisimleri yoluyla basarilabilir.
enfeksiyonlari, beslenme bozukluklari, agri, kasinti, kanama, yara izi olusumu ve hareket kisitlilig
sayllabilir. Bubelirtilerin tedavi ve yonetimiigin, hastalarin uzmanlasmis saglik hizmetlerine erisimi
olmalidir. Ayrica, EB evleri ve hasta dernekleri gibi uzmanlasmis bakim ve destek hizmetleri de
hastalarin ve ailelerinin hastalikla basa ¢ikmalarina yardimei olabilir. Bir 6rnek vermek gerekirse

EB, 6zel bakim ve destek gerektiren bir dizi klinik belirtiye yol acar. Bu belirtiler arasinda deri
“DEBRA International”, dinyanin dort bir yanindaki EB'li insanlara destek saglayan bir kiresel

EB'nin karmasikligi nedeniyle, hastalarin ve ailelerinin bilgi ihtiyaclari vardir. Hastalik, teshisi
ve tedavi segenekleri hakkinda dogru ve erisilebilir bilgiler saglamak, belirsizligi azaltmaya ve

agdr.
kaygryl gidermeye yardimci olabilir. Bu bilgiler hasta egitim materyalleri, cevrimici kaynaklar ve
destek gruplari gibi gesitli kanallar araciligiyla sunulabilir. Ornegin, EB-CLINET, EB ile ilgili giincel

bilimsel bilgileri paylasan bir gevrimigi platformdur.
EB'nin tedavisine yonelik kesin bir ¢6zdm henliz bulunamamistir. Ancak tibbi arastirma ve
teknolojideki gelismeler umut vericidir. Hastaligin daha Iyi yonetimi icin arastirma ve yenilik
ihtiyaci vardir. Bu konudaki arastirma onceliklerini belirlemek ve yenilikgi ¢cozimler gelistirmek

icin arastirmacilar, saglik uzmanlari ve hasta kuruluslari arasinda siki bir is birligi gerekmektedir.
Ornegin, EB-Research Network, EB arastirmasini desteklemek ve tesvik etmek icin uluslararasi

EB'nin zorluklarinin hafifletiimesinde hikimet ve sivil toplumun roli de onemlidir. Hikimetler,
arastirma icin finansman, hasta bakimi ve hizmetleri icin destek ve hastalarin ve ailelerinin
51

bir arastirma agidir.
haklarini ve esenligini destekleyen politikalar Uretebilir. Hasta dernekleri gibi sivil toplum
kuruluslari da hastalarin ve ailelerinin ihtiyaclari konusunda farkindalik yaratma, destek saglama
ve savunmada kritik bir rol oynar. Ornegin, DebRA International altinda kurulan EB Without

Borders, dustik ve orta gelirli Ulkelerdeki EB'li insanlara yardim eden gonullt organizasyondur.
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Sonug olarak EB, tibbi, sosyal, psikolojik ve ekonomik zorluklari ele almak i¢in kapsaml bir
yaklasim gerektiren karmasik bir hastaliktir. Bu yaklasim, farkindalik yaratma, bakim ve destek,
bilgi saglama, arastirma ve yenilik ile hiktimet ve sivil toplum alanlarini igermelidir. Bu hedeflere
ulasmak igin, saglik profesyonelleri, arastirmacilar, hasta dernekleri ve hiikiimet ve sivil toplum
aktorleri arasinda is birligi yapilmasi gereklidir. Ayrica, hastalarin ve ailelerinin ihtiyaclarina
oncelik verilmeli ve farkl baglamlarda karsilastiklari benzersiz zorluklar dikkate alinmalidir.
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EB egitimi, EB hastalarinin ve bakicilarinin hastalikla ilgili bilgi ve beceri edinmelerini saglayan
bir slrectir. EB egitimi, hastalarin ve bakicilarinin yasam kalitesini artirmak, enfeksiyon riskini
azaltmak, yara iyilesmesini hizlandirmak, agriyi kontrol etmek ve psikolojik destek saglamak gibi
pek cok yarar saglar1. EB egitimi, hastaligin tipine, siddetine, yasa ve bireysel ihtiyaclara gore

degisebilir. Genel olarak, EB egitimi sunlari igerebilir:
bakicilarin hastaligi anlamalarina ve kabullenmelerine yardimci olur. Ayrica, hastaligin seyri,

EB'nin tanimi, nedenleri, belirtileri ve tedavisi hakkinda bilgi vermek: Bu kisim, hastalarin ve
prognozu, komplikasyonlari ve tedavi segenekleri hakkinda farkindalik yaratir. Hastalarin ve

bakicilarin hastalikla ilgili sorularini yanitlamak igin yeterli zaman ayrilmalidir.

Yara bakimi, pansuman degisimi, enfeksiyon onleme ve tedavi yontemleri hakkinda pratik
beceriler kazandirmak: Bu kisim, hastalarin ve bakicilarin yaralarini nasil temizleyeceklerini, hangi

pansuman malzemelerini kullanacaklarini, nasil uygulayacaklarini ve ne siklikta degistireceklerini
ogrenmelerine olanak tanir. Ayrica, enfeksiyon belirtilerini tanimak, enfeksiyonu onlemek veya

tedavi etmek icin neler yapilmasi gerektigi konusunda bilgi verir. Hastalarin ve bakicilarin yara

bakimini uygulamali olarak gostermeleri ve geri bildirim almalari saglanmalidir.
Agri yonetimi, ila¢ kullanimi, alternatif yontemler ve agriyir azaltmak igin ipuglar vermek: Bu
kisim, hastalarin ve bakicilarin agrinin nedenlerini, tirlerini, siddetini ve slresini anlamalarina
yardimci olur. Ayrica, agrinin 6lgilmesi, kaydedilmesi ve raporlanmasi konusunda bilgilendirir.
Agrinin tedavisinde kullanilacak ilaglarin dozu, yan etkileri, etkilesimleri ve saklama kosullari

hakkinda bilgi verir. ilag disi ydntemler (masaj, buz uygulamasi, gevseme teknikleri vb.) hakkinda
tavsiyelerde bulunur. Agriyr azaltmak igin giinlik yasamda alinabilecek 6nlemler (uyku dtzeni,

giyim tarzi, stres yonetimi vb.) hakkinda ipuclari verir.
tavsiyelerde bulunmak: Bu kisim, hastalarin ve bakicilarin EB'nin beslenme tzerindeki etkilerini

anlamalarina yardimci olur. Ayrica, hastalarin enerji ihtiyacini karsilamak igin yeterli kalori

Beslenme, sivi alimi, takviyeler ve beslenme sorunlar ile basa ¢ikma yollar hakkinda
almasini saglamak i¢in beslenme planlari hazirlar. Sivi kaybini 6nlemek igin yeterli miktarda su
icmeleri gerektigi konusunda uyarir. Gerekli durumlarda takviye kullanimini 6nerir. Beslenme

sorunlari (agiz yaralari, yutma gicligu vb.) ile basa gikma yontemleri sunar.
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Fiziksel aktivite, egzersiz, hareketlilik ve deri koruma onlemleri hakkinda bilgilendirmek: Bu
kisim, hastalarin ve bakicilarin EB'nin fiziksel aktivite Gzerindeki etkilerini anlamalarina yardimci
olur. Ayrica, hastalarin kas gticind, esnekligini, dayanikliligini ve dengesini artirmak igin uygun
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fiziksel aktivite ve egzersiz programlari 6nerir. Hareketlilik sorunlari (kontraktirler, ylrime
glcligu vb.) ile basa gikma yontemleri sunar. Deri koruma onlemleri (glinesten korunma, yara
olusumunu 6nleme vb.) hakkinda bilgi verir.

Psikolojik danigmanlik, sosyal destek, stres yonetimi ve duygusal iyilik hali hakkinda rehberlik
etmek: Bu kisim, hastalarin ve bakicilarin EB'nin psikolojik ve sosyal uzerindeki etkilerini
anlamalarina yardimci olur. Ayrica, hastalarin ve bakicilarin duygularini ifade etmelerine, olumsuz
didstnceleri degistirmelerine, stresle bas etmelerine ve kendilerine glivenmelerine yardimci olur.
Psikolojik danigsmanlik hizmetlerinden yararlanmalarini tesvik eder. Sosyal destek kaynaklari
(aile, arkadaslar, EB dernekleri vb.) hakkinda bilgi verir. Duygusal iyilik hali igin 6nerilerde bulunur.

EB egitimi, profesyonel saglik calisanlari (doktorlar, hemsireler, diyetisyenler, fizyoterapistler vb.),
EB dernekleri (DEBRA gibi) veya deneyimli EB hastalari veya bakicilari tarafindan verilebilir. EB
egitimi surekli olarak gincellenmeli ve hastalarin ve bakicilarinin ihtiyaglarina gére uyarlanmalidir.
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EB hastalarinin takibi, multidisipliner bir yaklasim gerektirir ve hastaligin tipine, belirti ve
bulgularina gore ayarlanmalidir. Asagida, EB hastalarinin dogumdan ileri yaslara kadar takip
sikligr ve yontemleri hakkinda genel bir rehber sunulmustur.
Dogum Oncesi tani: EB'nin tanisi, genetik testler veya fetal deri biyopsisi ile prenatal donemde
konulabilir. EB riski tasiyan aileler, genetik danismanlik almali ve gebeligin 10-12. haftalarinda
koryon villus 6rneklemesi veya 15-18. haftalarinda amniyosentez yapiimalidir (Fine ve ark., 2014).

Dogum sonrasi tani: EB'li bebekler, dogumda veya kisa silire sonra deride bil, erozyon veya yara
izleri ile kendini gosterir. Tani igin immunofloresan haritalama, elektron mikroskopi ve genetik

testler gibi ileri tetkikler gerekebilir (Fine ve ark., 2014). Tani konulduktan sonra, hastaligin tipi,

alt tipi ve mutasyon tipi belirlenmeli ve aileye bilgi verilmelidir.
Yenidogan donemi: EB'li bebeklerin deri bakimi, enfeksiyon kontroll, beslenme destegi ve agri

yonetimi gibi destekleyici tedavilere ihtiyaci vardir. Deri bakimi igin steril gazli bez, yumusak
bandajlar veya hidrokolloid yara ortdleri kullanilabilir. Enfeksiyon onlemek icin antiseptik

sollisyonlar veya antibiyotikli kremler uygulanabilir. Beslenme igin anne sitd veya formil mama

tercih edilmelidir. Agri igin parasetamol veya ibuprofen gibi non-steroid anti-inflamatuar ilaglar
verilebilir. Yenidogan doneminde EB'li bebeklerin ayda bir kez dermatolog, pediatrist, diyetisyen

ve sosyal hizmet uzmani tarafindan degerlendirilmesi onerilir.
Cocukluk donemi: EB'li cocuklarin deri bakimi, enfeksiyon kontrold, beslenme destegdi ve agri

yonetimi devam etmelidir. Deri bakiminda hidrofiber yara ortileri, silikonlu bandajlar veya
politiretan filmler kullanilabilir. Enfeksiyon tedavisinde oral veya intraventz antibiyotikler
gerekebilir. Beslenme desteqi igin gerekirse enteral veya parenteral beslenme saglanabilir. Agri

tedavisinde opioid analjezikler kullanilabilir. Cocukluk doneminde EB'li cocuklarin ti¢ ayda bir kez
dermatolog, pediatrist, diyetisyen, sosyal hizmet uzmani, oftalmolog, gastroenterolog, nefrolog,

hematolog, endokrinolog, kardiyolog, agri uzmani, psikiyatrist ve genetik uzman tarafindan

Ergenlik donemi: EB'li ergenlerin deri bakimi, enfeksiyon kontroll, beslenme destedi ve agr

degerlendirilmesi onerilir.
yonetimi devam etmelidir. Deri bakiminda biyolojik yara ortileri, hiicre bazli tedaviler veya protein
replasman tedavileri denenebilir. Enfeksiyon tedavisinde lokal veya sistemik antifungal ilaglar
kullanilabilir. Beslenme destegi igin gerekirse cerrahi midahaleler uygulanabilir. Agri tedavisinde

adjuvan ilaglar veya invaziv yontemler kullanilabilir. Ergenlik doneminde EB'li ergenlerin alti ayda
bir kez dermatolog, pediatrist, diyetisyen, sosyal hizmet uzmani, oftalmolog, gastroenterolog,

nefrolog, hematolog, endokrinolog, kardiyolog, agri uzmani, psikiyatrist ve genetik uzman

tarafindan degerlendirilmesi onerilir.
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Yetigkinlik donemi: EB'li yetiskinlerin deri bakimi, enfeksiyon kontroll, beslenme destegi ve
agri yonetimi devam etmelidir. Deri bakiminda gen tedavisi veya kornea nakli gibi deneysel
tedaviler denenebilir. Enfeksiyon tedavisinde kronik yaralarda biyofilm olusumunu 6nlemek
icin gimdus iceren yara ortuleri kullanilabilir. Beslenme destegi icin gerekirse gastrik tlip veya
jejunostomi uygulanabilir. Agri tedavisinde noéromodilasyon veya norostimilasyon gibi
ileri teknikler kullanilabilir. Yetiskinlik doneminde EB'li yetiskinlerin yilda bir kez dermatolog,
pediatrist, diyetisyen, sosyal hizmet uzmani, oftalmolog, gastroenterolog, nefrolog, hematolog,

endokrinolog, kardiyolog, agri uzmani, psikiyatrist ve genetik uzman tarafindan degerlendirilmesi
onerilir.

EB hastalarinin takibi i¢in bu rehber bir baslangi¢ noktasi olabilir, ancak her hastanin bireysel
ihtiyaclarina gore degisiklik gosterebilir. EB hastalarinin takibinde en onemli nokta, hastaligin
tipine ve siddetine uygun bir multidisipliner yaklasim uygulamaktir. Bu sayede EB hastalarinin
yasam kalitesi ve sag kalim stiresi arttirilabilir.
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EB hastaliginin siddetini dlgmek i¢in ¢esitli yontemler gelistirilmistir. Bu yontemlerin amaci,
hastaligin klinik seyrini, tedavi etkinligini ve yasam kalitesini degerlendirmek, hastalikla ilgili risk
faktorlerini belirlemek ve hastalara uygun bakim ve destek saglamaktir. Bu yontemlerin bazilari
sunlardir:

Birmingham Epidermolizis Biilloza Siddet Skalasi (BEBS): Bu skala, EB hastalarinin cilt ve
mukozalarda olusan biiller, erozyonlar, yaralar, skarlar ve kontraktirler gibi lezyonlarin yayginligi,
derinligi ve lokalizasyonunu puanlamak icin kullanilir. Skala 0 ile 100 arasinda degisen bir puan
verir. Puan ne kadar yiiksekse hastalik siddeti o kadar fazladir. Bu skala hem ¢ocuklar hem de
yetiskinler igin uygulanabilir (Moss ve ark., 2009).

Epidermolizis Biilloza Hastalik Aktivitesi ve Skar indeksi (EBDASI): Bu indeks, EB hastalarinin
cilt ve mukozalarda olusan akut (yeni) ve kronik (eski) lezyonlarin yayginhigi, derinligi ve
lokalizasyonunu puanlamak icin kullanilir. indeks 0 ile 300 arasinda degisen bir puan verir. Puan
ne kadar yUksekse hastalik aktivitesi ve skar olusumu o kadar fazladir. Bu indeks hem c¢ocuklar
hem de yetiskinler igin uygulanabilir (Jain ve ark.2017).

Epidermolizis Biilloza Yasam Kalitesi Anketi (QOLEB): Bu anket, EB hastalarinin fiziksel, psikolojik,
sosyal ve gevresel acilardan yasam kalitesini dlgmek icin kullanilir. Anket 17 sorudan olusur ve her
soru O ile 3 arasinda degisen bir puan alir. Puan ne kadar disukse yasam kalitesi o kadar iyidir.
QOLEB puanlarini “gok hafif", "hafif", “orta", “agir" ve "cok agir" olarak siniflandirmak igin bantlama
teknikleri uygulanmistir. Buna gore QOLEB bantlari soyle hesaplanmistir: 0-4 puan “gok hafif”,
5-9 puan "hafif", 10-19 puan "orta", 20-34 puan “agir" ve 35-51 puan “gok agir" QoL etkisi olarak
tanimlanmistir. Bu anket sadece yetigkinler igin uygulanabilmektedir (Frew ve Murrell, 2010).

"Infants and Toddlers Dermatology Quality of Life” (InToDermQoL) anketi, bebekler ve kiigiik
cocuklarda dermatolojik hastaliklarin yasam kalitesi Uzerindeki etkilerini degerlendirmek
amacityla gelistirilmis bir olcim aracidir. Bu anket, ozellikle 0-4 yas arasi c¢ocuklarda cilt
hastaliklarinin fiziksel, duygusal ve sosyal etkilerini, ebeveyn veya birincil bakicilarin gozlemleri
dogrultusunda degerlendirmeyi hedefler. Bu ankette epidermolizis biilloza hastalari igin 6zel bir
modul gelistirilmis ve bu nadir ve ciddi dermatolojik durumun yasam kalitesi Gizerindeki etkilerini
degerlendirme imkani sunmustur (INToDermQoL-EB) (Chernyshov ve ark., 2019).

Buyontemlerin gtvenilirligi, gegerliligi ve duyarhhgi farklicalismalarda test edilmistir. Bu anketlerin
hastalarin kendileri veya aileleri tarafindan uygulanmasi zor olabilir ve bir saglik profesyoneli
tarafindan uygulanmasi daha dogru sonuglara ulasmayi saglayabilir. Bu yontemler sayesinde
EB hastalarinin durumunu izlemek, tedaviye yaniti degerlendirmek ve yasam kalitesini artirmak
mumkdndur.
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