detlg?ra eg%entrum

pomdhdme lidem Ceska republika
s nemoci motylich kridel

Epidermolysis bullosa congenita (EB)
a EB Centrum CR

STRUCNY PRUVODCE
(nejen)
PRO LEKARE

Prim. MUDr. Hana Buc¢kové Ph.D. | DEBRA CR a odbornici EB Centra CR

Brozura vznikla za podpory Ministerstva zdravotnictvi CR

/OTNICTVI

= |
MINSTERSTVO 70
OB



OBSAH

Co je onemocnéni Epidermolysis bullosa congenita (EB)? 3
Co je EB Centrum CR, jak m(ize pacientim s EB pomoci? 4
Pro¢ pacienta poslat do EB Centra CR? 4
Kdy poslat pacienta do EB Centra CR? 5
Kdy a pro¢ poslat pacienta na genetické vy3etfeni? 5
Pro¢ dbat na vyzivu, rehabilitaci, pravidelné navstévy u specialistl EB tymu? .................. 6
Kdy volat specialistdm EB Centra? 6
Dermatolog 7
Détsky gastroenterolog 8
Nutri¢ni specialista 9
Gastroenterolog pro dospélé pacienty s EB 9
Hematolog pro détské pacienty 10
Hematolog pro dospélé pacienty. 11
Rehabilita¢ni lékar 12
Fyzioterapeut 13
Plasticky chirurg 14
Oc¢ni lékar 15
Zubni [ékaF 16
Anesteziolog a algeziolog 18
Klinicky genetik 19
Gynekolog 20
Psycholog 21
Socidlni pracovnice 22
Histopatolog 23
Molekulérni genetik 24
Co je DEBRA CR a v ¢em m(ize pomoci? 25
Posléani a cile DEBRA CR 25




Strucny privodce (nejen) pro lékare

Co je onemocnéni Epidermolysis bullosa congenita (EB)?

Jednd se o velice vzacné, dosud nevylécitelné vrozené puchyinaté onemocnéni, které
se projevuje u pacientll na kdzi a sliznicich, postizeny jsou i klouby a vnitini orgény. EB
je geneticky podminéné — dédi¢né onemocnéni. Patfi k tzv. monogenné dédi¢nym
chorobdm. Onemocnéni se dédi autozomélné dominantné nebo autozomalné recesivné,
ale vznikd i spontannimi mutacemi. Rozlisuji se Ctyfi zakladni typy EB (simplex, junkéni,
dystrofickd a syndrom Kindlerové, ktery je vzacny), je zndmo vice nez 30 podtypl EB.
V soucasné dobé je zndmo 18 mutovanych gend, které se podili na naruseni soudrznosti
kGze. Puchyfe vznikaji po lehkém tlaku nebo i spontdnné v rlznych vrstvach kize.
U tézkych, zavaznych podtypl vznikaji rozsahlé defekty na kdzi a sliznicich, které se hoji
jizvenim, dochazi k srdsttm prstd, tuhnuti kloubd, podvyZivé a dalsim potizim. Postizeni
nehtl, zubu a vlast je v rizném rozsahu. U pacientl s EB neni postizen intelekt.

Tri typy EB (simplex, junkéni a dystrofickd EB) maji formy generalizované, i lokalizované,
projevi se u novorozence nebo pozdéji. Zavazné, generalizované formy EB se projevi
vétsinou ihned po narozeni ditéte. Zdludnost onemocnéni tkvi v tom, Ze klinicky obraz
se v prabéhu zivota méni k lepsimu, ale potize mohou naopak progredovat. Zavazné;si
ptiznaky maji vétsinou recesivné dédicné generalizované formy EB junkcnia dystroficka.
U téchto forem vznikaji puchyre v hlubsich vrstvach kize a dochézi k jizveni, polykacim
potizim (zplsobenym stendzou jicnu), potizim s mocenim, vyprazdiiovanim. Dodrzovani
spravnych zdsad osetfovani ran vede k rychlému hojeni defektld na kzi a sliznicich,
zabrani se vzniku rezistentnich kmenG baktérii na kGzi pacienta. Tim se predchazi
u pacientl s EB septickym staviim, nemocem ledvin, srdce, tézké anémii, osteoporoze,
nutri¢nimu marasmu. U zavaznych forem EB se setkavdme s poruchou rlstu, poruchou
hormonalniho vyvoje nebo s dilatujici kardiomyopatii. Spinocelularni karcinom se
u pacientU s EB (u dystrofické a junkéni formy) vyskytuje 70x ¢astéji nez u bézné populace.
Spinocelularni karcinom se obtizné odlisi od béznych ran na kGzi. Pestra paleta klinickych
pfiznakl u pacienta vyzaduje jeho pravidelné navstévy u specialistli EB odborného tymu.
Zkuseny specialista fesi soucasné potize pacienta, ale i sprdvnymi radami predchazi jejich
komplikacim.

Mimo viditelné klinické projevy trpi pacienti a cela rodina také po psychické strance —
citi se osamoceni, nepochopeni, podléhaji velkému ekonomickému tlaku, citi se v socidlni
izolaci. Pravidelné ndvstévy u specialistd, respektovani jejich doporuceni zlepsi kvalitu
Zivota pacienta s EB i celé jeho rodiny.



Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

Co je EB Centrum CR, jak mize pacientiim s EB pomoci?

Na svété Zije asi pal miliond lidi s EB, v Evropé je to 30 000 a v Ceské republice vice
nez 300 pacient s EB. Aby se predchazelo komplikacim tohoto onemocnéni, koncem
20. stoleti v pokrokovych statech vznikla EB Centra, ktera soustiedi tym specialist( riznych
odbornosti, ktefi o pacienty pecuji. Koncentrace pacientd se vzacnym onemocnénim je
efektni z medicinského ale i ekonomického hlediska.

EB Centrum CR (www.ebcentrum.cz) je specializované pracovité, které vzniklo v roce
2001 pii Détském koznim oddéleni Pediatrické kliniky FN Brno, v Détské nemocnici
v Cernych Polich. Jeho zakladatelkou je prim. MUDr. Hana Bu¢kova, Ph.D., ktera se jiz vice nez
20 let zabyva problematikou epidermolysis bullosa congenita (EB).V roce 2012 Ministerstvo
zdravotnictvi CR ustanovilo EB Centrum FN Brno centrem vysoce specializované zdravotni
péce o pacienty s epidermolysis bullosa congenita. EB Centrum je ¢lenem mezinarodni sité
klinickych expert EB Clinet a mezindrodni sité pro vzacna kozni onemocnéni European
reference network - Skin. V roce 2016 EB Centrum a DEBRA CR ziskaly za komplexni pé¢i
a pomoc pacientlim s EB zvlastni cenu Cesky Goodwill 2016.

Mezioborovy tym odbornikl pro déti a dospélé pacienty s EB ¢itd 25 specialisth
a poskytuje pacientim s EB komplexni klinickou péci tak, jak to vyzaduje toto vzacné
dédiéné onemocnéni. EB Centrum soustfedi pacienty z celé CR, ale i ze zahraniéi. Vitana
je spoluprace s lékafi z mista bydlisté pacienta. EB Centrum pecuje o pacienty od
novorozeneckého véku, kdy dité s podezfenim na EB lezi na JIP Pediatrické kliniky FN
Brno a specialisté za nim dochazi. Maminka nebo i dalsi rodinni pfislusnici se zacvicuji
v odetfovaci technice, seznamuji se s tymem specialistll, rodiné pomahaji pracovnice
DEBRA CR. Jako jediné pracovisté v Ceské republice mé EB Centrum dostupnou moderni
diagnostiku, kterd spocivd v soucasné modernich histologickych metodach a v DNA
molekuldrni diagnostice u viech 4 typl EB. Toto molekuldrné genetické vysetieni je vzdy
spojeno s komplexnim genetickym poradenstvim, s moznosti vyuzit pfi planovaném
rodicovstvi genetickou prevenci i v sirokém pfibuzenstvu.

Pro¢ pacienta poslat do EB Centra CR?

EB Centrum je jako jediné v CR schopno stanovit sou¢asnymi diagnostickymi
metodami pfesnou klinickou diagnézu EB jiz v novorozeneckém véku. Pfibuznym pacienta
pak mizeme nabidnout preventivni vysetieni a odhalit zdravé prenasece dispozice pro EB.
V pfipadé planovani téhotenstvi mlize rodina vyuzit cilené prenatalni vysetfeni EB u plodu
nebo u embrya po umélém oplodnéni.



Strucny privodce (nejen) pro lékare

Tym specialistd zajistuje pacientdim komplexni péci, kterd spocivéa v 1éceni priznakd,
ale hlavné v prevenci. Zalezi na kazdé rodiné, jak sluzby EB Centra vyuziva. U pacientl
s EB, ktefi respektuji doporuceni lékail, naucili se techniku moderniho osetfovani ran,
vyvazovani prstQ, pravidelné cvici, byl zaznamenén vyrazny pokles bakteridlni infekce
na kUzi. Pacienti se zbavili nepfijemného zdpachu v rané, nejsou osidleni baktériemi
rezistentnimi na antibiotika. Dobry stav vyZzivy podporuje hojeni ran, zmensuji se potize
s vyprazdnovanim, oddaluje se srdst prstQ, udrzuje se pohyblivost kloub(. Velmi ddlezita je
u pacientll vyZiva, ktera ma zcela specificky rad. Komplexni péce snizila invaliditu pacient(,
vice pacientl je zapojeno do pracovniho procesu, dokoncuji stredni nebo vysokou skolu.

EB Centrum FN Brno nabizi konzultace u vsech nize uvedenych odbornikd véetné
komplexniho genetické poradenstvi a prenatélni i postnatalni DNA analyzy EB.

Klinické EB Centrum tizce spolupracuje s DEBRA CR, kterd sidli varedlu Détské
nemocnice FN Brno v Cernych Polich.

Kdy poslat pacienta do EB Centra?

Do Klinického EB Centra v Brné by mél byt odeslan kazdy pacient s podezienim na EB,
nebo i s klinicky stanovenou diagnézou. Pfesné zafazeni a ureni typu EB je mozno jen
pomoci modernich metod vysetfenim vzorkd klze a z krve. Proto je zbyte¢né pacientovi
odebirat vzorek kize v misté bydlisté. | odbér puchyfe vyzaduje zkusenost lékare
a spravnou volbu vhodného vzorku kdze.

Kontakt: buckova.hana@fnbrno.cz | T: 532 234 536

Kdy a proc poslat pacienta na genetické vysetreni?

EB je dédi¢né onemocnéni, proto vedle odbornik(, ktefi se zabyvaji lé¢bou nemoci,
by mél kazdy pacient s EB a jeho rodina navstivit Oddéleni |ékafské genetiky. Klinicky
genetik mdze na zékladé vysledkl provedenych laboratornich analyz DNA poskytnout
rodiné informace o dédi¢nosti EB v konkrétni rodiné a nabidnout preventivni vysetieni
pfibuznych a moznosti prenatalni diagnostiky. Pfesny postup pfi vysetfeni se v rodindch
lisi podle formy onemocnéni a vzdy vyzaduje individualni genetické poradenstvi.

Kontakt: gaillyova.renata@fnbrno.cz | T: 532 234 489, 532 234 490



Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

Proc¢ dbat na vyzivu, rehabilitaci,
pravidelné navstévy u specialisti EB tymu?

Viyziva a rehabilitace, pohyb u pacientd s EB je ddlezitou soucasti komplexni Ié¢by, a to
u déti i dospélych. Zvlasté pacienti s tézkou junkéni a dystrofickou formou trpi podvyzivou.
Bolestivé puchyre se tvofi nejen na kizi, ale také na sliznicich dutiny Ustni, jicnu a dalsich
organt. Dusledkem pak mtze byt dlouhodobé nizsi ptijem zivin, ktery vede k prohlubovani
komplikaci malnutrice. Komplikace spojené s podvyzivou vyzaduji pravidelné kontroly
v EB Centru.

Prevenci vzniku puchyfd na sliznicich zazivaciho traktu je vhodna Uprava stravy.
Konzisten¢né tvrda, vyrazné kotrenéna i prilis tepla strava mize zplGsobovat podrazdéni
jicnu a vznik bolestivych puchyfd, které pacientdm znemoziuji mnohdy polknout vlastni
slinu a pfijimat stravu v adekvatnim mnozstvi. Takovymto staviim je vhodné predchazet
Upravou stravy do mixované, pasirované ¢i tekuté vyzivy.

Pacienti s EB potiebuji kvalitni energeticky a nutri¢né bohatou vyzivu na kompenzaci
Zivin, které ztraceji otevienymi ranami. Télo ma zvy3ené naroky na dodévku Zivin
potiebnych pro optimalni hojeni defektl, podporu imunitniho systému a pro normalni
funkci strev a predchazeni zacpy.

Kdyz béznd strava nestaci pokryt ndroky organizmu pacienta, je nutné uZivat
sipping ¢i modularni dietetika, eventudlné zajistit prijem potravy na pfechodnou dobu
gastrostomii nebo jejunostomii. Suplementa a sipping Ize ziskat na pfedpis v nutri¢ni
a gastroenterologické poradné.

Metody o3etfeni a komplexni péce se stéle vyviji, proto jsou pravidelné navstévy
u specialistti pacientdim prospésné.

Kdy volat specialistim EB Centra?

Potfebujete-li konzultovat predpis Iékl, |écebnych prostiedkl, zhorseni projevi
onemocnéni, ockovani nebo pfiznaky, které dosud pacient nemél, nevahejte kontaktovat
nékterého z odbornikd EB Centra. Pokud ma dité s EB teplotu a klinicky obraz neodpovida
viréze nebo nejste-li si jisty, zda nachlazeni |é¢it antibiotikem, rddi vdm poradime.
Prodiskutovat Ize napt. i pfistup oblastni pojistovny. Cenime si také upozornéni ze strany
osetfujiciho lékafe v misté bydlisté, na vyvoj zdravotniho stavu ¢&i na problémy ve vztazich
v rodiné pacienta s EB, které mohou mit na stav pacienta vyrazny vliv.



DERMATOLOG

Dermatolog koordinuje praci mezioborového tymu, ktery pecuje o pacienty od
novorozeneckého véku po dospélé. Jedna se prevazné o ambulantni péci. Dermatolog
sleduje vyvoj onemocnéni, odebird vzorek klze k histologickému vysetieni, uUzce
spolupracuje s histopatologem, molekuldrnim genetikem (biologem) a klinickym
genetikem pfi stanovovani typu EB, komunikuje s rodinou pacienta, koordinuje vysetieni
pacientd u jednotlivych specialist(i, sleduje nové diagnostické a lécebné trendy, které
se stale vyvijeji. Jeho ukolem je sledovat novinky v o3etfovaci technice a ndzorné je na
konzultacich pfedvadét, fidi Iécebné postupy u pacientl s cilem oddalit trvalé nasledky
onemocnéni. Spole¢né s DEBRA CR organizuje EB klinicky den. Dulezita je i komunikace
s jinymi EB Centry na svété. EB sestra nazorné predvadi techniku osetfeni pacientim.

Dermatolog: prim. MUDr. Hana BUCKOVA, Ph.D.

MUDr. Jana DROCHYTKOVA

MUDr. Ing. Jana KYROVA, Ph.D. - t. ¢&. na matefské dovolené
Dermatologické EB sestry:

Eva Kittlerova, Jitka Slaménikova , Martina Svobodova, Nadézda Svobodova

Kozni ambulance:

Ordina¢ni hodiny: pondéli 8.00-12.00 a 13.30-15.00 hodin
Misto: budova C, pfizemi vlevo

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: telefonicky ve vsedni den mezi 7.00-8.00 hodinou

Kontakt: T: 532 234 533 | buckova.hana@fnbrno.cz



DETSKY GASTROENTEROLOG

Détsky gastroenterolog se stard o spravnou vyzivu ditéte jiz od novorozeneckého
véku. Naroky na vyzivu se dynamicky méni s rGstem ditéte, rozhodujici je kvantita i kvalita
stravy. Vyvdzend strava zahrnujici vSechny Ziviny je potifebnd k celkové télesné kondici
a dobrému zdravotnimu stavu. Pacienti s velmi vaznymi formami EB maji problémy
s pfijmem pfiméfené potravy, coz je dano rliznou kombinaci faktord, které na pacienta
pusobi, at uz se jednd o vnitini pficiny (stupen Ustnich, orofaryngealnich, jicnovych
a gastrointestindlnich komplikaci, chronickd zacpa a bolestivd defekace) nebo zevni
pficiny (drazdiva strava). Pokud neni mozno zajistit spravnou vyzivu pfirozenou formou, je
suplementovdna modernimi preparaty vyzivy. Snahou pediatra a nutri¢niho specialisty je
vysvétlit détem a rodicdm zminéna rizika a prakticky vyresit jejich problémy.

MUDY. Tereza PINKASOVA

Gastroenterologicka poradna s Mgr. M. Halbrstatovou

Ordinacni hodiny: pondéli 12.30-15.30 hodin (po pfedchozi domluvé)

Misto: kontaktni mistnost DEBRA CR (pavilon K)

FN Brno - Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: telefonicky nebo nebo osobné pfi predchozi navstéveé v ambulanci

Kontakt pro objednani: T: 773 982 299 | michaela.halbrstatova@debra.cz
Objednani stejné jako k nutri¢nimu specialistce
Mgr. M. Halbrstatové

Kontakt na lékare: T: 532 234 948 | pinkasova.tereza@fnbrno.cz



NUTRICNi SPECIALISTA

Vlyzivova doporuceni jsou dllezitou soucdsti komplexni péce o pacienty s EB a to jak
u déti tak i dospélych. Zvlasté pacienti s dystrofickou a junkéni formou trpi podvyZzivou.
Bolestivé puchyre se tvoii nejen na kdzi, ale také na sliznicich v Ustech, jicnu a dalsich
organt. Dusledkem pak mize byt dlouhodobé nizsi pfijem Zivin, ktery vede k podvyzivé.
Pacienti s EB potiebuji energeticky a nutricné bohatou stravu na vyrovnani
zivin, které ztraceji otevienymi ranami. Télo ma zvysené ndaroky na hojeni ran,
podporu imunitniho systému a pro normalni funkci stfev a predchazeni zacpy.
Snahou nutri¢niho specialisty ve spolupréci s gastroenterologem je vysvétlit jak détskym,
tak dospélym pacientlim a rodi¢m zminéna rizika a prakticky resit jejich problémy.

Objednani pro détské pacienty je spole¢né pro nutri¢ni a gastro poradnu. Vzdy je
pfitomen jak nutri¢ni specialista, tak détsky gastroenterolog.

Mgr. Michaela HALBRSTATOVA

Nutri¢ni poradna pro déti s MUDr. T. Pinkasovou

Ordina¢ni hodiny: pondéli 12.30-15.30 hodin

Misto: kontaktni mistnost DEBRA CR (budova K)

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: 773 982 299 nebo michaela.halbrstatova@debra.cz

Nutri¢ni poradna pro dospélé na objednani

Ordinaéni hodiny: pondéli 9.00-11.00 hodin | stfeda 9.00-15.00 hodin
Misto: kontaktni mistnost DEBRA CR (budova K)

FN Brno - Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: 773 982 299 nebo michaela.halbrstatova@debra.cz



Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

GASTROENTEROLOG PRO DOSPELE PACIENTY SEB

V gastroenterologické a nutri¢ni poradné jsou pacienti vySetfeni zejména v pripadé
obtizného polykédni, podvyzivy a vdahového ubytku. Zakladnim antropometrickym
a biochemickym vysetifenim je stanovena zédvaznost malnutrice a jeji prlivodni projevy
(anemie, osteoporosa, ovlivnéni ristu). V indikovanych pfipadech je provedena pasaz
jicnem s naslednou konzultaciinterven¢niho radiologa stran moznostidilatace. Z nutri¢nich
intervenci je nejcastéji indikovdna doplikova enterdlni vyziva formou sippingu, pfi
zavaznych jicnovych stenosach pak Uplnd enterdlni vyziva popijenim. K dilataci jicnu
jsou pacienti hospitalizovéni na standardnich lGzkach Interni gastroenterologické kliniky,
pfi potiebé Uplné parenterdlni vyzivy nebo k observaci po anestezii na metabolické JIP.
Vindikovanych pfipadech Ize provést vyZivnou gastrostomii ¢i jejunostomii.

MUDr. Milan DASTYCH
Gastroenterologicka a nutri¢ni poradna:
Ordinacni hodiny: utery 12.30-16.30 hodin
Misto: Nutri¢cni ambulance, pavilon CH

FN Brno-Bohunice, Jihlavska 20
Objednani: telefonicky nebo e-mailem

Kontakt: T: 532 232 063 | dastych.milan2@fnbrno.cz
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HEMATOLOG PRO DETSKE PACIENTY

Hematolog v EB Centru koordinuje diagnostiku a I[é¢bu anemii, poruchy hemostazy.

Nejcastéjsim problémem u pacient EB je anemie, kterd vznika v ddsledku malnutrice
a malabsorpce, chronickych krevnich ztrdt achronickych zanétd vrémci zakladniho
onemocnéni.

Dalsim zavaznéjsim problémem je i porucha koagula¢nich faktor( s rizikem

opakovaného krvaceni a v tézSich pfipadech EB i riziko trombotickych komplikaci
v dasledku nizsich hladin AT Ill, Proteinu C a Proteinu S. Hematolog spolupracuje zejména
s dermatologem, pediatrem a plastickym chirurgem a zajistuje eventualni substituci
krevnich derivatl a transfuznich pfipravka.

MUDr. Svétlana KOHLEROVA

Oddéleni détské hematologie

Hematologicka ambulance:

Ordina¢ni hodiny: pondéli-patek: 8.00-14.30 hodin

Misto: Ambulance ODH, budova A, prvni patro

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: T: 532 234 246 — vsedni den mezi 9.00-12.00 hodin

Kontakt na lékafe: T: 532 234 510 | kohlerova.svetlana@fnbrno.cz



HEMATOLOG PRO DOSPELE PACIENTY

Hematologicka péce je soucasti komplexni terapie o pacienty s epidermolysis bullosa
stejné v détském i dospélém véku. U pacientl s EB je nejcastéjSim hematologickym
problémem hypochromni anémie (nejcastéji zplisobena nedostatkem zeleza) z divodu
chronickych krevnich ztrat z otevienych defektd na kizi a sliznicich. Hematologem je podle
etiologie anémie navrzenalécba, nejcastéji substituce preparaty zeleza, v tézsich pfipadech
i nutnost podani transfuze krve. Soucasné se hematolog zabyva i poruchami koagula¢nich
parametr(i u pacientl s nejtézsimi formami EB, zajistuje a fidi 1écbu a substituci krevnimi
derivaty a transfuznimi pfipravky.

MUDr. Gabriela ROMANOVA

Oddéleni klinické hematologie FN Brno:

Ordinacni hodiny: Utery 8.30-13.00 a 13.30-15.00 hodin

Misto: Ambulance OKH, dvefe ¢. 12

Pavilon X DTC, 5. patro

FN Brno-Bohunice, Jihlavska 20

Objednani: telefonicky ve vsedni den mezi 13.00-15.00 na 532 233 061
Kontakt na lékafe: T: 532 233 061 | 532232631 | 532233 063

romanova.gabriela@fnbrno.cz



REHABILITACNI LEKAR

Ukolem rehabilitaéniho lékafe v EB Centru je posuzovéani motoriky pacient( s EB. Provadi
goniometrické vysetieni kloubni hybnosti se zvlastnim zaméfenim na drobné klouby
ruky. Kromé rozsahu hybnosti sleduje i funkéni schopnosti rukou. Vsima si vznikajicich
kontraktur, a indikuje preventivni opatfeni branici jejich vzniku. Navrhuje kratkodoby
a dlouhodoby rehabilita¢ni program s cilem zlep3eni celkové télesné kondice, korekce
vadného drzeni téla, zvyseni vitaIni kapacity plic a stimulace jemné i hrubé motoriky.

Zé&douci je také spoluprace s ostatnimi rehabilitacnimi |ékafi, ktefi prichazeji do styku
s pacienty s EB. K vieobecné informovanosti o rehabilitacnich postupech pfi Ié¢eni déti
s EB prispiva publikacni, prednaskova a osvétova ¢innost.

prim. MUDr. Radek BRAUNER

MUDr. Daria FIALOVA

MUDr. Stanislav JURANEK

MUDr¥. Petra MICHALKOVA

Ambulance rehabilitace:

Ordina¢ni hodiny: pondéli-patek 7.30-14.30 hodin
Misto: ambulance Détského rehabilitacniho oddéleni
FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: neni treba

Kontakt: T: 532 234 239 | brauner.radek@fnbrno.cz



Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

FYZIOTERAPEUT

Role fyzioterapeuta v EB Centru spociva v realizaci kratkodobého a dlouhodobého
rehabilitacniho planu unemocnych déti, vedukaci amotivaci pacientd irodicl
av poskytovani konzultacnich sluzeb pro fyzioterapeuty spadovych rehabilitacnich
zafizeni. Nezbytna je ipublikace ziskanych zkusenosti vodborném tisku, a taktéz
prednéaskova cinnost na konferencich.

Patricie VOJKOVSKA, DiS. | Jana PARIZKOVA, DiS.

Ordinacni hodiny: pondéli-patek 7.00-14.00 hodin

Misto: Détskeé rehabilitacni oddéleni

pavilon D, 1. PP - télocvi¢na, vodolécba, magnetoterapie, laseroterapie, vysetfovna Il
pavilon G, 1. NP - télocvi¢na, individudlni cvicebny, elektrolécba, vysetiovna |
pavilon G, 1. PP - elektrolécba, magnetoterapie, individualni cvicebna

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: telefonicky

Kontakt: T: 532 234 250 nebo 532 234 434
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PLASTICKY CHIRURG

Plasticky chirurg v EB Centru vysetfuje, pravidelné sleduje a ptipadné indikuje k operaci
détského i dospélého pacienta se viemi typy EB. V détském véku provadi sledovani
vyvoje rukou u koncetinovych forem, pfedepisuje preventivni pouzivani ochrannych
rukavic a polohovacich dlah. V pfipadé vytvoreni srlistd a trvalého skréeni prstd provadi
velmi individudlné chirurgické zdkroky. Koordinuje nasledné vyvazovéni a dlahovani
koncetin ve viech vékovych kategoriich spolu s rehabilitacnim lékafem a fyzioterapeutem.
Plasticky chirurg Uzce spolupracuje s dermatologem ve sledovani chronickych nehojicich
se ran, v pfipadé podezieni provadi jejich |é¢bu odstranénim a naslednym vysetfenim
histopatologem. Indikace k operaci jsou vzdy pfedem konzultovany s anesteziologem,
internistou, hematologem, onkologem, gastroenterologem a dalsimi nezbytnymi
odborniky centra.

prim. MUDr. Jitka VOKURKOVA, Ph.D.
MUDr. Martin FIALA

MUDr. Olga KOSKOVA, Ph.D.

MUDr. Pavel ROTSCHEIN

Ordina¢ni hodiny na ambulanci pro déti i dospélé:

utery | 9.00-14.00 hodin | prim. MUDr. Jitka Vokurkova Ph.D.
stfeda | 9.00-14.00 hodin | MUDr. Olga Koskova Ph.D.
¢tvrtek | 9.00-14.00 hodin | MUDr. Martin Fiala

Misto: chirurgickd ambulance ¢. 5

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: nutné predem telefonicky v ordinac¢ni hodiny utery, streda, ¢tvrtek

Kontakt: T: 532 234 790 | 532234 362 | 532 234 256



Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

OCNI LEKAR

Ukolem oftalmologa je u vétsich déti vysetieni visu a uréeni pfipadné refrakéni vady,
kterd nemusi souviset s celkovym onemocnénim. Odbornik sleduje spravné postaveni
vicek, pfipadné zanétlivé zmény na spojivce, erose rohovky, dostatek slz. Onemocnéni
epidermolysis bullosa mUze zpUsobit o¢ni léze na vickach, spojivkach i rohovce. Zanét na
vickach muze vést k lagoftalmu, pii kterém potom snadno vznika expozi¢ni keratitida. Pri
postizeni spojivek nékdy dochazi ke srdstim ve spojivkovém fornixu a vzniku symblefar.
Postizeni rohovek a vznik erozi je bolestivé, po zhojeni vznikaji jizvy rohovky, které mohou
zhor3ovat vidéni.

prim. MUDr. Martin LOKAJ

Ambulance o¢niho lékafre:

Ordinacni doba: Utery: 8.00-12.00 hodin (dalsi dny dle domluvy)
Misto: budova C, podzemni podlazi

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: telefonicky mezi 13.00-15.00 hodinou

Kontakt: T: 532 234 356 | 532 234 358
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Strucny privodce (nejen) pro lékare

ZUBNI LEKAR

Zubni lékaf pecuje o mlécny i staly chrup pacientl s EB. Spravna hygiena v dutiné ustni
je u pacient s EB specificka. Ukolem stomatologa je navodit spravné hygienické navyky,
resit komplikace, které nemoc pfindsi (zubni ndhrady, rovnatka, vhodnou sanaci chrupu).

Déti s EB trpi zubnim kazem a nemocemi mékkych tkani dutiny Ustni stejné jako déti
zdravé, ale jejich osetfovani je mnohem sloZitéjsi a spojené s vétsi bolestivosti. Sklovina
zubU je stejného embryondiniho pdvodu jako klze, a tak mohou byt zuby vyvojové
postizené. Prijem potravy soustavné namaha kiehké sliznice dutiny ustni, rtG a jazyka,
proto je velmi ztizené otevirani Ust a takrka Uplnd nepohyblivost jazyka. Kasovita strava
s vysokym obsahem cukru snadno ulpivad na zubech a pfi nedostate¢né hygiené dojde
rychle ke vzniku kazd.

Prvni kontakt se stomatologem je pfi zafazeni ditéte do EB Centra. Vék ditéte zde
nerozhoduje. Preventivni prohlidka kazdych 6 mésict je provadéna po dohodé v pripadé,
Ze neni moznd v misté bydlisté pacienta.

Vcasnd rada a osSetfeni mohou ochrénit pacienty s EB pied nepohodlim, bolesti
a trapenim.

MUDr. Michaela FRIEDOVA
Stomatologicka ambulance:

Ordinacni hodiny: pondéli-patek 8.00-14.00 hodin
Misto: zubni ambulance

Poliklinika Brno-Lesnd

Halasovo nam. 1, 638 00

Objednani: telefonicky

Kontakt: T: 548 222 206
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Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

ANESTEZIOLOG A ALGEZIOLOG

Anestesiolog doporucuje pacientdm vhodné lékové formy k tlumeni bolesti pfi
osetfovani ran v domdci péci a u zdkrokd v nemocnici. Na webovych strankach EB Centra
www.ebcentrum.cz jsou uvedena pravidla Setrné celkové narkézy u pacientt s EB.

Velky diraz je kladen na lé¢bu akutni (pooperacni) i chronické bolesti spojené s timto
onemocnénim. Chronickd bolest vyZzaduje navic komplexni lékafsky pfistup. Celkovému
obrazu dominuje zména chovani nemocného, ktery je depresivni, podrazdény, unaveny,
zeslably a mulze se citit tézce invalidnim. Velmi ¢asto se jedna o vysledek slozitého procesu
transformace pravé pulvodni nelé¢ené nociceptivni bolesti do ,bolesti nenociceptivni’,
kterd spocivéd v kognitivnim zpracovani pocitu bolesti a jeho afektivné motivacnich
dusledcich.

MUDr. Dagmar KREJCi

Ambulance lécby bolesti:

Ordinacni hodiny: streda 8.00-15.00 hodin

Misto: ambulance v rdmci Kliniky détské anestezie a resuscitace

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: telefonicky na T: 532 234 698

Telefonickd konzultace je moznd kdykoli v pracovni dobé na T: 532 234 698

Kontakt: T: 532 234 698 | dkrej@post.cz
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KLINICKY GENETIK

Lékarska genetika je preventivni interdisciplindrni obor moderni mediciny, ktery nabizi
genetické konzultace a genetickd laboratorni vysetfeni rodindm, ve kterych se narodil
pacient s dédi¢cnym onemocnénim, tedy i s Epidermolysis bullosa congenita (EB).

Jako je specifickym rysem genetické choroby jeji tendence vyskytovat se v rodiné
opakovanég, je specifickym rysem klinického genetika, Ze se zaméfuje nejen na
plvodniho pacienta s EB, ale také na dalsi ¢leny jeho rodiny, a to soucasné, minulé
i budouci. Pomaha pacientovi a jeho rodiné pochopit podstatu a pficinu nemoci a také
snizit riziko opakovani nemoci v rodiné. Ukolem klinického genetika v tymu EB Centra
je vysvétlit princip dédi¢nosti nemoci, moznosti genetického testovani a také objasnit
vysledky molekuldrné genetického vysetieni — DNA analyzy. Klinicky genetik na zakladé
laboratornich testd informuje rodinu o typu dédic¢nosti EB v rodiné a o moznostech,
jak predejit opakovani stejného onemocnéni v rodiné (genetickd prevence). Pro prvni
genetické laboratorni vysetfeni (DNA analyzu) je obvykle nutny odbér krve pacienta
a jeho rodi¢li. Konzultaci s klinickym genetikem nabizime co nejdfive po vysloveni
podezieni na EB u pacienta, souc¢asné se zahajuje molekuldrné genetické vysetfeni.
Klinicky genetik na zdkladé vysledku DNA analyzy vysvétli rizika opakovaného vyskytu
nemoci v roding, moznosti preventivniho vy3etfeni pfibuznych a také moznosti vysetfeni
prenatalnich nebo preimplantacnich. Tato vySetieni pak poméha rodiné také zorganizovat
a realizovat.

prim. MUDr. Renata GAILLYOVA, Ph.D.

MUDr. Jana SOUKALOVA

Ambulance lékaiské genetiky

Ordina¢ni hodiny: prim. MUDr. Renata Gaillyova, Ph.D.

pondéli 8.00-12.00 hodin, 13.00-14.00 hodin | utery, ¢tvrtek 8.00-12.00 hodin
Ordinaéni hodiny: MUDr. Jana Soukalova

pondéli, streda, patek 8.00-12.00 hodin

Misto: budova G, 3. nadzemni podlazi, Oddéleni Iékarské genetiky

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Objednani: nutné predem telefonicky

Kontakt: T: 532 234 490 | gaillyova.renata@fnbrno.cz | soukalova.jana@fnbrno.cz



Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

GYNEKOLOG

Gynekologicka péce pro pacientky EB Centra FN Brno je zajisténa na Gynekologicko-
porodnické klinice FN Brno. Kromé bézného poradenstvi u pacientek s EB je nedilnou
soucdsti i realizace neinvazivni a invazivni prenatdlni diagnostiky v Centru prenatdlni
diagnostiky GPK FN Brno. Pracovisté spolupracuje s Oddélenim lékaiské genetiky FN
Brno a CMBGT IHOK FN Brno. Provadi rutinné screeningova vysetfeni v téhotenstvi,
specializovana ultrazvukova prenatdlni vysetieni plodu i odbéry choria nebo plodové
vody pro potieby prenatalni DNA analyzy EB. Prenatdlni diagnostika mtze byt vyuzivana
jak pro rodiny s EB u predchoziho ditéte nebo jednoho z rodicd, tak pro jejich dalsi
pfibuzné se zvysenym rizikem EB u plodu. Pro EB pacientky je zajisténa specializovana
péce pri porodu. Na GPK FN Brno Ize také ziskat potiebné informace o moznostech
asistované reprodukce a preimplantacni genetické diagnostiky EB, pfipadné vyuzit
Centrum asistované reprodukce FN Brno v pfipadé planovani umélého oplodnéni.

MUDr. Romana GERYCHOVA

Misto: Gynekologicko—porodnickd klinika LF MU a FN Brno
FN Brno — Porodnice, Obilni trh 11

Objednani: nutné predem telefonicky

Kontakt: T: 532 238 401 | gerychova.romana@fnbrno.cz
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Strucny privodce (nejen) pro lékare

PSYCHOLOG

Psycholog zajistuje péci o pacienty s EB a jejich rodiny po psychické strance, ktera se
vyrazné spolupodili na celkovém stavu pacienta.

Péce je poskytovana formou psychologického poradenstvi (hledani optimalniho
zpUsobu, jak zvladnout obtize, které se v pribéhu zivota ditéte objevily - jak si poradit
surcitou situaci, jak s ditétem hovofit o jeho nemoci, v pfipadé neobvyklého chovani ditéte,
atd.) nebo psychoterapie (pUsobeni na prozivani ¢i chovani prostfednictvim rozhovoru
zalozeném na dUivéfe, otevienosti a individualni aktivité).

Castymi tématy jsou: potize v matefské nebo zakladni 3kole, potize s vylu¢ovanim,
osamostatnovani se od rodicu, Gnava nebo nechut k Iécebné péci, navazovani vztah(
a podobné.

Mgr. Kldra DVORAKOVA

Misto: Kontaktni mistnost DEBRA CR

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Kontaktni hodiny: kazdé pondéli od 9.00-13.00 (po predchozi domluvé)
Dalsi misto: Soukroma psychologickd ambulance, Pekafska 7, Brno, 2. patro
Kontaktni hodiny: dle pfedchozi domluvy

Objednani: na obé mista nutné predem telefonicky nebo e-mailem

Kontakt: T: 731 442 267 | klara.dvorakova@debra.cz
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Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

SOCIALNi PRACOVNICE

Sociélni pracovnice z DEBRA CR jsou sou¢asti tymu EB Centra a zajistuji tak skvélou
provazanost téchto dvou subjekt. Komunikuji s pacienty s EB a jejich rodinami, ale téz
se specialisty EB Centra. Socialni pracovnice DEBRA CR zprostfedkovavaji pacientdm s EB
nové informace z oblasti davek socialniho zabezpeceni a ¢innosti socialnich sluzeb v CR,
propojuji v pfipadé zajmu pacienty a rodiny s EB, a to z divodu moznosti pfedani cennych
praktickych zkusenosti a sdileni starosti i radosti souvisejicich s onemocnénim. V dobé
hospitalizace pacientli na nékterém z oddéleni FN Brno se stavaji prostfedniky i partnery
zdravotnikud EB Centra.

Odborné socialni poradenstvi je registrovanou sluzbou DEBRA CR, z. U., splhuje
podminky pro registraci socidlnich sluzeb podle § 79 zdkona o socialnich sluzbéch
¢. 108/2006 Sb. Poradenstvi je vyuzivano klienty i jejich rodinnymi pfislusniky na zakladé
jejich zajmu.

Forma poskytovani je ambulantni a terénni. Misto poskytovani je DEBRA CR, FN
Brno, Cernopolni 9, 613 00 Brno. Terénni sluzba je poskytovéna dle potfeb uzivatel(i
(v pfirozeném prostredi uzivatell sluzeb). Pracovnice navstévuji uzivatele v domacnostech
na zakladé jejich zadosti a potieb.

Mgr. Pavlina MARKOVA

Kontaktni hodiny: pondéli, streda a ¢tvrtek 8.30-16.00 hodin
Gtery 8.30-15.30 hodin

Objednani: NUTNE viechny dny kromé pondéli

Misto: kontaktni mistnost DEBRA CR, budova K, pfizemi

FN Brno — Détska nemocnice, Cernopolni 9

Kontakt: T: 773 682 299 | pavlina.markova@debra.cz
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Strucny privodce (nejen) pro lékare

HISTOPATOLOG

Histologickd diagnéza je podminéna sprdvnym odbérem vzorku klze, Setrnym
zpracovavani materidlu a zkusenostmi histopatologa. Dva vzorky odebraného materialu
jsou vysetifeny elektronovym mikroskopem a imunohistochemickymi metodami -
pomoci protildtek proti jednotlivym komponentdm dermopeidermdlni junkce, které
vedou spole¢né s klinickymi udaji k stanoveni typu EB a vylouceni jinych puchyfnatych
onemocnéni u déti. Molekuldrni biolog pak vychdzi z takto stanovené diagnézy.

MUDry. Jitka KYCLOVA

Kontaktni hodiny: pondéli-patek | 8.00-15.00 hodin
Misto: Ustav patologie

FN Brno-Bohunice, Jihlavska 20,

Kontakt: T: 532 233 083 | kyclova.jitka@fnbrno.cz
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Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

MOLEKULARNI GENETIK

Molekuldrni genetika je védni obor, ktery se zabyva diagnostikou dédi¢nych
onemocnéni na molekuldrni drovni. Jejim cilem je odhalit poruchy v sekvenci DNA,
které vedou k chybné genetické informaci a k nasledné manifestaci onemocnéni. DNA
diagnostika u rodin s EB probihd metodou sekvenovani nové generace, umoziujici
analyzu vsech znamych gen(, spojenych s timto onemocnénim, soucasné. U pacientl
potvrdi s kone¢nou platnosti klinickou diagnézu a u rodinnych pfislusnik dokaze odhalit
pfenase¢e onemocnéni do dalsich generaci. V neposledni fadé Ize tuto metodu vyuzit
v prenatélni diagnostice.

K vysetteni je zapotiebi jednordzovy odbér asi 5 ml krve.

Molekuldrné genetické vysetieni zajistuje Centrum molekularni biologie a genové
terapie, IHOK, FN Brno.

RNDr. Lenka FAJKUSOVA, CSc.

Mgr. Lenka KOPECKOVA, Ph.D.

Kontaktni hodiny: v pracovni dny 7.00-15.30 hodin

Misto: pavilon L, 2. n. p., Centrum molekuldrni biologie a genové terapie, IHOK
FN Brno - Détska nemocnice, Cernopolni 9

Kontakt: T: 532 234 625 | fajkusova.lenka@fnbrno.cz
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Strucny privodce (nejen) pro lékare

Co je DEBRA CR a v éem muize pomoci?
Léka¥i v EB Centru tzce spolupracuji s charitativni organizaci DEBRA CR.

Charitativni organizace DEBRA CR, z. 0. byla zalozena v roce 2004. Je ¢lenem
mezinarodniho uskupeni DEBRA INTERNATIONAL. Organizace DEBRA na celém svété
podporuji lidi se vzacnym puchyinatym onemocnénim Epidermolysis bullosa congenita
(EB) — v Cesku nazyvanym NEMOC MOTYLICH KRIDEL.

Poslani a cile DEBRA CR

Poslanim DEBRA CR, z. G. je zvy3ovat kvalitu Zivota lidi trpicich nemoci motylich kfidel
a jejich rodindm. Snazime se zapojovat lidi s EB do plnohodnotného zivota.

Nasimi aktivitami usilujeme o to, aby nemocni a jejich rodiny dokazali celit tizivé
ekonomické situaci, psychickym a socidlnim problém0m, jez vyplyvaji ze zaludnosti tohoto
onemocnéni.

Cilem ¢&innosti DEBRA CR, z. 0. je pomoci prosazovat a hajit zajmy lidi s nemoci EB,
popfipadé jejich rodin. Zabezpecovat jejich informovanost a spolupracovat s vladnimi,
krajskymi a dalsimi institucemi.

laickou i odbornou verejnost.

Veskeré sluzby a socialni poradenstvi jsou poskytovany zdarma.
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Epidermolysis bullosa congenita (EB) a EB Centrum CR

Svym klientiim DEBRA CR nabizi:

® Sdruzovani lidi s EB a rodin, kde zije takto nemocny ¢len

®  QOsobnia individudini pfistup

®  (Odborné socialni poradenstvi

® \lyzivové poradenstvi

® Psychologickou podporu

®  Pfimou finan¢ni podporu a pomoc nemocnym s EB prostiednictvim verfejné sbirky
® Realizaci projektt pro lidi s EB

® Sifeni osvéty o onemocnéni EB

DEBRA CR sidli ve FN Brno pf¥i Détském koznim oddéleni Pediatrické kliniky a uzce
spolupracuje s klinickym EB Centrem. Propojeni klinického EB Centra s DEBRA CR je pro
pacienty s EB velmi efektivni a nezbytné. Neméné duleZitd je i vzajemna propojenost
s ostatnimi odborniky - pediatry, reviznimi lékafi apod.

Cilem této brozurky je podat zakladni informaci Iékafim o onemocnéni epidermolysis
bullosa congenita, smyslu EB Centra a DEBRA CR. Sou¢asti brozurky jsou kontakty na
jednotlivé specialisty. Budeme velmi radi, pokud obsah brozurky prohloubi spolupraci
mezi lékafi z mista bydlisté pacienta se specialisty EB tymu, nebot spolecnym cilem je
pomoc pacientdm s EB a jejich rodindm v jejich nelehkém osudu.

Ing. Pavel MELICHAREK | feditel organizace

Misto: DEBRA CR | FN Brno - Détska nemocnice, Cernopolni 9

Kontakt: 773 467 898 | pavel.melicharek@debra.cz
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