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Rahmetli annem Fatma Metin’e
Kelebek hastalarimiza ve Ailelerine
Kelebek hastalarina hizmet veren
tiim saglk ¢alisanlarina..
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ONSOz

Epidermolizis biilloza (EB) hastalarinin derileri tipki bir kelebegin kanadi gibi narin ve
kirilgan oldugu icin diger bircok Ulke dilinde oldugu gibi halkimizca da“Kelebek Has-
talig1” olarak adlandirnimistir. Anne ve babadan aktarilan genetik bozukluklar netice-
sinde ortaya ¢ikan bu durum cok sayida gene bagl toplam dort ana tipte ve hafiften
cok agir formlara deg@isen otuzdan fazla klinik alt tipe sahip nadir hastaliklardan biridir.

En sik tutulan organ deri oldugu icin tani ve tedavisi tibbin deri ve ziihrevi hastaliklar
bransi uzmanlari tarafindan yonetilmektedir. Bununla birlikte hastaligin etkisi hastalarin
bagka bircok organini ve gelisimini etkilemekte, dogasi geregi dmiir boyu stirmektedir.
Bu nedenle hasta ile ailelerini tibbi, psikolojik, sosyal ve ekonomik bakimdan ¢ok yonlu
olumsuz etkilemekte; yasam kalitelerini 5nemli dl¢tide duisiirmektedir.

Hastaligin genetik kokenli ve ¢ok sayida alt tiplerinin bulunmasi nedeniyle 6zellikle
siddetli seyreden tiplerinde taninin ortaya konmasi, hastaligin dogrudan yada dolayl
sekilde yol actigi diger sorunlarin ¢éztimi de gesitli gliglikler icermektedir. Bu sebeple
EB hastaligi ile ytirGtulen miicadele saglik hizmeti calisanlari icin de ok zor olup bilgilen-
dirilmis bir aile ve toplum ile devlet destegi gerektirmektedir.

Sonuglarinin ¢ok ciddi ve dramatik olmasina ragmen az gériilmesi nedeniyle ye-
tim hastalik stattistinde bulunan EB hastaligi tibbi gelismeler ve egitimin yayginlasma-
s, EB toplulugunun global ¢abalari ve goniilliilerin destekleriyle sahiplenilip ge¢mise
oranla daha iyi bir konuma gelmistir. Biz, bir grup deri ve ziihrevi hastaliklar uzmani
sorumluluk bilinciyle hareket ederek hem diinya genelindeki gelismelere katkida bu-
lunmak hem de lilkemizde EB hastaligina ait cesitli sorunlara da el atmak ve sorunlara
¢6ziim bulmak istedik.

Bu amagla 2016 yilinda Tiirk Dermatoloji Dernegi biinyesi altinda EB Calisma Gru-
bunu kurarak calismalara basladik. Ulkemizde EB hastaligina sunulan saglik hizmet-
lerinin gelistirilmesi ve mevcut sorunlarin ¢éziimiine yoénelik gesitli calismalar yaptik.
Yasanan sorunlardan elde edilen tecriibelerden, basili ve sosyal medyada yer alan
haberlerde gérdiigiimiz Gizere tilkemizdeki en buyk iki eksikligin devlet, toplum ve
saglik personeli arasinda hastaliga iliskin bilgi eksikligi bulunmasi ve yiritilen miica-
delede multidisipliner bir yaklagimin kurulamamis olmasiydi.

Gruptaki ¢ok yonli calismalarimiz icinde egitim 6ncelikli hedeflerimiz arasinda
yer almaktaydi. Oncelikle bilgiyi yayginlastirmak ve hastaliga coklu brans yaklagimi-
ni kurup gelistirmek amaciyla hastalikla ilgili diger branslardan meslektaslarimizi da
yanimiza alarak hekimler icin ¢ok genis kapsamli tibbi bir kitap yazmayi planladik ve
tamamladik. Bu kitaba dayali olarak &ncelikle hastalarimiz ve aileleri basta olmak tizere
toplumda ilgili diger kesimi bilgilendirip EB hastaligi ve hastalarin bakim konusunda
pratik bilgileri sunmak amaciyla bu kitabi hazirladik.

Degerli vakitlerinden zaman ayirarak bu kitabin boltimlerini yazan tim meslek-
taslarima ve istanbul Tip Kitabevleri, 6zellikle tiim destekleri icin yayinevi sahibi ismail
Sahine ve grafiker Sevval Giilkoken'’e tesekkirlerimi sunarim. Hastalarimiza, ailelerine
ve halkimiza yararli olmasini diliyorum.

Prof. Dr. Ahmet Metin
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Yazar: Prof. Dr. Ahmet Metin

EPIDERMOLIZIS BULLOZA (KELEBEK HASTALIGI)
TOPLULUGU NEDIR?

Yabanci kaynaklarda “Epidermolysis Bullosa Community” olarak sik¢ca bahsedilen
epidermolizis biilloza toplulugunu tam olarak tarif edebilmek icin 6ncelikle toplu-
luk kelimesinin sozliik anlamini ele almak gerekir.

Topluluk kelimesi yerli ve yabanci sézliiklerde belirli 6lgttler bakimindan bir-
birine yakin, kendisini icinde bulundugu daha genis toplumdan bir yonuyle farkli
olarak algilayan ya da niteleyen; aralarinda 6rgiitlesme baglari ve karsilikli gérevler
bulunan bilingli bireylerden olusan toplumsal kiime, 6bek, cemiyet olarak tanim-
lanmaktadir. Burada Uyeleri birbirine baglayici 6zellikte yiiksek diizeyde biitlinles-
mis olan olcutler ortak mekan, duygular, dil, din, irk, kiltir, hedef, ¢ikar, hastalik
ve benzeri sorunlar gibi unsurlar yer alir. Topluluklar dogal egilimlere degil, belirli
ereklere ulagmak icin isteyerek kurulur, istenildiginde ya da ihtiya¢ kalmadiginda
dagilabilir.

Avrupa'da iki bin kisi arasinda bir bireyde goriilen, genel niifusa kiyasla daha az
sayida tani konulan hastaliklar; “nadir hastalik” olarak tanimlanmaktadir. Nadir has-
taliklar bireylerin ve ailelerin yasam kalitesini, psikososyal uyumunu, ruh saghgini,
sosyal cevreyle olan iliskilerini ve is yasamindaki islevselligini dnemli dlclide etki-
lemektedir. Kelebek hastaligi olarak da bilinen epidermolizis billoza (EB) da nadir
hastaliklardan biridir. Bircok nadir hastalik gibi genetik bozukluklara bagli sekilde
ortaya cikar ve yasam boyu devam eder. Hastaligin dogal siirecinin neticesi ayrica
tibbi stireclerde yasanan zorluklara, psiko-sosyal ve ekonomik bakimdan karsilasilan
glcliklere bagh olarak yasam kaliteleri de belirgin 6l¢lide azaltir.
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Epidermolizis biilloza toplulugu da Kelebek hastaligini bizzat yasayan hasta bi-

reyler, aileleri veya bakimini Ustlenen insanlardan olusur. Bu toplulugun ortak 6l¢i-
tl EB hastaligidir. Hastaliktan etkilenen bireylerin ve ebeveynlerin yasam kalitesini
artirmak ve hastalik yikinu hafifletmek adina birtakim faaliyetlerde bulunurlar. Bu
amagla hastaliga iliskin dogru olan bilgi birikimi ve tecriibelerin paylasilmasi, psiko-
sosyal destek ve dayanismanin kurulmasi, tanisma ve yardimlasmanin saglanmasi,
saglik hizmetinin kalitesinin artiriimasi, tedaviye erisimin yayginlastiriimasi icin sivil
toplum kuruluslari kurabilirler. Boylece hastaligin farkindalginin artiriimasini, or-
tak sorunlarin genel topluma, saglik idaresine ve diger devlet organlarina cesitli
yollardan anlatiimasini, hastalikla miicadelede gerekenlerin belirlenip yapilmasini,
tedaviye erisim ve geri 6deme sorunlarinin diizeltilmesini, bu amacla gerekli ¢a-
lismalarin yuriuttimesi ya da desteklenmesini saglayabilirler. Ayrica fon toplayarak
saglik profesyonellerini ve EB hastaligina iliskin arastirmalari destekleyebilir hasta-
likla mticadele icin destek taleplerinde bulunabilir, hedeflerine yonelik her tirli
atilmasi gereken adimlari belirleyip ydritebilirler.

KAYNAKLAR

1. https://www.dictionary.com/browse/community

2. https://www.collinsdictionary.com/dictionary/english/community

3. https://www.oxfordlearnersdictionaries.com/definition/american_english/commu-
nity

4. http://www.orpha.net/national/TR-TR/index/nadir-hastaliklar-hakkinda/

https://youtu.be/MZmwlZe7e_M

6. Pak, D. M. Nadir hastaliklarda sosyal hizmetin rolti. Saglik ve Toplum 27.3 (2017): 3-13.
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Yazar: Dog. Dr. Hamdi Ozcan

KELEBEK HASTALIGINDA KOLEKTIF BiLINC, DEBRA VE
KELEBEK EVLERI

Epidermolizis biilloza (EB) toplulugu; hastalar, hasta yakinlari, hasta bakimini Gistle-
nenler, tedavilerini yapan hekimler, hemsireler, diger yardimci saglik personelleri ve
sosyal danismanlardan olusan biiyik bir sosyal yapidir. Bu yapi icindeki kisiler arasi
iletisimi ve yapilacak isleri organize edecek sivil toplum kurulusuna ihtiya¢ duyul-
masi kaginilmazdir. EB toplulugu icin kaliteli saglik ve yeterli destek hizmeti verilen
llkelere bakildiginda saglik hizmetlerinde devlet kurumlarinin yani sira sivil toplum
kuruluslarinin (STK) da ¢ok 6nemli rol Ustlendigi gordiliir. Bunlar sosyal baglantilari
araciligiyla bulduklarn destekler ve kurduklart mekanizmalarla EB hastalarina sunu-
lan saglik hizmetinde talepler olusturup yardim ederek, hasta kaydi ve takiplerini
yaparak, hastalar ve aileleri icin verilen hizmetlerin daha kaliteli, diizenli yapilmasi-
nive yayginlasmasini saglarlar. Ayrica hastalik hakkindaki gelismeleri tlkeler bazin-
da ve kiresel olarak yakindan takip edip bilginin tretiminde (bilimsel arastirmalara
hasta temini, maddi destek, toplantilar, yayinlar vb.), yayilmasinda (hasta ve aile
egitimleri, iletisimleri, sosyal programlar vb.) ve toplumsal farkindaligin olusmasin-
da katki saglarlar. Kitabin bu bélimde 6ncelikle STK'larin fonksiyonlarina deginile-
cek, bunlarin en gelismisi olan ve bir¢ok tlkede faaliyet gosteren DebRA hakkinda
bilgi vermeye calisilacak, goérev alanlarindan ve fonksiyonlarindan bahsedilecek ve
son olarak tilkemizdeki durum ele alinacaktir.

DebRA

ilk DebRA grubu, 1978 yilinda ingiltere’de cocuklari EB hastasi bir grup ebeveyn
tarafindan kurulmustur. Bir rivayete gore dernegdin kurulusunda 6nciliik eden
Phyllis Hilton'un Epidermolizis Biilloza hastasi kiz cocugunun adi “Debra” oldugu
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icin bu ismi almistir. Genelde kabul edildigi tizere Distrofik Epidermolizis BuIIoza
Research Association (Arastirma Dernegi) kelimelerinin ilk harflerinden olusan
kisaltma isim olarak bilinir. Mitevazi kurulusundan yaklasik 43 yil sonra, DEBRA
onemli dl¢lide biylime kaydetmis, yayginlasmis ve uluslararasi nitelik kazanmis-
tir. Bugtin EB hastalarinin ve ailelerinin yasam kalitesini iyilestirmek icin calisan,
farkh tlkelerde yaklasik 50 ulusal DebRA grubu mevcuttur.

Ortak amacglari paylasan ve benzer faaliyetler yiriten bu gruplarin, birlikte
calisarak tek basina calisan her bir gruptan daha fazlasini basarabildigi asikardir.
DebRA Avrupa, 1992 yilinda kurulmustur ve 2008'de uluslararasi bir sivil toplum
kurulusu kimligi kazanmistir. Kurulusundaki temel amag, uluslararasi hasta top-
lulugu, hasta destek ve farkindalik gruplari, saghk uzmanlari, arastirmacilar ve
endustrinin is birligi icinde, EB'den etkilenen herkesin yararina olan faaliyetleri
kuresel bir is birligi diizeni icinde koordine etmektir.

DebRA Misyonu;

EB ile yasayanlarin yasamlarini iyilestirmek icin hastalar, saghk ve sosyal bakim uz-
manlari, arastirmacilar, STK'lar ve ulusal hukiimetler arasindaki uluslararasi is birli-
gini tesvik ve koordine ederek, EB tiplerinin tamamini tedavi edebilecek ve tam bir
iyilik saglayacak tedaviler bulmaktir.

DebRA'nin Amaclari;

1. Uluslararasi DebRA gruplari arasinda bulunan iletisimi gelistirmek ve destekle-
mek.

2. EBbakimiigin eniyi uygulamalari gelistirmek, tesvik etmek ve profesyonellerin
bilgilerini artirmak.

3. EB'yidahaiyi anlamak, etkili tedaviler bulmak ve her tiir EB icin tedaviler gelis-
tirmek Uzere uluslararasi arastirma cabalarini koordine etmek.

4. Hastalarin belirtilerini rahatlatacak veya tam iyilik olusturacak tedaviler ge-
listirmek icin calisan endustri ve akademisyenlerle yakin is birligi ylritmek;
seklinde tanimlanabilir.

DebRA Neler Yapiyor?

EB arastirmalari takibi, EB hastalarinin kayitlarinin yapilmasi, takipleri ve iyi kli-
nik uygulamalara erisimleri, gelismekte olan iilke desteklerinden faydalanmalari,
hibeler bulunmasi ve kullanilmasi, DEBRA imkanlari ve EB ile ilgili diger etkinlik-
lerden, uluslararasi projelerden haberdar edilmesi, gereginde faydalanmasi, tiye
gruplarla iletisim ve is birliginin kurulmasi, tesvik edilmesidir.

Bunlara kisaca bakacak olursak:

EB ARASTIRMALARI: DebRA gruplari, EB Toplulugu tarafindan éncelikli olan ihti-
yag ve taleplere dayali projelere yatinm yapan diinya ¢capinda EB arastirmalarinin
onde gelen fon saglayicisidir. DebRA otuz yili askin stiredir yaptigi yatinmlar ile
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EB'deki bircok kesfi desteklemis ve daha fazla arastirma ve denemelerin yapilma-
sini saglamistir.

EB HASTA KAYDI: DebRA gruplari, uluslararasi bir EB hasta kaydi gelistirmek ve sir-
dirmek icin is birligi yapmaktadir. Kayitlar saglk calisanlarinin EB'nin demografik
ozelliklerini daha iyi kavramalarina, EB hastaligina iliskin yapilacak planlama ve pro-
jelere arastirmalarla kanit saglamasina, gelistirilmesine ve bunlar i¢in gonilli hasta
teminine imkan verir. Boylece nadir rastlanan hastalikta yeterli sayida hasta verileri
saglanarak daha dogru ve giivenilir kanitlar elde edilir.

iYi KLINIK UYGULAMA: DebRA gruplarindan saglanan fonla birlikte 300'den fazla
klinik ve hasta génulliniin yardimiyla, EB icin iyi klinik uygulama kilavuzlarinin olus-
turulmasini koordine etmektedir. Bu kilavuzlar, uluslararasi diizeyde en iyi bakim
standartlarini saglamada hayati 6nem tasimaktadir. Bu kilavuzlardan elde edilen
tecriibeler ile, hastalar igin pratik 6neriler ve bilgilendirme grafikleri olusturulmustur.

GELISMEKTE OLAN ULKE DESTEK GRUBU: DebRA organizasyonunun bulunma-
digi ve klinik bilginin ¢ok az oldugu veya hi¢ olmadigi herhangi bir tlkede EB'den
etkilenen kisilerden (EB hastalari, aileleri ve saglik uzmanlari) gelen bilgi ve yardim
taleplerine yanit veren kiiresel bir organ olarak fonksiyon gordr.

GELISTIRME TESVIKLERIi: Siirekli mesleki gelisim, EB ile ilgilenen uzmanlarin ve
diinya ¢apinda EB bakimi ve arastirmalarinin ylksek standartlarini strdiirmede
hayati bir rol oynar. EB profesyonellerinin bilgi ve becerilerini arttirmak amaciyla
DebRA gruplari tarafindan finanse edilen egitim toplantilari koordine edilir. Ayrica,
tiye gruplarina kendi projeleri ve faaliyetleri icin finansmani saglamak tizere hibeler
saglamaktadirlar.

DebRA VE EB iLE iLGiLi ETKINLIKLER: Uluslararasi DebRA diizenli olarak egitim ve
bilgilendirme etkinlikleri diizenlemektedir. DebRA EB hastaliginda klinik bakimi ve
tedavide olan gelismeleri paylasmak tizere Gyelerini, bilim adamlarini, arastirmaci-
lari, saglik uzmanlarini, EB hastalari ve ailelerini, bir araya getirmektedir.

Yukarida gortildtigi gibi DebRA; hasta, hasta yakini, doktorlar, EB tedavisinde
rol oynayan diger calisanlarin bilgi ve birikimlerini arttirmak, arastirmalarin yapi-
labilmesi icin finans saglamak ve yapilacak arastirmalarin koordinasyonunda rol
oynamak icin hizmet vermektedir.

Dinyada EB tedavisi konusunda 6nde yer alan, EB tedavisi yurtiten hemen
tim kliniklere érnek olusturan Avusturya'daki duruma g6z atildiginda tipki tlke-
mizde oldugu gibi Avusturya'da da EB hasta tedavileri yillarca daha ¢ok deri ve
cocuk hastaliklari uzmanlari tarafindan ytrittulmus, oncelikle deri yaralarinin teda-
visine yonelik yaklagimlar yapilmistir.

Hastalardaki gen bozuklugu neticesi yapimi bozulan proteinler sadece deride
degil goz, agiz, yemek borusu, barsaklar, Grogenital sistem, solunum yollari mu-
kozasi basta olmak lizere diger bazi i¢ organlarin da yapi bitiinltgind saglar. Di-
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Jer bazi organlari da etkilemesi nedeniyle EB multisistemik bir hastaliktir. Aikgasi &
hastalarin deri diginda birgok sisteminde sorun gortlebilecedi icin tedavilerine de
multidisipliner yani ¢ok bransli bir yaklasim gerekir.

DebRA Avusturya EB hastalarinin ve ailelerinin yasadiklari bu sorunlara ¢éziim bul-
mak amaciyla 1995 yilinda kurulmustur. Kurulusunda EB hastalari ve yakinlari ve onla-
rin tedavisi icin hizmet edenler yer almistir. Ardindan fon olusturmak icin kampanyalar
yapmaya baglamistir. EB hastalarinin derileri kelebekler gibi hassas ve kirilgan; yasam
sliresi de kisa oldugu icin kampanyalarinda “Kelebek Cocuklar” sozciiklerini kullan-
mislardir. Bu isimlendirme toplumlari cok etkilemis ve EB hastalig kelebek hastaligi adi
ile anilir olmustur. EB Avusturya'nin bu etkili kampanyasi sayesinde elde edilen fonla
Salzburg'da bulunan EB evi 2005 yilinda agilmistr.

Bu klinikte hastalarin bakimi ve tedavileri, bilimsel arastirmalar, hastalar, hasta
yakinlar ve saglik calisanlarinin egitimi gergeklestirilmektedir. EB evinde hastalarin
muayenelerinin yapildigi EB poliklinigi, hastalarin tiim branslar tarafindan giin icinde
tim muayenelerinin gergeklestigi EB klinigi, tanilarinin konulabilmesi icin gerekli la-
boratuvar, daha iyi tedavilere ulasmak icin arastirma laboratuvari ve iligkili her brans-
tan hekim ve hemsirelerin de egitimlerinin ytrGttldigi akademi kismi bulunmakta-
dir. Cok iyi bir teskilatlanmayla yapilan bu ¢alismalar kisa zamanda meyvesini vermis
ve diinyada 50'den fazla llkede DebRA teskilati bulunmasina ragmen, uluslararasi
merkez Avusturya olmustur. DebRA Avusturya bu merkezin giderleri icin yilda 500
000 Euro'dan fazla destek toplamaktadir.

Sosyo-ekonomik bakimdan tilkemize benzeyen Meksika'da kurulus karari 1994
yilinda alinmasina ragmen, DebRA Meksika ancak 1998 yilinda kurulmustur. Amagla-
r uluslararasi DebRA ile paralel sekilde; hastalarin medikal bakimlarinin saglanmasi,
genetik danismanlik hizmetinin verilmesi, hasta ve hasta yakinlarina egitimi, EB has-
talarinin birbirleri ile iliski icinde olmalari ve bilgi paylasiminda bulunmalari, saglk
calisanlarinin birlikte hareket ederek arastirmalarin ve yeni tedavi yaklasimlarinin
gelistirilmesine katki ve son olarak toplumda ve saglik hizmeti verenlerde hastalik
hakkinda farkindalik olusturmak seklinde tanimlanabilir. DebRA Meksika, DebRA,
ingiltere, Amerika, Avusturya ve Uluslararasi DebRA'nin destekleriyle 4 ayri faal mer-
kezin kurulmasini saglamistir.

Bugiin uluslararasi DebRA ya kayitli 50 civarinda ulusal grup bulunmaktadir.
Ulkemizde DebRA ile temasa gecilip benzer organize yapilar kurulmak tizere tem-
silcilik alinmis ancak dogru yonetilemedigi icin Uluslararasi DebRA tarafindan tem-
silciligi ve taninirhdi iptal edilmistir. 2021 yilinin son ¢eyreginde ise yeniden taninir
hale gelmistir.

Ulkemizde EB hastalarina ve yakinlarina daha iyi hizmet verebilmek icin bizler
neler yapabiliriz.

1. EB hastalari, hasta yakinlari ve EB hastalarina hizmet veren bireyler bir araya
gelmeli, iyi sekilde organize olmalidir.

2. Mevcut STK daha seffaf ve fonksiyonel bir tiiziikle yapi ve yonetimde degisiklige
gitmeli, bu amacla gerekirse yeni STK'lar (dernek, vakif) kurulmali; amag, hedef
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ve faaliyet alanlari Uluslararasi DebRA'ya paralel olmali, aykirilik icermemelidir.
Uluslararasi DebRaA ile iletisime gecilerek DebRA Tiirkiye temsilciliginin daha
aktif olmasi saglanmalidir.

Toplumda EB hastaligina farkindalik yapici ve artirici medya ve sosyal paylasimlari
yapilmali, gazete yazilari ve televizyonlarda programlar olusturulmalidir.
Dernegin guvenirligi arttinlarak fon saglayici girisimler ve etkinlikler baslatil-
malidir.

Seffaf olan faaliyet ve mali girdi ve cikti raporlari hazirlanmalidir. Ayrica bunlar
her an, herkes tarafindan erisilebilir olarak sunulmalidir.

Elde edilen fonlar diger ulkelerin ulusal DebRA gruplarina benzer sekilde ve
amacina uygun alanlarda kullaniimalidir.

Saglik ve diger devlet otoriteleri ile iletisime gegilerek tilke gerceklerine uygun ve
Avusturya'dakine benzer hasta takibi ve hizmeti yapilan olusturulmalidir.

Yine saglik otoriteleriyle birlikte hareket edilerek EB ile ilgilenecek, hastalarin
tlim tedavi ihtiyaclarini yerine getirecek EB tedavi ekiplerinin kurulmasi talep
edilmeli ve saglanmalidir.

. Bu ekipte yer alacak olan hekim, hemsire ve digerlerinin egitim almalari ve de-

neyim kazanmalari i¢in uluslararasi veya ulusal DebRA merkezlerine g6zlemci
statlistiyle gonderilmelidir.

. Hastalarda genetik, histolojik calismalarla taniyi hastalik tipleriyle birlikte belir-

leyen laboratuvarlara sahip, ileri diizey tedavileri yapabilen merkezlerin kurul-
masl icin ugrasiimalidir.

. Ulusal EB kayit sistemi olusturulmalidir. Ulkedeki tim hastalarin bu sisteme

eklenerek epidemiyolojik ve demografik veriler ortaya konmali bunlarla saghk
otoritesinin gerekli politikalar gelistirmesine yardimci olunmalidir.

. Hastalarin daha iyi ve kaliteli hizmeti almalarina yardimci olunmalidir, bu

amacla hastalarda multidisipliner yaklasimi da tesis icerecek rehberlik sistemi
kurulmalidir.

. Mimkinse EB merkezlerinde yapilacak arastirmalar desteklenmeli ve finans-

man saglanmalidir.

. EB merkezlerinin hastalara, hasta yakinlarina ve diger saglik calisanlarina hiz-

met veren bir merkez haline gelmesi icin katki ve destek sunulmalidir.
Ulkemizdeki EB hastalarinin baska iilkelerde mevcut olan ézellesmis saglik mer-

kezlerine ve bu merkezlerdeki EB evlerine ihtiya¢ duyduklari yillar icinde edinilen
tecriibelerle sabittir. Hasta ve ailelerin daha iyi ve kaliteli hizmet arzusunda olduk-
lari asikardir. Saglik calisanlari da bu baglamda EB hastalarina en iyi hizmeti sunmak
icin yogun cabalar sarf etmektedirler. Ustelik bilgiye erisim ve iletisimin kolayligi ve
yayginhdi sayesinde hasta ve aileleri gegmise oranla daha bilgili ve bilinglidir. Onlarin
hakli ve yerinde talepleri neticesi devlet mekanizmalari ve saglik otoritesi son yillarda
konuya daha fazla ilgi géstermeye baslamistir. EB hastaligi ile ilgili tiim taraflar daha
iyi hizmet talebi ve daha iyi hizmet verme arzusu icinde olduklari icin bu yazida ve
kitapta yer alan hizmetlerin hepsini yapabilme bilgi, birikim ve olanaklarina sahiptir.
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Yukarida belirtildigi gibi EB sistemik bir hastaliktir. Tedavisinin ise sadece deri-

de bulunan yaralarin bakimindan ibaret olmadigi gercegi unutulmamalidir. Ayrica,
hastaligin dogurdugu sorunlara buttinsel olarak yaklasiimali hastalikla miicadele ve
hasta bireylerin tedavisinde multidisipliner bir yaklasim gerektigi bilinciyle ortak ha-
reket edilmelidir. Bir an 6nce DebRA Tiirkiye dnctltiglinde, EB ile ilgili 6zellesmis sag-
lik merkezleri kurulmali, buralarda EB topluluguna tiim diinyayla birlikte glinlimiiz
gerceklerine uygun ve daha organize hizmetler verilmelidir. Boylece bircok hasta ve
ebeveynleri mevcut uluslararasi tedavi gelistirme calisma ve programlarina katilip
yeni ilag ve modern imkanlardan yararlanma olanagina kavusabilirler. Ayrica diinya
genelinde yirtilen EB ile muicadele ve tedavi gelistirme cabalarina tlkemizden de
destek saglanmis olur.

Sonugta, EB; hastalar, aileleri ve bakimini stlenenler gibi hizmet sunanlar icin
de zor ve ek ¢aba gerektiren herkes icin gti¢ bir durumdur. Akilci ve organize mu-
cadele ile hasta bireyler aldiklari, saglik calisanlari sunduklar disiplinli hizmetten
mutlu olup plansizlik ve karmasadan kaynakli sikintilardan uzak, sevkle ve mutlu
sekilde tedaviye istirak eder hale gelecektir. Boylece DebRA Tiirkiye'ye destek fon
saglayicilar bunlarin dogru yerlerde kullanildigini gordikge desteklerini artiracak-
lardir. Henliz yolun basindayiz ve hicbir sey icin ge¢ kalmis degiliz. Gelin birlikte
dogru isler yaparak, yarinlarda kelebek cocuklarimizin en iyi, en kaliteli, en glzel
hizmeti almasi icin katki verelim. Birlikte olursak, kenetlenir birlikte hareket eder-
sek, seffaf bir organizasyonla, cok daha glicli ve cok daha verimli oluruz.
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Yazar: Dr. Ogr. Uy. frem Geng Isik
KELEBEK HASTALIGI (EPIDERMOLIZIS BULLOZA) VE TiPLERI

Epidermolizis biilloza (EB), deride bitiinligu saglayan bazi yapisal proteinlerin
kalitimsal genetik mutasyonlari sonucu gelisen, dogumla birlikte gorilen nadir
bir hastaliktir. Mutasyonlar sonucu hatal tretilen bu yapisal proteinler nedeniyle
deri distan gelen mekanik travmalara karsi oldukca hassas ve kirilgan hale gelir.
Normal bir insanda herhangi soruna yol agmayan tutma, kavrama, basing, carpma
vb. travmalarin ardindan énce deri katmanlari arasinda ayrismalar olusur ve tipki
yanik benzeri bicimde vezikiil veya bul adi verilen ici sivi dolu kabarciklar gelisir. Bu
kabarciklar kendiliginden ya da ilave yeni travmalar ile acilarak yerlerinde iyilesme-
si gli¢ yaralar meydana gelir. EB hastasi bireylerin derisi kelebegin kanatlari kadar
hassas ve kirilgan oldugu icin halk arasinda “Kelebek Hastaligi/Kelebek Cocuklar”
olarak da bilinmektedir. Genetik bir hastalik olmasi sebebiyle, akraba evlilikleriyle
birlikte hastaligin sikhigi artmaktadir.

EB hastaliginin sikligi Amerika Birlesik Devletleri'nde 1 milyon niifusta 11'dir ve 1
milyon canli dogumda 19 bebekte ortaya ¢ikmaktadir. Ne yazik ki tilkemizdeki sikigi
heniiz tam bilinmeyen hastalikla ilgili arastirmalar ancak yeni planlanmaktadir.

Kelebek Hastaligi bulgulari genellikle dogumda mevcuttur veya dogumdan
sonra hayatin ¢ok erken dénemlerinde ortaya ¢cikmaya baslar. Hastaligin bazi agir
tiplerinde hafif dokunma ile dahi bdller olusabilir. Buller yalnizca deride yerlesmez.
Ayni zamanda g0z, agiz ici, aniis bolgesi, yemek borusu, nefes borusu gibi bolgeler-
de de gelisebilir. Bu organlardaki tutulumlarla birlikte hastalarda beslenmeyi bozan
agiz yaralari, yutkunma zorlugu yapan yemek borusu daralmalari, bagirsaklardan
emilim bozukluklari, hemoroidler, aniis bélgesinde catlaklar gelisebilir. Ayrica ileri
donemlerde gérme kaybiyla sonuglanabilen gozde kizariklik, yanma ve bl olusu-
muyla seyreden goz tutulumlari, burun kanamalari, kaba sesle aglama, solunum
yollarinin tikanmasina yol acabilen burun ve bogaz tutulmalari, idrar yollarinda
daralma, bébrek boyutlarinda bliyiime, mesane duvarinda kalinlasma gibi ek so-
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runlar gelisebilir. Hastaligin siddetli tiplerinde giinliik yasam aktiviteleri yapilirken
viicudun en sik travmaya maruz kalan el ve ayak bolgesinde biiller olusup yaralar
acilir. Bunlar iyilesirken parmaklarda yapismalar gerceklesir. Ozellikle el parmaklari
sanki tek parmakli eldiven seklinde birlesir; dirsek ve dizlerde eklem hareketlerini
kisitlayan gekintiler olusabilir. Agiz icinin sert ve yumusak dokularinda yaralanma-
lar, dis ¢UrUkleri ve dis kayiplari gorulebilir. Yara bolgelerinin deri renginde koyulas-
ma veya agilma, deride kalinlasma, tirnaklarda kabalasma, tirnak kayiplari olabilir.

Bu sorunlara ek olarak bazi hastalarda siddetli kasinti ve agrilar gérilebilir. Za-
ten az miktarda alinabilen gidalarini barsak bozukluklari nedeniyle yeterince emi-
lememesine bagli protein, kalori ve demir, selenyum, ¢inko gibi mineral eksikligi ve
A, B6, B12 ve D gibi ve vitamin yetersizlikleri gelisebilir. Bu eksiklikler de hastalarda
kansizlik, bliytime ve gelisme geriligi ile sonuglanir.

Hastalarin viicutlarinda olusan yaralar ve vitamin, mineral eksiklikleri onlari
zamanla enfeksiyonlara daha yatkin hale getirir. Bu nedenle hem deri yiizeyinin
bakteri ve mantar enfeksiyonlari hem de kan dolasimina yayilan enfeksiyonlara sik
rastlanir. Bu hastalarda deri kanserleri gelisme olasiligi da artmistir ve diizenli ara-
liklarla takibi gerekir.

Kelebek Hastaliginin 30'dan fazla alt tipi bulunmakla birlikte 4 ana tipi mev-
cuttur. Bunlar;

Epidermolizis Biilloza Simpleks
Jonksiyonel (Bileske) Epidermolizis Billoza
Distrofik Epidermolizis Bulloza

Kindler Sendromudur

Bu dort ana tipin ilk Gglintin her biri digerinden birtakim farkl 6zelliklere sahip
birkag alt tipi vardir.

1. Epidermolizis Biilloza Simpleks (EBS)

Hastaligin en sik gorilen grubudur. Derinin en yiizeysel katmanlarinda biille-
rin olusumu ile seyreder ve i¢ organ tutulumu hafiftir. Hafif seyreden vakalarin
blytk bir kismi hi¢ tani almadan yasamlarini stirddrdrler. Siddetli seyreden
hastalik formlarinda bazen tirnak bozukluklari ve sa¢ kaybi gorilebilir. Deride
olusan yaralar genellikle iz birakmadan iyilesir ve bil olusumu yasin ilerleme-
siyle birlikte azalir. Bu hastaligin daha siddetli seyreden tiplerinde ise 6zellikle
glinese maruz kalan deri bélgelerinde bazal hiicreli deri kanserinin gelisme
riski artmistir.

2. Jonksiyonel Epidermolizis Biilloza (JEB)

Hastaligin nadir gorilen bir grubudur. Derinin Ust tabakasinin alttaki bag doku
ile birlestigi tabakalarda ayrisma ve kabarcik olusumuiile seyreder. Dogumdan
itibaren yliz, govde, kol ve bacaklar gibi dis travmalara maruz kalan viicut bol-
gelerinde yaygin ve agrili biller gelisir. Cok siddetli seyreden hastalikta bekle-
nen yasam stiresi 6 ay-2 yildir. Agresif tedaviye ragmen, blylime-gelisme geri-
ligi, agir bakteri enfeksiyonlari, sepsis ve solunum yetmezligine bagl élimler
gelisebilir.
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Distrofik Epidermolizis Biilloza (DEB)

Deri ylizeyinin hemen altinda yer alan bag dokusu ile baglantisini kuran, bazi
baglayici yapilarin mutasyonlara bagh bozuk tretimi sonucu olusur. Birbiri ile
baglanti kuramayan bu deri katmanlari arasi ayrisma sonucu genis ve agrili bil-
ler gelisir. Hastalarin deri ve mukozalarinda yara yeri izi olugturan bl ve yaralar-
dan baska iyilesen alanlarda beyaz inci tanesi benzeri keratin kistleri (milyum)
gozlenir. Bu hastalarda agresif skuaméz (yassi) hiicreli deri kanserleri gelisme
riski de artmistir.

Kindler Sendromu (Kindler Epidermolizis Biilloza)

Hticre icerisindeki bir tutunma proteininin (kindlin-1) mutasyonlarina bagl
gelisen, tim diinyada sadece 250 civarinda olgunun bildirildigi en nadir rast-
lanan tiptir. Bu tipte derinin hem ylizey hem de alttaki bag dokusu tabakalarini
icerecek sekilde bircok seviyede ayrisma ve su dolu kabarcik olusur. Klinik bul-
gulari dogumla birlikte baslar. Travma veya glinese maruz kalan el, yliz, ayaklar
gibi alanlarda bl olusumlari ve deride erken yasta baslayan bir incelmeyle bir-
likte renk degisiklikleri, kilcal damarlarda artis (poikiloderma) gézlenir. Giines
hassasiyeti yasin ilerlemesi ile birlikte azalir. Bu hastalarda da ilerleyen yillarda
yassi huicreli deri kanseri gortilme riski artmaktadir.

EB, hastalarin fiziksel, duygusal ve sosyal yasam kalitesini olumsuz etkileyen bir

hastaliktir. Hastalikta ortaya cikan yaralarla iliskili agrilar, yara enfeksiyonlari ve nekro-
za bagl kéti koku, huzursuzluk, rahatsizlik, hareket kisithliklari, tibbi ihtiyaclarin kar-
silanmasi gibi hususlar ve bunlar i¢in gereken zaman g6z 6niinde alindiginda, hasta
ve aile hayatlarinin tim alanlari etkilenmektedir. Bu nedenle hastanin takibinde has-
tanin, bakim verenin (ailenin) ve bu hastalikta uzmanlasmis bir tibbi destek ekibinin
strekli iletisim ve etkilesim halinde bulunmasi gerekir.
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GENETIK YONLERIYLE KELEBEK HASTALIGI

Genetik Hastalik Nedir?
Genetik hastaliklar viicudumuzu olusturan hiicrelerde bulunan genetik materyal-
deki genlerde olusan degisimler sonucu olusan hastaliklardir.

Genler viicudumuzu olusturan milyarlarca hiicrede bulunan ve protein tretimi
saglayarak hicre fonksiyonlarini dolayisi ile bu hticrelerin olusturdugu organlarin
normal calismalarini saglayan yapilardir. Genler ayni zamanda hasta bireylerin bu
ozelliklerini kusaktan kusaga aktarilmasini da saglarlar. Hiicrelerimizde her genden
iki adet kopya bulunmaktadir.

Genlerdeki degisimler ilgili proteinin yapisini bozarak hiicre fonksiyonu etki-
lerler ve organlarda bozukluklara yol acarlar. Bu bozuk genlerin sonraki kusaklara
aktariimasiyla da genetik hastaliklar kalitsal olarak sonraki kusaklarda da gériile-
bilirler.

Kelebek Hastaliginda Genetik Ozellikler

Kalitsal Kelebek Hastaligi derinin dis tabakasinin olusumunu saglayan genlerdeki de-
Gisimler sonucu olusan bir deri hastaligidir. Cesitli tipleri bulunan kelebek Hastaligina
neden oldugdu bilinen 29 farkli gen bulunmakta olup genetik alandaki gelismelerle
bu hastaliga neden olan yeni genler de bulunmaya devam edilmektedir. Deri taba-
kalarinin normal sekillenmesini ve birbirine tutunmasini saglayan protein treten
genlerdeki degisimler cesitli kelebek hastaliklarina neden olmaktadir. Mutasyon adi
verilen bu degisimler genetik testlerle saptanabilmektedir.

Kelebek Hastaliginda Kalitim

Kelebek Hastaligina neden olan genler otozomal dominant ve otozomal resesif ka-
Iitim modeliyle sonraki kusaga ge¢cme 6zelligine sahiptir.
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h Otozomal dominant kalitim nedir?

Proteini olusturan gen kopyalarindan sadece birinde mutasyon oldugunda hastalik
ortaya cikar. (Sekil 1)

= Otozomal dominant kelebek hastaligi bulunan bireyde ilgili gen kopyalarin-
dan sadece birinde mutasyon vardir.

= Otozomal dominant kalitim modelinde hem erkek hem de kadinlar etkilenir

= Otozomal dominant kelebek hastaligi bulunan bir bireyin kelebek hastaligi
olan ¢cocuk dogurma riski her gebelikte %50'dir.

= Otozomal dominant kelebek hastaligi olan bireyin kelebek hastaligi agisindan
saglkli cocuk dogurma sansi da %50'dir.

.

Saghkh Hasta
Ebeveyn Ebeveyn

T
) C
) C

Saghkh Saghkh Hasta Hasta
Cocuk Cocuk Gocuk Gocuk

Sekil 1: Otozomal dominant kalitim.

Otozomal resesif kalitim nedir?

Proteini olusturan gen kopyalarindan her ikisinde de mutasyon oldugunda hastalik
ortaya ¢ikar. Akraba evlilikleri otozomal resesif kalitilan hastaliklarin ortaya ¢cikma
riskini artinr. (Sekil 2)

= Otozomal resesif kelebek hastaligi bulunan bireyde ilgili gen kopyalarindan
her ikisinde de mutasyon vardir

= Otozomal resesif kalitim modelinde hem erkek hem de kadinlar etkilenir

= Hasta ¢ocuklarin ebeveynlerinde gen kopyalarindan sadece birinde mutasyon
vardir. Bu ebeveynlerde hastalik goriilmez ama otozomal resesif kelebek has-
taligi agisindan tasiyicidirlar

= Tastyici olan iki birey evlendiginde her gebelikteki hastalikli cocuk sahibi olma
riski %25dir.

= Tasiyicl olan iki bireyin her gebelikteki saglikli cocuk sahibi olma sansi ise
%75'dir.

Genetik Danisma Nedir?

Genetik danisma genetik bir hastaligin kesin tanisi sonrasinda hasta ve ailesine has-
taligin 6zellikleri ve sonuglari, ailenin sonraki gebeliklerindeki riskleri, ailenin diger
bireylerinin hastalik agisindan riskleri ve dogum 6ncesi ve implantasyon dncesi tani
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gibi bu hastaliktan korunma yollarinin anlatildigi bir siirectir. Bu siirecte aile agaci ¢i- '*

zilerek ailedeki diger bireyler hakkinda bilgi alinir ve riskli bireyler saptanir. Aile agaci
ayrica hastaligin kalitim modeli hakkinda bilgi verir.

[ D
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Sekil 2: Otozomal resesif kalitim.

Kelebek Hastaliginda Genetik Test ve Genetik Danismanin Onemi

Kelebek hastaliginda genetik testler;

= Hastaliktan sorumlu genin ortaya cikarilmasini saglar

= Kelebek hastaliginin hangi tip oldugunun kesinlesmesini saglar

= Ailedeki hastalikli cocuk sahibi olma riski bulunan tasiyici bireylerin saptan-
masini saglar

Kelebek hastaliginda genetik danismaile;

= Ailede bulunan Kelebek hastaliginin genetik ézellikleri ve kalitimi konusunda
bilgi verilir

= Ailedeki tasiyict olma ve hastaliktan etkilenme riski bulunan bireylerin saptan-
masi saglanir

= Hastaligin yarattigi sorunlarla bas edebilme konusunda basvuracag hastalikla
ilgili sivil toplum kuruluslarina aileler yonlendirilerek destek saglanir

= Aile planlamasi konusunda karar verme ile ilgili olarak implantasyon éncesi ve
dogum 6ncesi tani secenekleri konusunda bilgilendirme yapilir

Genetik Danigma icin nereye basvurmaliyim?

Genetik danisma; Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezleri biinyesinde bulu-
nan Tibbi Genetik polikliniklerinde verilmektedir. Sizde ya da yakininizda tani ko-
nulan Kelebek hastaligi ile ilgili tetkik ve takip programiniz diizenlendikten sonra
yapllan tetkiklerinizle birlikte size en yakin bulunan Tibbi Genetik poliklinigini 6g-
renerek basvurunuzu yapabilirsiniz.

Genetik testler ile ilgili ayrintili bilgiye Tibbi Genetik Dernegi'nin web sayfasin-
da bulabilirsiniz: www.tibbigenetik.org.tr/tibbigenetik/klavuzlar
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KELEBEK HASTALARINDA AGIZ Di$ SAGLIGI VE BAKIMI

Epidermolizis biilloza (EB) cilt ve agiz mukozasinda ortaya ¢ikan, bil adi veri-
len ici su dolu kabarciklar ve yerlerinde gelisen yaralar ile belirti veren kalitsal
bir deri hastaligidir. EB hastalarinin hastalarin dil, dudak ve agiz mukozasinda
yerlesen biiller ve erozyon alanlari gida alimini zorlastirip beslenmeyi bozar.
Bu nedenle EB hastalari, aileleri ve bakim verenlerin hijyenik agiz bakimi ko-
nusunda egitimi gerekir.

EB hastasi bir bebegin beslenmesi iyi oldugu siirece, agiz icindeki billere
mudahale edilmesi gerekmez. Yaralarin olusmasini veya artmasini énlemek
icin biberonlara yumusak emzikler takilmali ve delikleri genisletilmelidir. An-
nesini emen bebeklerde dudaklarin meme ucuna yapismasini énlemek icin
bebegin dudaklarina veya anne memesine vazelin strilmelidir. Agiz acikhigi
daralan hastalarda glinliik agiz agma-kapama egzersizleri dnerilmelidir.

Agiz mukozasinda bl bulunan bebeklerde ek gidaya baslandiginda pure
haline getirilen yiyeceklere fazladan sivi ilave etmek faydalidir. Sicak icecekler
veya yiyecekler tahris edebilir. Bu nedenle icecek ve yiyecekler 1lik, oda sicakli-
ginda veya soguk servis edilmelidir. Yumusak gidalar tesvik edilmelidir. Cips gibi
sert veya keskin yiyecekler, hassas agiz dokularina zarar verebilecedi icin tercih
edilmemelidir. Asitli yiyeceklerden de kaginilmaldir.Cok sert kasiklar agizda bl
ve yara acilmasina sebep olabilir. Bu nedenle silikon kaucuk kasiklar tercih edil-
melidir. EB hastasi bir cocuk agiz bolgesi lezyonlari nedeniyle yemek yemekde
zorlaniyorsa azar azar fakat 6gtin sayilari artirilarak beslenebilir.

Siddetli EB hastalarinda kullanilacak ilaglar hap yerine mimkin oldugun-
ca surup formda kullaniimalidir. Clinki bu hastalarin yemek borusundaki dar-
liklar nedeniyle yutma fonksiyonu da sinirli olup hap kullanilmasini zorlastir-
maktadir. Tedavi soltisyonlarinin seker icerigi diisiik olmali veya tedavi sonrasi
hemen agzin yikanarak temizlenmesi gerekir.

Saglikl digler yemek ve beslenme icin cok dnemlidir. Bircok EB tipinde farkli sik-
lik ve siddette dis problemleri goriilir. JEB ve DEB gibi genetik mine kusurlari bulu-
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4‘ nan hastalarda siklikla dis ctirlkleri gelisir. Crukler icin mine kusuru sart degildir. Dis

minesi kusuru olmayan ama agiz mukozasinda bl ve yaralari bulunan EB tiplerinde
de gorlur. Clinku agizda bl ve yara varligi ya da agzi agmadaki zorluk nedeniyle
agiz hijyeni bozulur ve cuirlikler gelisebilir. Bu hastalarda uygun agiz hijyeni bakimi
ve profesyonel, diizenli dis hekimi takipleri ile dislerin zarar gdrmesi 6nlenebilir.

Hafif EB formlarina sahip hastalarda agiz ici ve dis problemleri icin ger-
ceklestirilen islemler toplumdaki diger bireylerin rutin tedavisiyle benzerdir.
Ancak siddetli EB formlarinda yapilan bu islemler dilde hareket kisithligi, agiz
acikliginin kictilmesi ve mukozal yapisikliklar nedeniyle daha ¢ok doku yara-
lanmasi riski tasimaktadir.

EB hastalari ve ebeveynleri dis sagligi ve bakimi konusunda iyi bilgilenip
baslangictan itibaren dis hekimleri ile aralarinda iyi ve dizenli bir iliski kurma-
lidir. Boylece muhtemel dis problemlerine erken miidahale edilir ve genellikle
dislerin durumu olumlu yonde etkilenir. EB hastalarinin yilda en az 4 kez dis
hekimi tarafindan muayene edilmesi 6nerilir. Bu muayeneler siddetli EB form-
larinda daha sik yapilmalidir.

Yuksek oranda dis ¢lrligu riski taslyan hastalarda koruyucu hijyenik 6n-
lem olarak 3 ayda bir profesyonel dis florlama islemi 6nerilir. Yine, dislerdeki
catlak, oyuk ve plaklarin uygun sekilde tedavi edilmesi muhtemel curiklerin
ve dis kayiplarinin 6niine gecilmesini saglar.

EB hastalarinda agzi agmadaki zorluk nedeniyle disleri fircalamak genellikle zor
ve agrilidir. Bu nedenle hastalar dislerini fircalamaktan kaginabilirler. Dis fircalama-
nin zor oldugu dénemler dislerin temizligi pamuk gazli bezler araciligiyla yapilabilir.

Dis fircalama hastalarda eglenceli hale getirilmelidir. Ebeveynlerin dis fir-
calamaya yardimci olmasi ve gézden kagan noktalari kontrol etmesi oldukca
énemlidir. En iyi ydntem disleri her zaman ayni teknikle fircalamaktir. Onerilen
teknik 6nce dislerin cigneme ytizeyleri, ardindan dis ytizeyler ve sonra da i¢
yuzeylerin fircalanmasidir.

Dis temizligi glinde en az 1 kez, tercihen aksamlari kiiglik baslikl yumusak
bir dis fircasi ve yasa uygun florlu dis macunlari ile yapilmalidir. Fircalar ilik ya
da sicak suya batirlarak fircalama 6ncesi daha da yumusamalar saglanabilir.
Hastalarin ellerdeki sekil bozuklugu icin fircalarin sap kisimlari 6zel olarak ha-
zirlanip agiz ve dis bakiminin devami saglanabilir. Elektrikli dis fircalan klasik
dis fircalari kadar kullanima uygundur.

Codu cocuk, elektrikli dis fircalarini heyecan verici bulur bu nedenle disle-
rini fircalama konusunda daha hevesli olurler. Elektrikli dis fircalarini ebeveyn-
lerin kullanmasi daha kolay ve yararlidir. Boylece cocugun dislerini fircalarken
go6zden kacirdigi lekelerin de almasi saglanir. Ustelik bir cocugun dis plakla-
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rinin kendisi tarafindan etkili bir sekilde ¢ikarilmasi yaklasik 10 yasina kadar
pek mumkin degildir. Cocuklar uygun ¢aga gelene kadar fircalamayla diste
g6zden kacan noktalari ebeveynlerin kontrol etmesi gerekir.

Mentol iceren dis macunlari EB hastasi cocuklarda aci ve rahatsizlik hissi
yaparlar. Bu durumda mentolsiiz ancak flor iceren dis macunlari iyi bir alterna-
tif secenektir. Florlu dis macununa ilaveten kalsiyum ve fosfat bazli macunlar
kullanilabilir. Bu macunlar oral mukozayi tahris etmedikleri ve hos bir tada sa-
hip olduklari i¢in cocuklar tarafindan iyi tolere edilirler.

Hastalar ayrica alkol iceren gargaralardan da kaginmalidir. Bu hastalarda
gargaraya ihtiya¢ duyuldugunda rahatsizlik vermeyen klorheksidin gibi ice-
rige sahip olanlari kullanilmahdir. Ancak, uzun sureli klorheksidin kullanimi
dislerin renginde degisme ve agizda tahris edici bir tat kalmasina yol acar.
Bununla birlikte 2-3 ayda bir 1 hafta sireyle tekrarlanan klorheksidin kullani-
minin EB hastasi cocuklarin agiz hijyeninde sorunsuz ve etkili oldugu kanitlan-
mistir. Bu Urlinler cocuklar gargarayi diizgiin bir sekilde tiikiirmeyi 6grendigi
zaman kullaniimalidir.
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KELEBEK HASTALIGI VE SiNDIRiM SISTEMi TUTULUMU

Epidermolizis billoza (EB) hastaliginda deriden sonra en sik sindirim siste-
mi tutulumu gelisir. Bu nadir hastalik grubunun 4 alt tip vardir: EB simpleks
(EBS), jonksiyonel EB (JEB), distrofik EB (DEB) ve Kindler sendromu. DEB tipi
resesif-DEB (RDEB) ve dominant DEB (DDEB) alt tiplerinden olusur. EB hastala-
rinda agiz boslugu, yutak, yemek borusu, ince bagirsak, kalin barsak, rektum
ve aniste agrili biiller meydana gelebilir. i epitel yiizdeki biiller iyilesmeye
basladiginda yapisiklik ve darliklar gelisebilir.

Agizicinde olusan yara ve yapisikliklar, dis etinde gelisen cesitli kronik so-
runlar ve dis kayiplari hastalarda beslenmeyi bozabilir. EB hastalarinda diizenli
agiz bakimi, beslerken tahris edici gidalardan kaginmak, sig, kiint uclu kasik-
larla besleme, 6ncesinde zeytinyadi veya baska bir kayganlastirici ile agiz icini
rahatlatmak hastaya yardimci, yapilmasi kolay ve faydali 6nlemlerdir.

EB hastalarinda sindirim kanalinin en sik etkilendigi yer yemek borusudur.
Yemek borusu tutulumu tipe gore degismekle birlikte ve RDEB hastalarinda
daha 6n planda goriiliir ve tamaminda %60-90 oranindadir. Yemek borusunda
gelisen bullere, yaralara bagli darliklar yutma esnasinda agri ve giiclige neden
olur. Boylece hastalarin yiyeceklere istegi azalir. Oral gida aliminin bozulmasi,
deri yaralarindan kayiplar, yaralarin onarimi icin gereken ytiksek protein ihtiyaci
gibi nedenlere bagli hastalarda malnutrisyon denen beslenme yetersizligini or-
taya cikar. Ayrica rektal ve anal bolge lezyonlari sonucu gelisen darliklar kabizlik
yapar ve beslenmeyi daha da olumsuz etkiler. Oral alim azaldikca yara iyilesmesi
kotllesir, hastalar kisir bir dongii icinde agir malnutrisyona ilerler. Bu malnutris-
yonun temel bilesenleri protein kaybettiren barsak hastaligi, cok dnemli bir se-
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rum proteini olan albuminin distikligt, demir eksikligine bagli anemi ve diger +3
besin eksiklikleri ile birlikte biytime ve gelisme geriligidir.

Yutma glicligui ve agri erken cocukluk donemini icerecek kadar erken bas-
langigh olabilir. Ancak ortalama goériilme yasi ergenlik déneminin ortalaridir.
Bazi hastalarda 6zofageal web adi verilen agsi yapida bir nedbe dokusu yemek
borusu darliklarina eslik edebilir. Nadiren darliklarla iliskili yemek borusu posu
olarak bilinen ve bazen icinde gida birikimi yapan cepsi yapilar gelisebilir. Baska
cok nadir bir komplikasyon da yemek borusunda meydana gelen delinmelerin
g0gus bosluguna agilmasidir. Hayati tehdit eden bir klinik durum olan bu tab-
loda hastalarda solunum sikintisi ve genel durum bozuklugu gelisir. Dolayisiyla
acilen tedavisi gerekir. Her yutma zorlugu ¢eken EB hastasinda yemek borusu
darligi sart olmamakla birlikte bu hastalarin sik araliklarla takip edilmesi, yutma
glicligu veya agrili yutma yakinmasinin uzun siirmesi durumunda yemek boru-
sunda darlik bulunup bulunmadiginin arastiriimasi gerekir.

Yemek borusu darliklari en fazla 1/3 Gst kisimda gelisir. Daha az oranda yemek
borusunun orta ve alt kisminda gortilir. Darliklar birden fazla yerde gelisebilecegi
gibi bazen 15 cm'ye kadar ulasan uzun segmentli ve ¢ok genis tutulumlu tek bir
darlik seklindedir. Bunlar baryumlu veya kontrasth grafilerle ortaya konabilirler.
Yutma problemi sebat eden ve darliktan stiphelenilen hastalarda tani koymada
kontrastli veya baryumlu grafiler cekmek gerekir. Webler kendiliginden diizelebi-
lecegi gibi daha kétiiye gidip kanama ile de karsilasilabilir. Sanilanin aksine yemek
borusu darliklari kanser gelisimi icin risk tagimazlar.

EB hastalarinda yemek borusu darliklari disinda darlik 6ncesi alanda ge-
nisleme, fitiklasma, refld, yutma koordinasyonunun bozulmasi, yemek borusu
kasilma hareketlerinin azalmasi, ya da kaybolmasi ve iltihaplanmasi gibi belirti
ve bulgular da olusabilir.

Darliklarin tedavisinde en sik bas vurulan yéntem genisletme islemidir.
Hastalarin darligi “balon dilatasyon” veya bujilerle genisletilir. Balon dilatas-
yonlar yemek borusu yaralanmalari riski agisindan buji dilatasyondan daha
glivenlidir. Hastalarin cogu genisletme islemini iyi tolere ederler. Hastalar ge-
nisletme isleminden 6 saat sonra rutin beslenmelerine devam edebilirler. EB
hastalarinin simpleks ve jonksiyonel alt tiplerinde tutulumun daha az olmasi
sebebiyle bu girisimlere pek ihtiya¢ duyulmaz.

Oral alimi cok bozulmus, agir beslenme bozuklugu bulunan, 1 yilda di-
zelme goérilmeyen, hizli ilerleyen, tekrarlayan, genisletmelere ragmen kilo
alamayan, uzun siire blytume-gelisme geriligi bulunan hastalarda cerrahi
yontemle gastrostomi yapilmasi gerekebilir.
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Gastrostomi, hastanin beslenme durumuna, hedeflenen beslenme mikta-
rina, mevcut tutulum derecesine bakarak multidisipliner bir yaklasimla, hasta-
nin ve ailenin durumu g6z éniinde bulundurulup onlarla ortak karar verilerek
yapilabilen bir girisimdir.

Hastalarin gastrostomiden gorebilecekleri azami fayda icin islemin yuka-
ni kaldirabilecek ortalama bir genel iyilik halinde olmalari gerekir. Yani hasta-
larda beslenme durumu daha kétiiye gitmeden, genel durum iyice bozulma-
dan duzeltici bazi girisimler devreye sokulmalidir. Boylece daha iyi sonuglar
elde edilir. Diger taraftan bu hastalar gastrostomiden beslenirken dahi agiz-
dan beslenmeye devam edebilirler.

Reflu EB hastalarinda beklenenin aksine ¢ok sik degildir. JEB Herlitz tip has-
talarda daha fazla gorulir. Bu farkhligin nedeni hastaligin ciddiyetinden kaynak-
lanir. Darliklar genelde yutagin tst kisimda yerlestigi icin refliiyi 6nleyen bir tir
bariyer mekanizma olusur. EB hastasinda yutma sorunu belirdiginde oncelikle
yemek borusu darliklari akla gelmeli ve hemen hekime basvurulmalidir.

EB hastalari zaten az miktarda ve yumusak gidalarla beslendikleri icin ha-
zim ve benzeri mide sorunlari sik degildir. Bununla birlikte diger bireylerde
goriilen sebeplere baglh mide agrilar bu hastalarda da gorilebilir ve benzer
tedavilerle yonetilir.

EB hastalarinda kabizlik yakinmalarina da oldukga sik rastlanir. Oral alimlari-
nin bozuk, kisith olmasi ve az gida ile beslenmeleri, eklem kontrakttirlerine bagh
hareket azalmasi, anliste meydana gelen deri lezyonlari sebebiyle diskilamanin
siddetli agri yapmasi kabizliga yol acan baslica nedenlerdir. Zor ve agrili diskila-
ma, hatta digkilarken antisten taze kan gelmesi sik rastlanilan bir durumdur ve
cekinmeksizin hekime iletilmelidir. Perianal muayeneler mutlaka yapilmali, yara
varsa hekime gosterilmeli, aniis cevresi bakim ve dnerileri alinmalidir.

Kabizlik durumunda hastalarin lifli gidalarla beslenmesi, bol sivi almalari,
diski yumusatici ilag kullanmalari dnerilir. Gunlik ilik oturma banyolari, peri-
anal bakim ve gerektiginde derideki agriyr giderici, antibakteriyal, yara iyiles-
tirmesini dlizenleyici krem veya merhemler kullanilir. Kabiz hastalar digkilama
esnasinda hissettikleri agridan kaginmak icin yemek yemeden korkarlar. Bu
da hastalarin zaten bozuk olan beslenme durumunu daha da koétulestirir. Bu
tarz yakinmalari bulunan hastalar sorunlarini bakim verenlere veya hekimine
mutlaka iletmelidir.

Sik olmamakla birlikte EB hastaligina kronik iltihabi barsak hastaliklari da
eslik edebilir. Ozellikle tip 7 kollajen mutasyonu ya da tutulumu ile karakte-
rize DEB'de ve EB akuzita da Crohn hastaligi ve ulseratif kolit gelisebilir. Bu
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hastalarda ince veya kalin barsaklarda yerlesen yaralardan kaynakl kanl, mu-
kuslu diskilama, karin agrilari, gece diskilamalari, kilo kaybi gibi yakinmalar
gorilebilir. Bu durumdaki hastalarin gastroenteroloji bélimiine danisiimasi,
tedavilerine de bagisiklik sistemlerini diizenleyici ilaclarin eklenmesi gerekir.
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KELEBEK HASTALIGINDA GOZ BELIRTILERi VE SAGLIGI

Deri ile gbzdeki bazi dokularin arasindaki yapisal benzerlik, mukokutandz bir
hastalik olan Epidermolizis Biilloza (EB) hastaliginda gz tutulumuna yol acabil-
mektedir. Bu tutulum daha ¢ok cocukluk caginda goriilmekle beraber yasamin
ilk aylarinda da ortaya cikabilir. Epidermolizis Bllloza hastaligi ne kadar erken
yasta baslarsa, g6z tutulumu da o kadar sik ve siddetli gérulir. hastalik ne kadar
ileri yasta baslarsa g6z tutulumu da o kadar az gortiltr ve hafif seyreder.

Hastaligin tipine gore g6z tutulumunun yeri ve seyri degisir. Goz tutulu-
mu en fazla EB alt tipleri olan Distrofik Resesif Epidermolizis Biilloza (DREB) ve
Jonksiyonel (Bileske) Epidermolizis Biilloza (JEB) formlarinda gorulir. Ayrica
EB hastaligi siddetli seyreden hastalarda genellikle daha siktir.

Epidermolizis Billoza hastaliginda siklikla g6z kapaklari ve géziin 6n kis-
minda bulunan dokular (konjonktiva ve kornea) etkilenir.

GOz Kapaklari:

Goz kapaklarinda kirpik enfeksiyonlari sikga goriiliir. Goraldigiinde ilik pan-
sumanla kirpik diplerine masaj yapilmasi ve kapak temizligi cok 6nemlidir. Ay-
rica kirpik enfeksiyonlarinin tedavisinde antibiyotikli damla ve merhemler ile
suni gozyasi damlalari da kullanilir. Damlalar géze damlatilirken, deriye zarar
vermemek i¢in g6z kapaklarina temas edilmemeye 6zen gosterilmedir.
Epidermolizis biilloza hastalarinda g6z kapadi derisinde bdiller (ici su dolu
kabarciklar) gorilebilir. Blllerin acilmasi ile yara gelisimi gézlenebilir. Yarala-
rin bakimi, derinin nemlendirilmesi ve enfeksiyonlardan korunmasi oldukca
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onemlidir. Ayrica g6z kapaklarinin disindaki yara izlerinin kapak derisini ¢ek- }
mesi ile kapagin gézden uzaklasarak disa dogru donmesi (ektropiyon) ya da
g0z kapaklarinin icindeki yara izleri nedeniyle g6z kapaginin ice dogru don-
mesi (entropiyon) gorilebilir. Hem entropion hem de ektropionu diizeltmek
icin ameliyat gerekebilir.
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Konjonktiva:

Konjonktiva, g6z kapaklarinin i¢ kismini ve “sklera “nin dig kismini kaplayan
ince bir zardir. Gozlerin g6z yasi ile Islanmasinda ve go6ziin enfeksiyondan ko-
runmasinda rol oynar.

Epidermolizis biillozada konjonktivada asagidaki bulgular
olabilir:

- Konjonktival biller,

- Konjonktival 6dem,

- Konjonktival kizariklik,

- Konjonktival yapisiklik: Goz kapaginin i¢c kismindaki konjonktiva ile goziin
disi olan beyaz kismi (sklera) Gizerindeki konjonktiva arasinda yapisma olabilir.
Bu durumda, ameliyat ile bu yapisikhgi giderip, amniyotik zar olarak adlandiri-
lan dokuyu, ¢ikarilan alana 6rtmek gerekir.

Kornea:

Kornea, goztin renkli kismi olan irisin Gizerinde bulunan saydam tabakadir. Isi-
gin, gézln sinir tabakasinda odaklanmasini saglayan gérme sisteminin 6nem-
li bir parcasidir.

EB hastalarinin korneasinda asagidaki bulgular gériilebilir:

1. Tekrarlayan korneal erozyonlar: Belirgin agri, kizarma ve sulanma bir-
likte bulanik gérmeye neden olur. Bu durum korneanin ve géziin enfek-
siyonuna yol acabilir. Bunu 6nlemek icin antibiyotik iceren géz damlalari
kullanilmalidir. Agriy1 azaltmak ve iyilesmeyi hizlandirmak icin de bandaj
kontakt lens kullanimi gerekebilir. Kontakt lens kullanimi sirasinda da lens
kaynakli enfeksiyon gelisimini engellemek adina antibiyotikli damla da
tedaviye profilaktik amacla ilave edilmelidir.
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2. Korneal pannus: Pannus, kornea lzerindeki beyaz renkte yara dokusu
olup, gérmeyi engelleyebilir. Agir vakalarda bu doku cerrahi olarak cika-
rilabilir.

Epidermolizis billoza hastalarinin gérmelerinde azalma; genel olarak
yaygin korneal tutuluma bagli olsa da kirma kusurlariyla veya sasilikla da iliski-
li olabilir. Hastaligin alt tipine bagl olarak hastalarin %13- 41 oraninda gérme
bozuklugu gorilebilir.

Kirma Kusurlari, Sasilik ve Gorme Tembelligi:

Epidermolizis biilloza hastalarinda tekrarlayan korneal erozyonlar, kornea-
daki yaralar ve kotl goz yasi tabakasi nedeni ile hipermetropi ve astigmat
gibi kirma kusurlari normal popiilasyona gore daha siktir. Hem uzak hem
yakin gérmede bozukluga yol agabilen bu kusurlar tedavi edilmezse, cocuk
yastaki EB hastalarinda gérme tembelligine ve sasiliga (gozlerden birinde
ya da ikisinde kayma) yol acabilir. Bu nedenle gerekli 6nlemler zamaninda
alinmali, g6z hekimleri ve aileler tarafindan hastalarin takibi dikkatlice ya-
piimalidir.

Kirma kusuru varliginda azalmis gérme keskinligini tedavi etmede birinci
tercih gozliiktiir. Ancak EB hastalarinda gozlik cercevesi, burun koki ya da
kulaklardaki temas noktalarinda yaygin billere yol agabilir. Bu nedenle gozliik
cerceveleri iyi ayarlanmali, burun kokiinde ilave yumusak burun pedleri ve
g0zlik sapinda ek silikon koruyucular kullaniimahdir. Boylece gozliik cerce-
vesi ile deri arasindaki stirtlinme ile buna bagl deri travmalar ve biiller azal-
tilabilir. Bu yaklasim, hem gozliklerin hastalar tarafindan daha kolay tolere
edilmesinde, hem de g6z tembelligini 6nlemede kritik 5nem tasir.

Gorme tembelligi tedavisinde ise klasik olarak, kotli goren géziin gor-
mesini mimkiin olan en yiiksek seviyeye ¢ikarmak amaciyla daha iyi géren
diger goziin kapatilmasi yontemi kullanilir. Ancak g6z kapama pedi, deriye
temas ettigi noktalarda ciddi bl ve yaralara sebep olursa bu tedavi yontemi
degistirilmelidir.

Simpleks tip EB hastalarinda (agir tipleri hari¢) diizenli g6z muayenesi-
ne gerek yoktur. ilk g6z muayenesinden sonra hastalar, ancak gézde baska
problemler meydana gelirse g6z doktoruna sevk edilir. Bunun disindaki diger
alt tiplerin goruldigu EB hastalarinda ise diizenli ve dikkatli g6z muayeneleri
yapilmali ve gerekli dnlemler alinmalidir.
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KELEBEK HASTALIGI VE BOBREKLER

Kelebek hastaliginda deride ortaya ¢ikan belirtilerin temelinde yer alan yapila-
rin genetik bozuklugu sadece deriyle sinirl degildir. Benzer yapilar akcigerler,
idrar yollari, mide ve barsaklar gibi i¢ oranlarda da bulunmakta ve bu organlar
da bobreklerle birlikte hastaliktan etkilenebilmektedir. Diger viicut sistem-
leriyle ilgili gorilen hastaliklar ve 6zelliklerine bu kitabin ilgili bélimlerinde
yer verilmistir. Bu bolimlerde de bahsedildigi Gizere kelebek hastaligi sadece
deriyi degil insan viicudunun tim sistemlerini tutabilen yada etkileyebilen
ozellikte bir hastaliktir.

Bobrekler kelebek hastaliginda ayrica beslenme, deri yaralarindan sivi
ve protein kaybi, amiloidoz gibi bazi metabolik sorunlarin yanisira deri yara-
larindaki bakteriler nedeniyle etkilenebilir. Sonugta 6zellikle jonksiyonel ve
distrofik tipleri basta olmak tizere tim EB hastalik tiplerinde bobrek ve idrar
yollarinin bozuklugu, hatta bobrek yetmezligine kadar ilerleyebilen hastalik-
lari ortaya cikabilmektedir.

Genel olarak kelebek hastalarinda yasanan bobrek sorunlarinin dnemli
bir kismi idrar yollarinin tutulumuna veya dogrudan bobrek hasarina baglidir.
idrar yollarinin tutulumuyla ilgili bébrek hastaligi siddetli jonksiyonel tip kele-
bek hastalarinin yaklasik %12'sinde ve resesif distrofik tip hastalarinin yaklasik
%8'inde ortaya ¢ikar.

Bu hastalarda tipki deride oldugu gibi idrar yollarinin herhangi bir yerinde
kabarciklar veya ulserler gelisebilir ve yerlesim yerleriyle ilgili sekilde birden
fazla soruna yol acar. Bu sorunlari kisaca asagidaki maddelerde gorildigu se-
kilde siralamak mimkunddr.
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1. Idrar bosaltim kanallarinda olusan kabarcik ve yara yerlerinde skar olusu-
mu, yapisikliklar ve bunlara bagli kanal lumeninde kalici bir daralma ya
da tam tikanma gelisir.

2. Darliklara bagh idrar akisinda tikanma, birikme, bébrekleri mesaneye
baglayan kanalda ve bobreklerde genisleme yapar ve sonugta kronik
bobrek yetmezligi gelisebilir.

3. Idrar akisinda azalma ya da tikanmaya bagl gelisen tekrarlayici enfeksi-
yonlar idrar bosaltma kanallarinda ve bébrekte basinci artirip genisleme
yapar ve fonksiyonlari daha da bozabilir.

Bobrek hasarlanmasina baglh gelisen bobrek hastaligi

idrar yollar tikanmasi sonucu kanallarda yada bébrekte gelisen tekrarlayici
enfeksiyonlardan baska kelebek hastalarinda sik sik yasanan enfeksiyonlu deri
yaralar, sistemik enfeksiyonlar ve eslik eden diger bazi hastaliklarin katkisi da
sz konusudur. Neticede hastalarda post-enfeksiyoz glomeriilonefrit ve Ig
A nefropatisi, amiloidoz gibi durumlar gelisip her atakta bobreklerde kalici
hasarlanma ve skar olusumu yapabilir. Bu olaylar bobrek fonksiyonunu ciddi
sekilde bozup bobreklerde diyaliz ya da nakil ihtiyacina kadar varan kronik bir
yetmezlik tablosu olusturabilir. Diyaliz secenedi ise deride travma, yara olusu-
mu bakteriyal bulaslar nedeniyle kelebek hastalarinda enfeksiyon gelisimine
davetiye cikaran bir baska sorundur.

Arastirmalardan elde edilen bulgular RDEB tipi kelebek hastalarinin yakla-
stk %12'sinde 35 yasina kadar bobrek yetmezligi gelisecegini ortaya koymus-
tur.

idrar yollarinin viicuttan cikis kismi Gretra da kelebek hastalarinda dar-
lik gelistirmeye egilimlidir. Ve bu darliklar kateterizasyon, iretral genisletme,
elektrokoterizasyon gibi miidahalelerden sonra siklikla tekrarlayici 6zellikte-
dir. Eger idrar ya da tGreme yollarinda bir tibbi miidahale ve alet kullanimi ge-
rekliyse istenmeyen hasari 6nlemek icin miimkiin olan en kiclk capl esnek
aletler kullanilmali, travma olusturmayan baska secenekler mevcut oldugu
stirece cerrahi operasyonlardan kaginilmahdir.

idrar yollarinin mesane yani idrar kesesi ile birlesme yerleri 6zellikle mide
cikisi darhigr bulunan JEB hastalarinda darlik gelismeye egilimli baska bir bol-
gedir. Bu durum da yine ustte kalan idrar kanallarinin genislemesi ve bobregin
hasarlanmasiyla sonuglanabilmektedir. Hastalarda mesane yiizeyi mukozasi
ve duvari fibrozisi, skari ve kalinlasmalari da bildirilmistir.

Kelebek hastalarinda rastlanan bobrek hastaliklarinin hepsinin olusu-
munda da enfeksiyon ve inflamasyon rol almaktadir. Bu nedenle hastalarin
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deri ve mukozalarindaki bakteriyel kolonizasyonu ve deri enfeksiyonlarini
engellemeye yonelik cabalarin timi bobrek yetmezligi risklerinin azaltilma-
sinda da fayda saglar.

idrar yollarinda tikanmayi diisiindiiren semptomlarin arastiriimasi ve
bobrek fonksiyonunun, kan basincinin ve idrar tahlilinin diizenli bir sekilde
izlenmesi, bobrek hasari ve hastaliginin daha erken tespit edilmesine, ileri
komplikasyon risklerinin en aza indirilmesine yardimci olabilir. Yasl hastalarda
tansiyonu dusuk seviyede tutmak ve her tirli tibbi sorunlari icin bobrekleri
koruyucu potansiyele sahip ilaglar kullanmak da yerinde bir 6nlemdir.

Risk altindaki siddetli seyir gosteren hastalarda alti aylik ya da yillik idrar
analizi yapilarak bobrek fonksiyonunun degerlendirilmesi oldukca 6nemlidir.
Bu hastalarda yillik ultrason gortintiilemesi yapilarak herhangi bir normal disi
durum saptanmasi halinde diger uygun tibbi gortintiileme veya fonksiyon
testleri yapilmali ve gereginde Uiroloji veya nefroloji uzmanlarinin goriisu alin-
malidir.
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KELEBEK HASTALIGI VE KALP SORUNLARI

Epidermolizis biilloza (EB), deri ve mukozalarda kugik fiziksel travmalarla (str-
tinmeyle veya basing etkisiyle) ortaya cikan agrili kabarciklar ve ciltte yara
gelisimi ile karakterize nadir rastlanilan kalitsal bir hastaliktir. Hastaliga bag-
I cilt bulgulari dogumdan hemen sonra goérilebilecegi gibi, bazi hastalarda
emeklemeye veya yiiriimeye baslayinca ortaya cikar. Bazi hastalarda ise ye-
tiskin yaslara kadar belirtiler gortilmeyebilir. EB hastaliginin Simpleks (basit)
(EBS), Jonksiyonel (bileske) EB (JEB), distrofik EB (DEB), ve Kindler sendromu
olmak lizere dort ana tipi vardir. Bunlar arasinda EBS hastaligin en sik goriilen
sekli olup ttim olgularin yaklasik % 70'ini olusturur.

EB hastalarinda kalp saghgi

EB hastaligi cilt disindaki diger organlarda 6nemli sorunlara yol acabilir. Bun-
lar icerisinde kalp hastaligi gelisimi sayilabilir. Kalbin en temel islevi viicuda
kan pompalayarak oksijen ve besinlerin dokulara ulasmasini saglamaktir. Kalp
kasinin zayiflamasi sonucunda bu islevi yerine getirememesi kalp kasi hasta-
lig1 olan “kardiyomiyopati” olarak ifade edilir. EB hastalarinda en sik goriilen
kalp hastaligi “dilate kardiyomiyopati” (DKMP) olup, kalp odaciklarinda ilerle-
yici genisleme ve kalbin kasilma giiciiniin azalmasi olarak tanimlanir. DKMP
gelisen EB hastalarinda; kalp yetmezligi bulgulari, dolasim bozuklugu, kalpte
ritim sorunlari, damarlarda tikanma ve 6lim gelisebilir. EB hastalarinda daha
nadir olarak sah damarinda (aort damari) genisleme gelisebilir.

EB hastalarinda kalp hastalig: sikligi

EB hastalarinda kalp hastaligi nadiren gelisir, Amerika'da yapilan bir calismada
EB hastalarinda kalp hastaligi sikhigi 35.6/100.000 olarak bildirilmistir.

30



7 3 f
j Hasta ve Yakinlari iin Genel Bilgi ve Bakim Onerileri

V‘.‘l'

) W
3

-AN?‘L

ingilizce literatiirde EB ve DKMP birlikteligi tanimlanan yaklasik 100 olgu
arasinda Ug¢ grup hastada DKMP birlikteligi siktir, bunlar;

1. Resesif (cekingen) DEB olgularinda DKMP sikligi %15,4 dir. Ayrica olgu-
larin %18.6'sinda sah damarinda genisleme belirlenmistir.

2. Kelch-like protein 24 mutasyonu bulunan EBS olgularinda DKMP sik-
g1 %40’ dir.

3. Plektin gen mutasyonu tasiyan EBS (EBS-MD) olgularinda; iskelet kas-
larinda gli¢suizlik ile karakterize Muskdler distrofi hastaligi olan EBS (EBS-
MD) olgularinda, eslik eden Plektin gen mutasyonu belirlenebilir. Plektin
gen mutasyonunun tastyan EBS-MD olgularinin %11,6'sinda kalp sorun-
lart gézlenmistir.

EB hastalarinda kalp hastaliginin yas ve cinsiyet dagilimi

Kalp hastaligi tanisi alan EB hastalarinda yas dagilimi 8,7 ile 12,4 yil arasinda
degisir. Bununla birlikte ilk yasta dahi kalp sorunlari gelisebilir. RDEB' li hasta-
larda ortalama 10 yasinda kalp hastaligi baslamakta ve cogu kez ileri evre ve
agir kalp yetmezligi bulgulari ile bagvurmaktadirlar. 2008 yilinda yapilan bir
calismada DKMP tanisi alan 15 olgudan 12'sinin erkek (%73) cinsiyette oldugu
bildirilmistir.

EB hastalarinda kalp hastaligi geligim riski

EB hastalarinda birincil nedenlerle yani genetik-kalitsal bazi 6zellikler nede-
niyle ya da ikincil nedenlerle kalp sorunlari gelisebilir. EB olgularinda kalp
hastaligi gelisiminde beslenme yetersizligi, karnitin, selenyum gibi besin ek-
siklikleri, ilaglar, kansizlik, stirekli kan verilmesine bagli demir birikimi ve virus
enfeksiyonlari gibi ikincil nedenlerin rol oynadigi dustintilmektedir (Tablo-1).

Kalp hastaliginin belirti ve bulgulari

Kalp hastaliginin baslangicinda herhangi bir belirti yoktur. Belirtiler zaman-
la gelisir ve agir kalp hastaliklar 6lime bile yol acabilir. Bunun yanisira klinik
bir bulgu olmaksizin rutin ekokardiyografik inceleme sirasinda kalp hastaligi
tanisi alan EB olgulari da mevcuttur, bu nedenle EB hastalarinda diizenli kalp
kontrollerinin yapilmasi 6nemlidir.

Kalp yetmezliginin baslica belirtileri; istirahatte nefes darlig ve egzersiz kisit-
lamasi, gogus adrisi, carpint, asirt kilo alma veya kilo kaybi ve 6demdir. Stit cocuk-
larinda emerken yorulma, beslenmede gticliik, 6zellikle beslenirken sik soluma ve
blylme gelisme geriligi gézlenir. EB hastalarinda kalp ve damar sisteminin mua-
yenesinin yani sira, tam bir fizik muayene yapilarak eslik edebilecek diger sistemik

31



KeLEBEK HASTALIGI

hastaliklarin ve kalp hastaligina yol acabilecek ikincil nedenlerin arastiriimasi ge-

rekir. Bu noktada deri bulgulari olan hastalarda eslik edebilecek kardiyak hastalik-
larin akilda tutulmasi erken tani ve tedavinin saglanmasinda buyiik 5nem tasir.

Kalp hastaligi tanisinda yapilan testler ve islemler
Laboratuvar incelemelerinde kardiyak islev bozuklugun saptanmasina odak-
lanilir. Bu amacla yapilmasi dnerilen incelemeler soyledir;

1. Ekokardiyografik inceleme Kalbin ultrasonografik incelemesidir. Kalp
yetmezligi bulgulari olan tiim hastalarda tani ve izlem asamasinda eko-
kardiyografik inceleme yapilmalidir.

2. Brain natriiiretik peptid (BNP) ve kreatin kinaz: Kalp hastaliginin ta-
ninmasinda kullanilan kan testleridir.

3. Elektrokardiyografi ve 24 saatlik EKG Holter izlemi

Kalp kasi biyopsisi

5. Kardiyak manyetik rezonans (MR) goriintiileme

6. Diger laboratuvar testleri: EB’li hastalarda kardiyak hastalik gelisimi icin
olasi tlim risk faktorleri arastirilmalidir. Ayrica kardiyak hastalik gelisme riski-
nin tahmininde yardimci olan genetik ve molekiiler testlerde planlanabilir.

»

Tablo 1: EB hastalarinda kalp hastalig icin risk faktorleri
Karnitin eksikligi,

Selenyum eksikligi,

Kansizlik

Demir ytiklenmesi (kan nakillerine bagh)
Enfeksiyonlar, viral kalp kasi iltihaplanmasi
Kronik bobrek yetmezligi

ilag kullanim 8ykiisti (Amitriptilin ve Sisaprid)
Kan proteinlerinde azalma

Kalp yetmezligi durumunda tedavi

EB hastaliginin kesin tedavisi yoktur, semptomlari hafifletmeye ve eslik eden
sorunlari kontrol etmeye yardimci destek tedavilerinin uygulanmasi gerekli-
dir. Eser gida maddelerinin erken donemde tedaviye eklenmesi ve mide tiipu
(gastrostomi) ile beslenmenin diizeltilmesi kalp sorunlarinin azaltiimasini sag-
layabilir. Kalp yetmezligi gelisen olgularda 6ncelikle ilaclarla tedavi uygulanir.
ilaclarla diizeltilemeyen veya devam eden kalp sorunlari varsa girisimsel te-
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daV|Ier kalp ici cihazlar, yapay kalp destek cihazlar ve kalp nakli dahi uygula-
nabilir. Kalp yetmezliginin gelecekteki tedavileri arasinda gen tedavisi, hiicre
terapisi, kok hiicre nakli gibi yeni tedavi modelleri tizerinde calisilmaktadir.

Aileye genetik danismanlik verilmelidir, ayrica gebelik &ncesi yapilacak
testlerle hastaligin 6nlenmesi miimkuin olabilecektir.

Kalp hastasi EB olgularinda dogal seyir ve yasam siiresi

EB hastalarinda dogal seyir ve yasam siiresi EB hastaliginin alt grubuna, sidde-
tine, ilerleme hizina, bireysel bazi faktorlere, eslik eden ikincil risk faktorlerine
ve altta yatan genetik bozuklugun tipine baghdir.Kalp hastaligi gelisen RDEB
hastalari cogu kez ileri evre ve agir kalp yetmezligi bulgular saptanir. Bu ne-
denle kalp hastaligi bulgulari olmasa bile her hastada rutin kardiyak degerlen-
dirme yapilmasi 6nerilmektedir.
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KELEBEK HASTALIGI VE SOLUNUM SiSTEMi TUTULUMU

Epidermolizis billéza (EB) hastaliginda solunum sisteminin tutulmasi nadir
karsilasilan bir durumdur. EB hastalarinda aglama, 6kstirme veya tist solunum
yolu enfeksiyonu ataklarinin bir sonucu olarak solunum yollarinda soyulma,
iyilesmeyen yaralar, 6dem ve daralma gelisebilir. Solunum yollarindaki bu
degisikliklerin bir sonucu olarak soluk alip verme sirasinda islik veya didiik
benzeri sesler, ses kisikligi, seste kabalasma ve bogukluk, efor veya dinlenme
sirasinda nefes darligi gortlebilir.

EB hastaliginin solunum yollarini etkilemesi siklikla jonksiyonel EB ve dist-
rofik EB'de gorilir, ancak nadiren EB simplekste de rastlanabilir. Simpleks tip EB
hastalarinda az da olsa rastlanan solunum yollari problemleri hafif seyirlidir ve
kendiliginden diizelme egiliminde oldugundan bu hastalarin 2-3 yasina kadar
takip edilmeleri 6nerilmektedir. Jonksiyonel EB hastalarinda solunum yollari tu-
tulumu yaygindir. Bu tur hastalarin %25'inde solunum yolu tutulumu meydana
gelir. Jonksiyonel EB'de solunum yollarindaki lezyonlar ve yaralar sonrasi gelisen
asir iyilesme dokusu solunum yolu tikanmasina neden olabilir. Resesif distrofik
EB hastalarinda ilerleyen yaslarda solunum yollarinda daralma meydana gelebilir.

Hastaligin solunum yollarini etkilemesinin en erken belirtisi zayif veya bo-
Juk bir aglama oldugu icin, bu bulgulart mevcut olan her EB hastasi ¢cocukta tst
solunum yollarinin degerlendirilmesi tavsiye edilir. Bu hastalarda endoskopik
inceleme yapilmasi 6nerilmektedir, ancak solunum yolu rahatsizligi belirtisi bu-
lunmayan hastalarda solunum yollarina girisimsel muayene 6nerilmez.
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EB hastalarinda akcigerlerin etkilenmesi ise oldukca nadir gerceklesen bir
durumdur. Siddetli EB tiplerinden jonksiyonel EB ve distrofik EB hastalarinda
akcigerlerde sivi tutulmasi olabilir. Bu durum hizli nefes alip verme veya nefes
almada zorluk seklinde belirti verebilir.

Son yillarda nadir olarak EB ve interstisyel akciger hastaligi birlikteligi
bildirilmistir. interstisyel akciger hastaligi akciger dokusunda inflamasyon ve
yapisal bozulma yapan, akcigeri yaygin olarak tutan akut veya kronik seyirli
200'den fazla hastaligi kapsayan genel bir terimdir. Cocuklarda oldukca na-
dir gorilen bu hastaligin genetik, cevresel ve inflamatuvar cesitli sebepleri
mevcuttur. interstisyel akciger tutulumu siklikla jonksiyonel EB hastalarinda
gorilmustdr. Bu birliktelige ek olarak hastalarda bobrekler de etkilenebilir.
Bobrekler etkilendiginde viicutta 6dem ve koépukli idrar gorilebilir.

Akciger hastaligi genellikle yasamin ilk glinlerinde nefes darligi ile ortaya
¢ikar. Bu hastalarin solunum sistemi muayenelerinde hizli nefes alip verme,
solunum sirasinda akcigerden gelen citirti sesi, hisilti ve morarma gibi belirti-
ler gorilur. Hastalarin dykiistinde tekrarlayan alt solunum yollari enfeksiyonu-
na bagl bircok defa hastaneye yatis 6ykisu bulunabilir.

Herhangi bir siddetli solunum belirtisi olmayan ve beslenmeyi engelle-
meyen isliga benzer sesli solunum, tibbi olarak gilinde birka¢ kez nebiilize
kortikosteroid tedavisi ile tedavi edilebilir. Siddetli solunum yolu tutulumu
bulunan EB hastasi ¢cocuklarda st solunum yolu darliginin tedavisi zorlu bir
srectir. Hastalarin ktictik yast, solunum yollarinin kiiciikligu, hastaligin doga-
si ve ani hava yolu tikanikligi olasiligi bu stirecin karmasikligini artirmaktadir.
EB olan ve solunum yolu tutulan hastalarda ani hava yolu tikanikliginin engel-
lenmesi icin erken dénemde trakeostomi agilmasi &nerilmektedir (Resim 1).
Trakeostomi agilmasi hastanin solunum bulgularinin 6niine gegecektir; ancak
yutma ve konusma gelisimi acisindan endiseleri de beraberinde getirmekte-
dir. Ayrica trakeostomi alaninda strekli bir kaniliin bulunmasi sebebiyle yeni
yaralar olusabilir. ikinci asamada endoskopi yolu ile solunum yollarindaki dar-
liklarin agilmasi ve direkt cerrahi girisimler gerekebilir.

Sonug olarak, hava yollar ve akciger tutulumu EB hastaliginda nadir de
olsa gorllmektedir. Bu nedenle EB hastalarinin rutin kontrollerinde solunum
sistemi ve akciger muayenesi ihmal edilmemeli ve belirtisi olan hastalarda ak-
ciger ve havayollari goriintllemeleri yapilmalidir.

Tesekkiir

Bu bolimde yer alan illistrasyon cizimleri ile calismamiza sundugu degerli
katkilarindan dolayi sayin Uzm. Dr. Cagri Ogiit'e cok tesekkiir ederiz.
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KELEBEK HASTALIGINDA KULAK BURUN VE BOGAZ
TUTULUMU

Kulak, burun ve bogaz (KBB) bolgeleri epidermolizis biilloza (EB) hastaliginda sik-
likla etkilenmektedir. Bu bolgeler ayni zamanda solunum ve sindirim sisteminin
baslangic kisimlaridir. Solunan hava ve alinan gidalar viicuda buradan girer. Ayrica
koku, tat ve isitme gibi 6zel duyular yine burada algilanir. Bu nedenle EB'nin KBB
ile iliskili tutulumlari hastanin nefes almasini, beslenmesini ve birtakim duyulari
algilamasini bozacagindan hayat kalitesini oldukga olumsuz etkilemektedir.

KBB tutulumlari hastaligin alt tipine gore farklilik gosterir. Bazi hastalarda
yogun agiz tutulumu 6n planda iken kimilerinde agiz bulgular hafiftir ancak
kulak yada burunile ilgili problemler daha agir seyredebilir.

KBB ile ilgili hangi yapilar kelebek hastaligindan etkilenir?

Agiz ici ve cevresi, yutak, girtlak, yemek borusunun Gst kismi, burun ve kulak
bu hastalikta etkilenebilmektedir.

Kelebek hastaligi agiz ve cevresinde hangi belirti ve bulgulara
sebep olur?

Adiz icinde aftlar, yaralar ve kanama gorilebilir. Lezyonlar agiz icinde herhangi
bir yerde ¢ikabilir. Cogunlukla sinirli olsa da bazi olgularda ¢ok yaygindir. Cilt ve
tirnak tutulumu siddetli seyreden hastalarda agiz tutulumu daha yogun olmak-
tadir. Yineleyen yaralar nedbe dokusu birakarak iyilesirse dil ve damaklardaki do-
gal girintili/cikintil gériiniim kaybolur ve agiz icini doseyen mukozalar diizlesir.
Damaklarda sislik gorilebilir. Damaklar ile yanadin i¢ ylizi arasinda yumusak
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doku kiimeleri birikebilir. Bunlar agiz hijyenini bozarak dis ¢urtklerine de sebep }

olur. Hastaligin bazi formlari ise dogrudan dislerin yapisini bozarak dis ¢urukleri-
ne yol acar. Agir olgularda zamanla dudak cevresinde gerginlik, agiz acikhiginda
daralma ve dilin agiz tabanina yapismasi durumuile karsilasilabilir. Bu hastalarda
yeme ve konusma ciddi bicimde etkilenir. Dili 6rten mukozanin zamanla hasar-
lanmasi tat almayi bozar. Tikurik bezleri genellikle hastaliktan etkilenmese de
bazi olgularda tiikiiriik bezi kanallarinda gegici tikaniklik gordilebilir.

Agiz tutulumu nasil dnlenir, tedavisi var midir?

EB'de agiz tutulumunun kesin bir tedavisi yoktur. Dolaysiyla lezyon gelisimi-
nin dnlenmesi temel hedeftir.

Hastalara kisiye 6zel diyet programi hazirlanmalidir. Sik araliklarla, yu-
musak gida alimi 6nemlidir. Kesinlikle sigara kullaniimamalidir. Asit icerikli ve
tahris edici besinler tiketilmemelidir. Bol sivi alinmalidir. Agiz bakimi 6zenle
yapilmaldir. Hafif olgularda yumusak dis fircalari yada stingerli/pamuklu agiz
bakim kitleri tercih edilebilir. Ancak agir vakalarda bu islemler dahi mukozada
hasar olusturup lezyonlari siddetlendireceginden agiz ve dis temizligi icin agiz
calkalama sulari kullaniimalidir. Mevcut lezyonlara yonelik ise topikal analje-
zik, antiseptik ve antiinflamatuvar etkili destek tedavileri uygulanir.

Kelebek hastaliginda yutak ile ilgili problemler

Yutak, agiz boslugunun arkasinda yer alan ve burayi girtlak ile yemek borusu-
na baglayan gecis bolgesidir. Buray1 doseyen mukozanin zedelenmesi sonucu
agiz mukozasina benzer yaralar yutakta da olusabilir. Hastalarda yutma esna-
sinda ciddi agri olusabilir. Agrili yutma gida aliminda isteksizlige ve neticede
beslenme bozukluguna yol acabilir. Bundan dolayi sicak ve tahris edici gida-
lardan uzak durulmali, bol su tiketilerek yutagin hem temiz hem de nemli
kalmasi saglanmahdir.

Kelebek hastaliginda yemek borusu tutulumu

EB hastaligindaki deri digi tutulumlarin en nemlilerinden biri yemek borusu tu-
tulumudur. Yemek borusu tutulumu deri tutulumundan bagimsizdir. Hatta hic
deri tutulumu olmayan hastalarda bile agir yemek borusu tutulumu gelisebilir.
Yemek borusunun mukozasinda tahris sonucu kanamali yaralar olusabilir.
Bu yaralar sik sik tekrarlarsa zamanla i¢ yiiziinde yapisikliklar ve darliklar ge-
lisebilir. Hastalarda baslangicta katilara, ileride sivi gidalara karsi yutma gtic-
IGgu gelisebilir. Darlik ilerledikce gidalar asagiya gecemeyeceginden yemek
borusunun Ust kisminda genislemeler ve duvarinda fitiklasmalar gordilebilir.
Sonugta hastalarda ciddi beslenme problemleri ve kilo kaybi gelisebilir.
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Yemek borusu tutulumu nasil tedavi edilir?

Yemek borusundaki lezyonlar sik tekrar ettigi zaman kronik ve geri déniisii cok
zor problemlere neden olur. Yukarida bahsedildigi gibi; agiz, yutak ve yemek
borusunun olusturdugu st sindirim yolu mukozasi oldukca hassas olup, tahris
edici unsurlardan mutlaka korunmali, temiz tutulmali ve bol sivi alimi ile muko-
zanin dogal nemliligi muhafaza edilmelidir. Yemek borusunda ciddi darlik varli-
ginda cerrahi miidahale ile darlik acilabilir ancak ameliyat sonrasi niiksler siktir.
Bu nedenle ameliyat tekrari gerekebilir. Tekrarlayan ameliyatlarin da yemek bo-
rusunda yirtik olusturma riski mevcuttur. Tedavide kortizonlu ilaglar denenebilir
fakat etkisi sinirhdir. Sindirim sisteminin saglikli calismasi icin hastalar miimkiin
oldugu kadar agizdan beslenme konusunda tesvik edilmelidir. Ancak yemek
borusundaki daralma ve tikaniklik ameliyatla dahi giderilemez ise mideye agi-
lacak bir delikten beslenme yapilmasi kaginilmazdir.

Girtlak tutulumu nasil olusur?

Ozellikle siddetli dksiirme, bagirma ve aglama gibi durumlar girtlak muko-
zasinda tahris olusmasina ve bu bélgede lezyonlara sebep olabilir. Ozellikle
cocuklarda daha siktir. Ayrica Ust havayoluna yonelik girisimsel islemler de
problemlere yol acabilir.

Hangi belirti ve bulgulara sebep olur?

Ses telleri seviyesinin yukarisinda aft benzeri yaralar olusabilir. Bu hastalarda
hafif bogaz agrisi ve ara sira kanl balgam c¢ikarma disinda bulgu goérilmez.
Ancak &zellikle ses tellerini tutan lezyonlar nemlidir. Burada gelisen yaralar
sik sik tekrarlarsa yapisikliklar gelisebilir. Hastada baslangicta ses kisikhgy, iler-
leyen dénemlerde ise nefes alma problemleri gordlebilir.

Nasil 6nlenir? Tedavide ne yapilir?
Diger bolgelerde oldugu gibi oncelikle girtlak mukozasi tahris edilmekten ko-
runmalidir. Saglikli ses olusumu icin ses tellerinin nemliligi 6nemlidir. Bu nedenle
yeterli sivi alinmasina dikkat edilmelidir. Soguk buhar tedavisi oldukca yararlidir.
Hastalar sesini kasmadan kullanmasi konusunda egitilmelidir. Bu amagla gerekir-
se konusma terapisi onerilebilir. Eger hastada mide refliisti varsa larenjite sebep
olacagindan tedavisi ayrica planlanmalidir. EB hastalarinda, genel anestezi gibi Gst
havayolunu zedeleyecek islemlerden miimkiin oldugu kadar kaginilmaldir.

Eger ses tellerinde yapisiklik gelistiyse cerrahi miidahale gerekebilir. An-
cak EB hastalarinda bu bélgenin cerrahisinin oldukca giic oldugu bilinmelidir.
Bu nedenle koruyucu 6nlemlere 6zen géstermek son derece 6nemlidir.
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Kelebek hastaliginda burun tutulumu <&
Burun deliklerinin etrafinda ve i¢ yiiziinde sulanma, kabuklanma ve kanamali
yaralar olusabilir. Lezyonlar sik tekrarlarsa burun deliklerinde yapisikliklara,
daralmaya ve agir olgularda burun ucunda sekil bozukluguna neden olabilir.

Burun lezyonlari nasil 6nlenir, tedavide ne yapilir?

Burun ici yogun flora bakterilerinin oldugu bir bolgedir. Normalde enfeksi-
yona neden olmayan bu bakteriler, EB hastalarinda burundaki yaralardan
bulasarak iltihaba neden olabilir. Bu nedenle bu bélgenin temizligine 6zen
gosterilmelidir. Siddetli simkirme ve tahris edici uygulamalardan kaginilma-
lidir. Burun killari koparilmamalidir. Burun karistirma gibi aliskanliklardan uzak
durulmahdir. Burun ici kurutulmamali ve gerekirse gliserin, badem yagi veya
kantaron yagi gibi dogal yumusatici iceren soliisyonlar kullanilarak nemli kal-
masi saglanmalidir. Soguk buhar uygulamasi burun icinin nemliligi agisindan
faydaldir. Olusan yaralarda ise antibiyotikli merhemler ve kisa sireli topikal
steroidli tedaviler uygulanabilir. Burun delikleri daralmis agir seyirli olgularda
cerrahi tedavilerin yapilmasi gerekebilir.

Kelebek hastaliginda kulak tutulumu hangi belirti ve bulgulara
sebep olur?

Kulak kepgesi ve dis kulak yolu cildinin tahris olmasi sonucu kulak derisinde
bil adi verilen ici sivi dolu kabarciklar ve bunlarin agilmasi sonrasi akintili yara-
lar meydana gelir. Bu yaralardan bakteri bulasi, kulak kepcesi ve dis kulak yolu
cildinde enfeksiyona neden olabilir. Sik tekrarlayan enfeksiyonlar ve nedbe ile
iyilesen yaralar agir olgularda dis kulak yolunda darlik ve tikanma yapabilir. i¢
kulak, orta kulak ve kulak zari genellikle etkilenmez.
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Kelebek hastalarinda kulak tutulumu nasil 6nlenebilir?

Kulak kepcesi ve dis kulak yolu cildi korunmalidir. Ozellikle uyku esnasinda
kulagin sGrtinmemesi icin yumusak yastiklar tercih edilebilir. Kulaga temas
ederek tahris edebilecek sapka, kafa bandi, kask, kulaklik ve maske gibi es-
yalar kullanilmamalidir. Gozliik yerine lens tercih edilmelidir. Kulak karistir-
ma aliskanligi varsa birakilmaldir. Kulak temizligi gerekiyorsa islem gliserinli
yumusaticilar kullanildiktan sonra bir uzman tarafindan nazikce yapilmaldir.
Yiiksek sicaklik lezyonlari alevlendirebilir. Bu nedenle sicak ortamlardan kagi-
nilmali ve sa¢ kurutma makinesi gibi cihazlar dikkatli kullanilmalidir.

Kulak lezyonlari nasil tedavi edilir?

Kulak tutulumunda cilt temizligine dikkat edilmelidir. Steril yara pansumani
yapilmali ve deri nemli tutulmalidir. Deride kabarcik gelismis ise steril igne ile
icindeki sivi bosaltilabilir ancak tzerindeki ince cilt tabakasi siyrilmamalidir.
Bakteriyel bulas mevcut ise topikal antibiyotik ve kisa stireli steroid tedavisi
uygulanir. Dis kulak yolunda darlik gelisen ve isitme problemlerine neden
olan agir olgularda cerrahi tedavi uygulanir.
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Yazar: Uz. Dr. Semahat Alp
KELEBEK HASTALIGI VE KEMIK SAGLIGI

Epidermolizis Biilloza (EB), sadece bir deri hastaligi gibi gériinmesine ragmen,
aslinda kemiklerden olusan iskelet sistemi dahil bircok organi ve yapiyr olum-
suz etkileyebilir. Bu tiir komplikasyonlara daha ¢ok EB'nin siddetli formlarinda
rastlanir. Ozellikle Resesif Distrofik EB (RDEB) veya Jonksiyonal EB (JEB) tiple-
rinde yemek borusu darliklari, kansizlik, biytime yetersizligi ve kemik zayifligi
gibi deriden baska viicudun bircok sistemini etkileyen saglik problemleri has-
taliga eslik edebilir.

EB hastalarinda goriilebilecek kemik problemleri;

= Kemik yogunlugunda azalma (rasitizm, osteopeni, osteoporoz),
= Kendiliginden ya da travma nedeniyle gelisebilen kiriimalar,

= Radyolojik incelemelerde kirik gériilmeyen kemik agrilar
seklinde siralanabilir.

Kemik Saghgi

Kemikler bir yandan viicut agirhgini tasirken diger taraftan viicut yapisinin er-
gonomik buttnligln, ayakta durmayi ve boyuna buylmeyi sagdlar. Viicuttaki
kalsiyumun %99'u kemiklerde bulunur. Dolayisiyla kemikler ayni zamanda icer-
digi mineraller bakismindan kalsiyum, fosfor ve magnezyum gibi elementlerin
deposudur. Kemik dokusunda yasam boyu surekli bir aktif yikim ve yeniden ya-
pim donguist vardir. Eriskin kemik dokusunun her yil %10’unun yeniden yapildi-
g1 distuinulmektedir. Bu sayede hem kemiklerin zayiflamasi dnlenmekte hem de
kalsiyum basta viicudun mineral dengesi stirekli korunmaktadir.

Kemik sagligi bliyuk oranda ¢ocukluk ve ergenlik doneminde ulasilan ke-
mik kitlesine baghdir. Eriskin bir insanda ulasilabilecek nihai kemik kiitlesi ge-
nellikle 30 yasindan 6nce tamamlanir ve sonraki yasam dénemleri icin gerekli
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Sekil 1: Kelebek hastalarinda kemik saghgi bozulmasi ve kirik olusmasinin baslica
nedenleri (3 numarali kaynaktan uyarlanmistir.

olan kaynak yapi gorevini Gstlenir. Tam kemik gelisimi, buylk oranda genetik
faktorlere baghdir. Bunun yani sira beslenme, fiziksel aktiviteler, hormonlar ve
bireysel yasam tarzini gibi diger faktorler de etkilidir.

Kelebek hastalarinda kemik sagligini bozan baglica sebepler;

= Genetik faktorler,

= Yaygin, agrili yaralar ve sargilar nedeniyle hareketliligin azalmasi,

= Sindirim sistemindeki yaralar nedeniyle beslenme bozuklugu neticesi
kalsiyum ve mineral yetersizligi,

= Sirekli kapali ortamlarda bulunma ve sargilar nedeniyle glines isigindan
mahrum kalma sonucu D vitamini eksikligi,

= Gelisme geriligi sonucu gecikmis ergenlik ve distik cinsiyet hormonlari,

= Tekrarlayan yaralar ve bakterilerin etkisiyle kronik inflamasyon.

Kelebek hastaliginin siddetli formuna sahip cocuklarda yaygin kabarcik-
lar ve yaralarin sirekli tekrarlamasi nedeniyle hem yaralardan kayip hem de
tamirde kullanilmasi nedeniyle viicudun protein ihtiyaci artmistir. Bu nedenle
hastalarin besin gereksinimi saglikh bireylerden daha fazladir. Hastalardaki
kemik saghgr bozulmasi hem kemik minerali ve proteini kaybina hem de bu-
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yiime déneminde yeterli kiitle yapilamamasina bagli gelisebilir.

Siddetli kelebek hastalari ayaklarinda bulunan kabarciklar, yaralar, agri,
halsizlik, yara yerlerindeki gerilmelere bagli eklem hareket acikhginin azalma-
sive kas gli¢suizligu gibi sebeplerden dolayi disarida fazla zaman gecirmezler
ve hareketleri kisitlidir. Ayrica hastanede yatis stireci ya da tekerlekli sandalye-
ye mecbur kalinmasi gibi sebeplere bagli uzun sureli hareketsizlik donemleri
nedeniyle kemiklerin zayiflama riski 6nemli 6l¢clide artmaktadir.

Sonug olarak tiim bu etkenler EB'li cocuklarda ve ergenlerde kemik mine-
ral yogunlugunun azalmasina yani kemik zayifligina ve sonucta travma etki-
siyle ya da kendiliginden gelisen kiriklara neden olur. Kemik kirikliklarina yol
acan faktorler Sekil-1'de gorilmektedir.

Siddetli EB hastalarinda kas gli¢suizligu, halsizlik, ayak kabarciklari, ag-
rilar, yara yeri gerilmeleriyle eklem acikliklari azalmasi gibi komplikasyonla-
ra bagh hareketlilik kisitlanir. Bu nedenlerden dolayi hastalar genelde evlere
kapal kalir, disarida fazla zaman gecirmezler. Ayrica hastanede yatis streci
ya da tekerlekli sandalyeye mecbur kalinmasi gibi uzun streli hareketsizlik
donemleri de s6z konusu olup kemiklerin zayiflama riskini dnemli dlctide art-
maktadir.

Sonugcta tim bu faktorler kelebek hastasi cocuk ve ergenlerin kemikle-
rinde mineral yogunlugu azalmasina, kemiklerin zayiflamasina ve travmalarin
etkisiyle ya da normal faaliyetlerde kendiliginden kirilmalara sebep olabilir.

Kelebek hastalarinda kemik saghiginin takibi

Kelebek hastalarinda kemik saghginin dizenli araliklarla kontrol edilmesi ol-

dukca 6nemlidir. Bunu saglamak amaciyla;

= Kemik agnisi varsa agrili viicut bolgelerinde kemik réntgenlerinin cekil-
mesi,

= Ogzellikle yiiksek riskli hastalarda 6-12 ayda bir, gereginde daha sik serum
kalsiyum ve D vitamini degerlerinin kontrol edilmesi,

= DEKSA taramasi adi verilen 6zel bir inceleme yéntemi ile yilda bir kemik
yogunlugunun izlenmesi gerekir.

Bu sayede hastalardaki kemik degisikliklerini takip etmek ve olasi kirik-
lari belirlemek miimkiin olabilir. Boylece sadece kiriklar degil ayni zamanda
hastaligin sakatlik ve 6lim gibi istenmeyen komplikasyonlari da azaltilabilir.

Kelebek hastaliginda cocukluk caginda gelisebilecek kemik mineral
yetersizligini onlemek amaciyla hastalarin bebeklik déneminden itibaren
beslenme yetersizligi ve gelisme geriligi dahil olasi tim komplikasyonlar ba-
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kimindan iyi izlenmeleri, kemik kaybina yonelik tedbirlerin zamaninda alina-
bilmesi icin olduk¢a 6nemlidir.

Kelebek hastalarinda kemik kaybini 6nleyici tedbirler

= Hastalar hareketsiz kalmamali, gtinliik rutin yurtydsler yapilmahdir,

= Beslenmelerine dikkat edilmeli, uzman bir diyetisyen takibinde ihtiyacla-
rina gore iyi belirlenmis diyet protokolleri uygulanmalidir,

= Gun icinde hastalarin saglam deri alanlarinin diizenli glines gérmesi sag-

lanmalidir,

= Gereginde ilave D vitamini ve kalsiyum gibi mineral takviyeleri verilme-
lidir,

= Dizenli hastane kontrolleri planlanmali ve bunlar aksatilmadan yapilma-
hdir.

Kelebek hastasi ¢cocuklar tizerinde yapilan arastirmalar hareketliligin ke-
mik mineral yogunlugunu iyilestirmede 6nemli bir faktor oldugunu goster-
mistir. Ayaklarda kabarcik olusumunu azaltan ayakkabilarla yapilan ytriyis
hareketliligi sadece kemik yogunlugunu artirmakla kalmaz, ayni zamanda
kas gticii, denge ve koordinasyonu diizenleyip gelismesine katkida bulunur,
diisme ve kirik risklerini azaltir. Ustelik sosyal yasama istiraklerini saglayarak
onlari hareketlilige motive eder. Fizyoterapistler ylrlyusu, kontraktiri ve kas
gliciinti degerlendirerek hastalara yardim edebilirler.

Besin ve gidalardan ancak diistik bir miktari (%10) alinabildigi icin hasta-
lara kalsiyum takviyesi verilmelidir. D vitamini kemik metabolizmasinda cok
onemli rol oynar ve deride Glinesin mor &tesi (UV) 1sinlari maruziyeti ile sen-
tezlenir. Kelebek hastalarinda sik rastlandigi tizere D vitamin eksikligi goralar
ve kemik metabolizmasini ayrica bozar. Bu nedenle hastalarin diizenli glines-
lenmeleri gerekir. Kollar ve bacaklar acik olacak sekilde saat 10.00-15.00 ara-
sinda 20 dakika boyunca gtines 1sinlarina maruz kalma deride 20000 IU kadar
D vitamini Uretebilir. Bu amaca yonelik glineslenmeler icin en uygun zaman
dilimi glintin 10:00-15:00 saatleri arasidir. Hastalar glineslenirken cam veya tl
arkasinda durmamali ve gilines koruyucu trtinler kullanmamalidir. D vitamin
dizeyi dustik hastalarda ayrica D vitamin takviyesi kullanimi gereklidir.

Hasta takiplerinin kemik sagligi ve gelisimini icermesi, gereginde kemik
yapilarini giiglendirici ve kiriklari nleyici tedbirlerin alinmasi kelebek hasta-
lari icin cok 6nemlidir. Bu amagla yapilacak egzersiz ve diyet programlarinin
uygulanmasi, recete edilen ilaglarin aksatilmadan kullanilmasi gerekir. Kemik
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gelisimi ve saghginin kiglk yaslardan hatta bebeklik doneminden itibaren :

korunmasi ve gii¢lii tutulmasi gerektigi hep akilda tutulmahdir. Clinkii kemik
zayifligi gelistiginde ve yerlestiginde artik etkili bir tedavi yontemi yoktur. Bu
nedenle kemik kaybini dnlemek, saptamak ve varsa diizeltmek icin gerekenler
mimkin olan ek kisa siire icerisinde yapilmahdir.
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Yazar: Prof. Dr. Ahmet Metin
KELEBEK HASTALIGI VE KAN (HEMATOLOJIK) SORUNLARI

Kitabin bu bolimiinde kelebek hastalarinda en yaygin rastlanan problemlerden
kansizlik sorunu agirlikli olmak tizere hematolojik sistemde goriilen problemler
ele alinacaktir.

Kansizlik (anemi) nedir, nasil taninir?

Anemi, EB hastalarinda genellikle demir, protein ya da vitamin eksikliklerine bagli or-
taya ¢ikar. Anemide hastalarin kan dolasiminda eritrosit adi verilen kirmizi kan hiic-
relerinde yetersizlik s6z konusudur. Bu kirmizi kan hiicreleri (ktirecikleri) akcigerden
aldiklan oksijeni viicudun doku ve diger organlarina tasir. Oksijen, yasamin devam-
g1, biyime ve yara iyilesmesi dahil tim viicut fonksiyonlari icin gerekli element-
tir. Kan eksikliginde tiim bu fonksiyonlarda azalma olur. Anemi, kan testinde dusuk
hemoglobin ve hematokrit seviyeleriyle tespit edilir. Vitamin eksikligi (B12) neticesi
gelistiginde eritrosit 6nculi hiicreler normalden daha biyuk saptanir.

Aneminin hastadaki belirti ve bulgulari nelerdir?

Kirmizi kan hicreleri az oldugu azaldigi icin kisinin deri ve mukozalari soluk renk-
tedir. Organ ve dokulara giden oksijen de azalmistir. Bu nedenle anemik bir kisinin
enerjisi dlistik olup, strekli halsizdir ve cabuk yorulur. Sayisi azalmig kirmizi kan htic-
relerinin daha fazla oksijen tagimasini saglamak amaciyla kalp atisi hizlanir. Béylece
oksijen yetersizligi telafi edilmeye calisilir. Kisi aniden ayaga kalkarsa tiim viicuda ve
bu arada beyne yeterince oksijen gitmeyecedi icin kiside nefes darligi hissedebilir
veya bas donmesi ve bayginlik yasayabilir. Gézde siyah noktalar ucusmasi ve bas ag-
rsi da sik goriilen sikayetler arasindadir. Uzun siiredir devam eden yani kroniklesmis
bir anemiye viicut kismen uyum saglasa da hastadaki blyime ve gelisme yine de
etkilenir. EB hastalarindaki deri yaralarinin iyilesmesi de engellenip zorlasir.

Kelebek hastalarinda nasil anemi gelisir?

EB hastalarinin cogu cocuk olup gelisme cagindadir. Ustelik deride siklikla acilan
yaralarin iyilesmesi icin viicudun daha fazla protein, mineral ve vitamine ihtiyaci
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vardir. Oysa bazen EB hastalarinda agiz ve sindirim sisteminde de yerlesmis olan

yaralar, iltihaplanmalar ve bozulmalar nedeniyle beslenme oldukca azalmis ve
sindirim fonksiyonlari da bozulmustur. Bu nedenle, sindirim sisteminde gidalarin
emilmesine yardimci proteinler cok diistiktir ve dolayisiyla demir elementi de iyi
emilemez ve uygun sekilde taginmaz. Ustelik deride agilan sizintili bazen kanama-
I yaralardan eritrositle beraber demir kaybi da s6z konusudur. Béylece hastalarin
¢ogunda viicudun demir, proteinler, vitaminler ve eser metaller dahil olmak tizere
kirmizi kan hiicrelerini yapmak icin gereken yapi taslarinin cogunda yoksunluk
geliserek anemi tablosu olusur.

Anemiyi diizeltmek icin ne yapilabilir?

Hastalarda beslenmeyi diizeltmek ve iyilestirmek icin gerekli olan tiim &nlemler
alinmalidir. Bunlar arasinda demir, folik asit, Vitamin E, D, K ve B12 ile diger gida
takviyelerinin yerine konmasi da bulunur. Kelebek hastalarinin daha detayli bakim
Onerileri ve beslenme gereksinimleri bu kitabin ilgili kisminda ayri ve kapsamlica
ele aciklanmistir.

Demir Takviyesi

Agizdan verilen demir takviyeleri, hastalar tarafindan en iyi tolere edilen bir form-
da giinltk olarak kulanilir. Barsaklarda demir emilimini azaltabilecegi icin tahil ve
sut Grlinleri ile birlikte alinmamalidir. C vitamini veya meyve sulari demirin emi-
limini artiracadi icin birlikte kullanimi 6zellikle tavsiye edilir. Demir takviyelerinin
stirekli ve uzun streli kullanimi EB hastalarinin mide ve barsaklarinda rahatsizlik
ve kabizliga yol acar yada ayrica katkida bulunabilir. Bu nedenle, agizdan alinan
takviyeler iyi tolere edilebilse bile, demir emilimi zaten bozuk oldugu icin anemiyi
tedavi etmede yetersiz kalabilir.

Agiz yoluyla kullanilan demir takviyeleri tolere edilmez veya hemoglobinde
yeterince artig saglayamazsa, intravendz (IV) yani damardan verilen demir takviye-
lerinin kullanimi gerekebilir. Damardan demir takviyesi icin birkag farkh tGriin mev-
cut olup doktorunuzla birlikte en uygun guvenilir tirtini birlikte belirleyebilirsiniz.
Diger yandan damardan demir takviyesi esnasinda rahatsiz edici bir komplikasyon
olarak allerjik reaksiyon gelisebilir. Ancak IV demir hastanede, genellikle ayakta te-
davi ortaminda, deneyimli bir saglik ekibince uygulanir ve gelismesi durumunda
komplikasyonlara yonelik tedavi de yapilir. Damardan verilen demir kan dolasimina
girer, bagirsaklari atladigi icin emilim gerektirmez. Demir uygulama sikligi, yanita ve
hemoglobin diizeyine gore takip eden doktor tarafindan belirlenecektir.

Normalde b&brek tarafindan Uretilen bir protein yapidaki eritropoietin damar
yoluyla verilen demir tedavisine eklenebilir. Eritropoietin insanda, hemoglobin sevi-
yeleri dustince Uretilir. Sizin veya cocugunuzun kaninda eritropoietin seviyeleri nor-
mal diizeylerin altinda ise demir ile birlikte bir tedavi rejimine eklenmesi gerekebilir.
Eritropoietin, kullanilan Griine bagl sekilde haftada 1 ila 3 kez kas icine zerk edilir.
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'. %Bayﬂma, dustk kalp fonksiyonu hemoglobin seviyesi cok diistik ve ileri derecede kan-

N' sizlik belirtileri gorilen hastalara kan transfiizyonu yapilabilir.

Tedavi sonrasinda anemi takibi

EB hastalarinda tedavinin anemi (zerine etkisin izlemek icin kullanilabilecek la-

boratuvar inceleme yontemleri ve etkinligi asagidaki gibidir.

1. Tam Kan Sayimi (CBC): Hemoglobin, hematokrit seviyesi diistkligu ve ku-
cuk kirmizi kiireler demir eksikliginin devam ettigini gosterir.

2. Serum demir diizeyi: Seviye dusiikligl anemiyi isaret eder guvenilir bir 6l-
¢lim yontemdir.

3. Transferrin diizeyi: Demir baglayici proteinidir. EB hastalarinda zaten mev-
cut olan protein diizeyi nedeniyle demir eksikligini degerlendirmek icin gu-
venilir bir yontem degildir.

4. Ferritin diizeyi: Demir eksikliginde disuktur. Kronik bir hastalik olmasi ne-
deniyle glvenilir degildir. Gereginden fazla demir ytiklenmesine yol agabilir.

EB Hastalarinda goriilebilen Diger Kan Sorunlari

EB hastalarinda hem kanama hem de pihtilagsma sorunu bulunabilir. Saghkli bir
bireyde pihtilasmayi yapan ve dnleyen proteinler dengeli bir diizeyde bulunur.
Hasarli bagirsak membranlari ve deriden protein kaybedilmesi nedeniyle bu zit
etkili proteinler arasindaki denge bozulabilir.

EB hastalarinda goriilen kanama veya pitilasma belirtilerinden hangisinin
gelisecegi bu proteinlerden hangisinin kan dolasiminda daha dusik veya yiik-
sek miktarlarda bulunmasina bagh degisir. EB hastalarinin hastaneye yada saglik
merkezlerine yaptigi basvurularda istenen kan testleri ile altta yatan sebebin ne
oldugu ve tedavinin hangi yonde yapilmasi gerektigi ortaya konabilir.

Tedavi, taze plazma adi verilen bir kan triinl veya kan donér havuzlarindan
elde edilen diger pithtilasma proteinleri kullanilarak pihtilasma bozuklugunun
diizeltilmesiyle saglanir.
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KELEBEK HASTALARINDA BESLENME VE GELISME
GERILIGI

Epidermolizis billoza (EB) deri ve mukéz membranlarin frajilitesi ile giden,
klinik ve genetik olarak heterojen seyir gosteren nadir bir hastaliktir. Tim
gastrointestinal sistemin agizdan baslayip, antse kadar mukoza ile kapli, cok
sayida katlantiya sahip genis bir i¢ epitel yapi oldugundan hareketle, sindirim
sisteminin tutulumu EB'de 6nemli bir saglik sorunu sekline karsimiza cikar.
Deri ve mukéz membranlarin tutulum derecesi hastaligin alt tipine, genetik
mutasyona, kalitim tlriine ve hasta yasina gore degisiklik gosterir.

EB hastalarinin takibinin temel esaslari enfeksiyonun kontrold, yaralarin
bakimi, agrinin yonetimi, optimal beslenme durumun saglanmasi, yasam ka-
litesini etkileyen girisimlerin secimi, zamanlamasi ve komplikasyonlarin 6n-
lenmesinden olusur.

Hastaligin bircok sistemi tutmasi, takipte multidisipliner yaklasimi zorun-
lu kilmaktadir. Bu disiplinlerden biri de hastalarin beslenme durumunu deger-
lendiren gastroenteroloji ve beslenme bilim dalidir. EB hastalarinin beslenme
durumu hastalik seyrini, yara bakimi ve tedavilere yanitini, bagisiklik sistemi-
nin desteklenmesini, enfeksiyonlarla miicadeleyi, hayat kalitesini ve ailelerin
yasadiklar zorlu siirecleri ok etkiler. Bu nedenle hastalarin izleminde beslen-
menin belli araliklarla ve genis acilardan bakilarak degerlendirilmesi gerekir.

EB hastalarinda sindirim sisteminde ¢ok farkl tutulumlar gortlir. Dis ya-
pist ve dizilimi bozuklugu, adiz ici yara ve yapisikliklari, yutak ve yemek bo-
rusunda yerlesen biiller, bu biillerin iyilesmesiyle ortaya ¢ikan yemek borusu
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-+ W darliklar, bazen hastalik ile birliktelik gosteren pilor atrezisi veya iltihabi bar-
sak hastaliklari gibi pek ¢cok sebep beslenme sorunlarina zemin hazirlar. Bun-
lar hastalar icin cogunlukla kisir déngii ile sonuglanan ve prognozu etkileyen
zorlayial bir tablolardir. Hastalar sadece alim azlidi ile degil, alinan gidalarin
emilim ve islenmesiyle ilgili gastrointestinal sorunlar da yasarlar. Diger taraf-
tan deriden kaynaklanan yogun kayiplar, yerine koyulamadikca kotiilesen
makro ve mikro besin eksiklikleri, sik hastane basvurulari bu durumu daha
da kotulestirir. EB hastalarinin el- ayak yaralari ve kontraktirleri besinlere ba-
gimsiz ulasmalarini ve kendilerini besleme yetilerini kisitlar. Bu mevcut kéti
durumu daha da agirlastirir.

EB hastalarinin sik rastlanan bir diger 6nemli durumu da diger bir¢ok
nadir hastalikta goruldigu Uzere hastanin temel ihtiyacini ve bakimini di-
zenli bir sekilde, sabirla saglayacak, onlar 6zenle besleyecek birilerine ihtiyac
duymalaridir. Dolayisiyla beslenme sorunu sadece hastay degil, ailesini de
yakindan ilgilendirir. EB hastalari iyi dlizeyde agizdan aldiklarinda dahi diger
insanlar gibi yeterli beslenemezler. Kiiciik miktarlarda, sik sik ve agiz ve/veya
yutak yaralarini kotllestirmeyecek tarzda, 6zenle beslenmeleri gerekir. Deri
gibi agiz ve yemek borusu mukozalarinin hassas olmasi tiiketebilecekleri gida
tiriinG kisitlamaktadir. Ozetle EB hastalari beslenme bakimindan cok deza-
vantajli bir gruptur.

EB hastalarinda beslenmenin zorluklari su sekilde siralanabilir

1. Bedensel yetilerinin kisith, alabilecekleri gida tirlerinin sinirli ve 6zellikli
olmasi

2. Uzun surelerde, sik ve kiictik 6guinlerle beslenme zorunlulugu

Dis ve oral mukoza sorunlarinin gida alimini ve ¢ignemeyi olumsuz etki-

lemesi

Yemek borusu darligina bagh yutmanin agrili ve zor gerceklesmesi, refli

Deriden kayiplar ve yaralarinin kapanmasi icin gerekli ihtiyacin artmasi

Enfeksiyonlarla micadele

Tuvalet aliskanhginin zorlayiciligi ve kabizlik

w

N o v

Tum bunlar hastalar, aile ve/veya bakim verenler icin oldukca stresli bir
strectir. Strecin yonetimi multidisipliner yaklasimla yapilmalidir. Multisipliner
bir yaklasimda gastroenteroloji ve beslenme uzmani tarafindan hastanin ya-
kin takibi ve diger bolumlerle is birligi saglik halinin devami ve korunmasi icin
cok dnemlidir.
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EB hastalarinda iyi bir beslenme ve biiyiime/gelisme yonetimi
icin gerekenler sunlardir.

1. Beslenmeyle iliskili stresi yatistirmak
Besin dgelerinin eksikligini tespit etmek
3. Agrili diskilamanin dniline ge¢mek, normal tuvalet aliskanligr kazandir-
mak
4. Yasa ve cinsiyete uygun optimal blytumeyi tesvik etmek, saglamak, stir-
dirmek
Ergenlik ve buylime geriligine karsi 6nlem almak
Yara iyilesmesini ve bagisiklik sistemini giiclendirmek
Ozellikle EB simpleks tipte hareketliligi tesvik etmek, obeziteyi 6nlemek
Hasta ve yakinlarinin yasam kalitesinin artirmak

© N W

EB hastalarinda uygun, yumusak, buharda haslanmis, kiictik porsiyonlu
sik 6guinler tercih edilmelidir. Cigneme ve yutmayla ilgili sorunlarin timu goz
oniinde bulundurulmali ve aspirasyon riskine karsi kati gida ve buytik miktar-
larla beslemekten kaginilmalidir. Mukozalarda tahris yapabilecegi icin gidala-
rin hazirlanmasinda 1zgara veya kizartma yonteminden uzak durulmali; baha-
rath, keskin tada sahip gidalar tiiketilmemelidir. Beslenmelerinde sert plastik,
paraben iceren veya PVC, sivri yapill metal kasik ve catal yerine miimkiinse
silikon ya da yumusak yaplili sig, ucu kiint kasiklar kullaniimali, gereginde hij-
yenik kosullar saglandiktan sonra elle besleme yapilmalidir. Agiz kapanma so-
runu olan bebek hastalar icin Haberman biberonlar kullanilabilir.

Agizdan beslenmesi bozulmus EB hastalarinda mukozal hasar yapabil-
mesi ve yapismalara, daralmalara sebep olmasi nedeniyle nazogastrik veya
orogastrik tliple beslenme dnerilmez. Bu tiir beslenme uygun periferik damar
yolu temin edilene kadar kisa sure ile cok minferit durumlar haricinde tercih
edilmemelidir. Cok zorunlu hallerde uygun tibbi Grtinler, silikon sondalar kul-
laniimali, kalici ¢6zim bulunan kadar takili kalmalidir. Siddetli agiz tutulumlu
olan hastalarda besleme aletlerinde (biberon ucu veya kasik) kayganlastirici
veya lokal agn kesici jeller kullanilarak bu sorunlar hafifletilebilir.

Beslenme ihtiyacinin ¢ok yogun oldugu bebeklik ve ¢ocukluk donemi,
hasta beslenmesi icin daha fazla efor ve sorumluluk gerektirir. Her cocugun
viicut 6lculeri ve yasina gore almasi gereken besinler ve glinliik kalori ihtiyac-
lari farkl farklidir.

Hastalarin guinliik almasi gereken kalori hesabi Lesley Haynes ve ekibince
gelistirilen bir denkleme gore hesaplanir. Daha kolay bir hesaplama ile hasta
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cocugun vicut agirhginin ilk 10 kilogramina 100, ikinci 10 kilogramina 50 ve
sonrasindaki kilolar igin 20 Kkal/kg/giin seklinde hesap edilip ¢ikan toplam ra-
kamin; %150'si (hasta durumuna gore %110 -200 arasinda degisebilir) glinluk
almasi gereken kalori olarak énerilebilir.

EB hastalarinin guinliik protein ihtiyaclari da gérece daha fazladir. Hasta-
hgin tutulum yayginhgi, ciddiyeti, eslik eden enfeksiyon ve biytime durumu
da dikkate alinarak ortalama 1,7-3 gram/kg/giin protein énerilmektedir. Bu
miktar stit cocuklugu veya ergenlik ddnemlerinde daha da artirilabilir.

EB tanili bebeklerin beslenmesinde diger bebeklerde oldugu gibi anne
st esastir. Anne situ ile yeterli blytime saglanamadiginda formdl besinlerle
yani mamalarla desteklemek gerekir. Bebeklerde ve ¢ocuklarda soguk sikim
zeytinyagi 6nemli bir kalori ve esansiyel/doymamis yag asit kaynagidir. Zey-
tinyaginin yumusatici ve kayganlik veren 6zelligi besleme kolayhdi acisindan
kullanimini 6n plana cikarir.

EB hastalarinda mineral ve vitamin gibi eser besin eksiklikleri de sik g6-
rilir. Emilim bozuklugu, artmis ihtiyac, deriden kayip, kronik hastaliklar, stres
gibi nedenlere bagl A, B6, niasin, B12, C ve D vitamini, demir, ¢inko, kalsiyum,
fosfor, selenyum, karnitin gibi elementler azalir. Basta demir olmak tizere tim
eksiklikler yerine konmalidir. Albumin azhigi bir diger 6nemli durumdur. Albu-
minin dismesi ¢inko gibi bazi elementlerin serum seviyelerini etkileyecegin-
den, eser gidalarin yaninda makro besinler de dikkate alinarak bir beslenme
plani cizilmelidir. Bazi klinikler EB hastalari icin, normalde giinliik alinmasi
onerilen multi - vitamin ve mikro besin miktarinin 1,5-2 katinin glinlik rutin
olarak verilmesi seklinde pratik bir yaklasim 6nermektedir.

EB hastalarinin en 6nemli sorunlardan bir digeri hareketsizlik ve ek gast-
rointestinal sorunlara bagh gelisen kabizliktir. Kabizlik anal bodlgede travmayi
ve lezyonlari artirmakta ve kabiziigi kisir dongi haline getirmektedir. Agridan
dolayi diskilamaktan kaginan hastada diskilama giderek daha da zorlu hale
gelir. Bu hastalarda anus etrafi bakim, analjezi, sicak oturma banyolari, epite-
lizan kremler kullanilarak kabizlik dnlenmelidir. Glinltik en az 10 gram kadar
lif icerikli beslenme tesvik edilmelidir. Beslenme 6nerileri esliginde hastalarin
poliklinik takipleri her 3-6 ayda bir yapilmalidir. Tim bu 6nerileri tami tamina
uygulayabilen EB hasta sayisi maalesef gerekenin ¢ok altindadir.

Yutak ve yemek borusu darliklari olan hastalarin mutlaka endoskopik
yontemle balon dilatasyonlar glindeme getirilmeli, oral beslenme miimkiin
oldugunca surdurulmelidir. Dilatasyon islemleri oral beslenmeyi bir stire daha
strdurir fakat bazi hastalarda tiiple beslemeye gecilmek zorunda kalinabilir.
Agizdan beslenmesi sorunlu, oral lezyonlar fazla ve siddetli, yaygin yemek
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borusu darliklari bulunan hastalar igin gastrostomi tlpu ile besleme alterna-

tif bir secenektir. Yemek borusunun anotomik yapisi endoskopik yontemle
gastrostomi agmaya siklikla uygun degildir. Bu nedenle gastrostomi gereken
hastalarda cerrahi yontem gerekir. Gastrostomi, agiz yoluyla gida alamayan
hastalarin beslenmeyi saglamak amaciyla bir alternatif yol olarak karin duva-
rindan gegirilen esnek bir tiipiin mideye yerlestirilmesi islemidir. Uc aylik kont-
rollerle bir yillik takiplerinde saglamasi gereken buylimeyi yakalayamayan
veya toplam 1 yillik antropometrik persentili devamli sekilde geri kalan has-
talarda uygulanir. Hastanin yasina, tutulumun tipi ve ciddiyetine, gereksinim-
lerin oral yolla karsilayamama derecesine bakilarak karar verilir. T4m 6nemli
komplikasyonlarina ragmen bazi hastalar icin uygun ve 6nerilen alternatif
besleme gastrostomi yoludur. Siddetli beslenme sorunu yasayan hastalar ve
aileleri bu secenekten mutlaka haberdar edilmelidir.
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Yazar: Dr. Ogr. Uy. Murat Oztiirk, Prof. Dr. Ahmet Metin
KELEBEK HASTALIGINDA GEBELIK VE DOGUM

Bu bdlim Epidermolizis billoza (EB) hastalarinin gebelidi esnasinda karsi-
lasabilecegi 6nemli durumlar ve merak edilen sorularla ilgili genel bilgileri
icermektedir. Ayrica dogum uzmaninin ve ebelerin EB hastalarinin bakiminda
ihtiyac duyabilecekleri bazi yardimci profesyonel bilgiler sunar. Hastalarin bu
konularla ilgili herhangi bir sorusu veya endisesi olmasi halinde, kendisiyle il-
gilenen hekimle gorismesi faydali olacaktir.

EB tipine ve hastayi nasil etkiledigine bagl olarak, gebelik ve dogum si-
rasinda ihtiya¢ duyulan bazi bakim degisiklikleri gosterebilir. Arastirmalar, EB
hastasi kadinlarda gebelige bagli komplikasyon riskinde artis olmadigini ve
deri durumunun gebelik sirasinda kétiilesmedigini gostermistir.

Bununla birlikte, deri ve mukozalar ¢ok kirilgan oldugundan, yetersiz bes-
lenme, siddetli anemi ve kronik enfeksiyon acisindan hastalarin yakindan izlen-
mesi gerekir. Gebelik sirasinda hasta ve diger saglik uzmanlari icin uzman tavsi-
yesi ve destegi EB uzmani ekiplerden alinabilir, bu nedenle Bir EB hastasi cocuk
dogurmayi planliyorsa veya gebe kaldiysa EB ekibiyle iletisime ge¢cmelidir.

Kalitim

Bebekte EB'nin gorilme olasiligl, gebe hastalarin sahip oldugu EB tipine bagl
olarak degisir. Dominant kalitimh EB formlarinda, genellikle uzun sureli bir aile
oykusu vardir ve bebegin her gebelikten etkilenme sansi %50'dir. EB Simpleks
(EBS) ve Dominant Distrofik EB (DDEB) bu kategoride yer alir.
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Resesif kalitimli EB formlarinda (RDEB veya Jonksiyonel EB), bebegin etki- &

lenme riski nispeten daha dusuktur. Bebekte EB hastaligi gérilmesi icin, her
iki ebeveynin de ¢ekingen geni tasimalari ancak hastaliktan etkilenmemis ol-
masi gerekir. Taslyicilik oraninin genel popllasyonda yaklasik 350'de bir kisi
oldugu dislnulmektedir, bu nedenle bebek icin risk azdir. Ancak hastanin esi
ile arasinda yakin akrabalik bagr mevcutsa veya esinin ailesinde de EB 6yku-
st varsa, risk dnemli dl¢lide artar. Béyle bir durum séz konusuysa, gebelikten
once risk agisindan tibbi genetik bélimiinden danismanlik alinmasi onerilir.

Dogum oncesi test

EB icin dogum oncesi tani genellikle, resesif kalitimli ciddi EB’ye sahip bir ¢o-
cugu olan ailelere 6nerilebilir. Bebekte EB goriilme riski ve dogum 6ncesi test
secenekleri icin EB hemsiresi veya doktoruyla gorusilmelidir.

Dogum dncesi tani

Dogum oOncesi test rutinde kullanilmamaktadir, ancak bebekteki EB kalitimi-
ni tespit etmek icin Onerilebilir. Bu test, EB simpleks - jeneralize siddetli (eski
adiyla EBS Dowling Meara) veya DDEB olmasi halinde onerilir. Hastada hangi
EB tlirli olursa olsun, hastanin EB ekibinden bebegin EB olma riski hakkinda
goris almasi 6nemlidir.

Gebelik doneminde bakim

Gebeligin erken doneminde gériilen sabah bulantisi bircok kadin icin biytik
sorundur. Bazi EB tiplerinde doku kirilganligi deri disinda mukozal alanlarda
da olabilir. Ornegin sik 6giirmek ve kusmak yemek borusunda kabarcik olus-
masina neden olabilir. Kustuktan sonra belirgin agr hissedilmesi durumunda
EB ile ilgilenen hekime basvurulmalidir.

Her gebelik sirasinda kilo artisi beklenir, ancak 6zellikle siddetli EB formla-
rina sahip gebe hastalar diistk kiloludur ve bunlar gebelik sirasinda uzman di-
yetisyen tavsiyesi ve destegine ihtiya¢ duyarlar. Bircok EB merkezinde uzman
bir EB diyetisyeni bulunmaktadir. Gebelik sirasinda goriilen demir eksikligi
anemisi, kabizlik gibi diger bazi olumsuz etkilenmeler ayni zamanda bazi EB
formlarinin komplikasyonlari seklinde ortaya ¢ikar.

Ultrason, dogum Oncesi taramalarda gebe ve bebek saghgini takipte
rutin kullanilan bir goriintiileme ydntemdir. Gebe hastalarin karin derileri
saglam oldugu sirece, standart ultrason taramalari rahatlikla yapilabilir. Tara-
ma sonrasl ultrason jeli deriden silinirken basi, siirtinme olusturmadan nazik
davranmak gerekir.
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Siddetli EB formlarinda, fetlisti gérmek icin karin derisine biraz daha fazla
basing yapilmasi gerektigi ve sonucta deride su kabarcigi olusabilecegi icin
islem zor olabilir.

idrar tahlili: idrar analizi gebe randevularinda sikca istenen bir laboratuvar
yontemidir. Hastanin genital bolgesinde herhangi bir acik yara varsa idrar tah-
lilinde kan tespit edebilir. Gebelige bagli nedenler de idrarda kan gérilmesine
yol acabilir, ilgili saglik personeline genital bolgeyle ilgili agik yaralar mutlaka
sOylenmelidir.

Gebe hastalarin rutin kontrollerinde uygulanan vajinal muayeneler EB has-
tasi gebelerde de sorunsuz sekilde yapilabilir. Ancak 6zellikle genital bolgede
yaralar varhginda muayeneyi gerceklestiren saglik personelinin ¢ok dikkatli
davranmasi yaray travma ve bakteriyal bulagtan korumasi gerekir. lyi yaglanmig
eldivenler ile yapilan muayeneler hastayi travmadan yeterince koruyucudur.

Dogumu planlamak

Normal bir vajinal dogum veya sezaryen karari, EB tiirinden ziyade, hasta-
ya ve gebeligin seyrine bagli degisir. Bu konuda karar almadan 6nce kadin
hastaliklari ve dogum uzmani, ebe ve EB ekibiyle gorustimelidir. Siddetli EB
hastasi bazi gebeler, birka¢ problemin goériildigii normal vajinal dogumlar
yapmistir, ancak kadinlarin bircogu planli bir sezaryen ile dogum yapmayi
tercih ederler.

Gelismis Ulkelerde gebe hastaya EB hemsiresi tarafindan bir EB gebelik
bilgi ve pansuman paketi olusturulabilir. Boylece, dogum uzmani ve ebe icin
hastalikla ilgili profesyonel yonergeler, EB hemsiresinin iletisim bilgileri ve
bazi yara bakim malzemeleri saglanmis olur. Hastalar sorunlarini dogum 6n-
cesinde kendisiyle ilgilenen saglk profesyoneliile paylasmalidir.

Normal dogum
Dogumu yaptiran kisinin dnceligi hastanin bakimini ve bebegin iyiligini en
iyi sekilde saglamaktir, ancak bu kisiler genelde EB hastaligi konusunda ¢ok
sinirl bilgiye sahiptirler. Dolayisiyla dogum dncesinde dogum uzmaninin EB
hastasinda dogumu nasil yonetecegdine dair net bir fikrinin bulunmasi gerekir.
Genel olarak, normal dogum EB'den etkilenen kadinlarin cogu veya EB hastasi
bir cocugu bulunan tasiyici kadinlar icin gtivenli ve etkili bir tercihtir.

Siddetli seyreden EB formlarinda ise dogumdan ¢ok 6nce dogum uzmani,
ebe ve EB hemsiresi arasinda yapilacak planlama ¢ok faydali olacaktir. EB hem-
siresi bunu koordine etmeye yardimci olacaktir.
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Sezaryen <&

Dogum uzmani, ebe ve EB ekibiyle goristikten sonra sezaryen karari verilebi-

lir. Cogu EB tipinde, sezaryen ameliyati yapmak herhangi bir ameliyata benzer

ve basit olmalidir. Ancak acil bir prosediire ihtiya¢c duyulmasi halinde ne ya-

pilmasi gerektigi konusunda 6nceden diisinmeyi de ihmal etmemek gerekir.

Enfeksiyonlari 6nlemek icin deri mikroorganizmalarinin uzaklastirilmasi ama-

ciyla yapilan deri antisepsisi, hasari dnlemek icin strtinme hareketleri yerine

hafifce dokunarak saglanabilir.

Tam EB tiplerinde cerrahi kesi yaralar genellikle iyi iyilesir ve kesi yerini

kapatmak icin dikis kullanilabilir. Siddetli EB formlarinda, gebeligin ve do-

gumun dikkatle izlenmesi ve denetlenmesi gerekir. RDEB hastasi kadinlarda

gebelik cok nadir gorildugu icin, en iyi dogum ydntemini belirlemede eldeki

veriler yetersizdir. Ancak her EB hastasi gibi gebe olanlarin da bakiminin du-

zenli ve dikkatli bir sekilde yapilmasi gerekir.

Beslenme

Siddetli EB tiplerine sahip ¢cogu kadin, meme basi bdlgesinin hassasiyeti ne-
deniyle bebeklerini biberonla beslemektedir. Emzirmeyi secen annelerin, be-
begin memeyi dogru sekilde kavramasina yardim etmesi icin takibini yapan
ebeyle calismasi gerekir. Tim bunlara ragmen meme ucunda agri ve ici su
dolu kabarcik olusabilir. Bazi kadinlarda meme basi kalkanlari yardimcidir.

EB hastasi yeni bebek
Yeni dogan bir bebekte kalitimsal EB hastaligi stiphesi varsa, epidermolizis
billoza konusunda bilgili ve deneyimli bir hekimle iletisime gecilmelidir.
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KELEBEK HASTALARINDA ANESTEZi VE AMELIYATLAR

Epidermolizis biilloza (EB) farkli derecelerde deri ve mukoza kirilganlidi ile gi-
den kalitsal bir hastaliktir. Halk arasinda Kelebek Hastaligi olarak bilinir. Buller
(ici su dolu kabarcik) ve yaralar ile seyreden bir hastaliktir. Yaralar kiiglik trav-
malar ile ortaya cikabilmektedir. Olusan biiller genellikle agik yaralar ve yara
izleriyle sonuclanmaktadir.

Deride biller, yaralar ve yara izi disinda, skarli sa¢ dokiilmelerine, tirnak
bozukluklarina, deri kanserlerine de yol acabilmektedir. Hastalik bazen deri ile
sinirli kalmayip g6z, sindirim, solunum, dolasim, bosaltim, tireme sistemini de
etkileyebilmektedir. Bu alanda yapilan yogun arastirmalara ragmen hastaliga
6zgl rutinde uygulanabilen kesin ve kalici bir tedavi yontemi halen yoktur. Bu
nedenle hastalarda genellikle mevcut durumu diizeltici ve destekleyici teda-
viler yapilabilmektedir. Travmadan korunma, olusan yaralarin uygun bakimi,
enfeksiyonlarin kontrolii ve beslenme desteginin saglamasi EB hastaligi teda-
visinin temelini olusturur. Bunun disinda ortaya cikabilecek diger sorunlarin
yonetimi, ilgili tip branslarinca saglanmaktadir. Hastalarin 6nerilen sireler
icinde rutin poliklinik muayenelerine devam etmeleri EB ile miicadelede icin
elzemdir.

Bu bolimde Epidermolizis biilloza hastalarinda ameliyat ve anestezi ile
ilgili bilgiler yer almaktadir.

Epidermolizis billoza hastalarinda bazen hastaligin yol actigi cesitli so-
runlarin duzeltilmesi veya epidermolizis billoza hastaligindan bagimsiz bir
nedenle ameliyata dolayisiyla anesteziye gerek duyulabilir. Bu durumda cer-
rahi operasyon ve anestezinin gtivenli ve etkili bir sekilde strdirtlmesi esastir.
Anestezi sirasinda asil hedef hava yolunun glvenliginin ve sivi-mineral den-

59



-—

i .

p W ‘N
KeLEBEK HASTALIGI
>

W
N R

gesinin saglanmasi, cilt ve mukoza buttinliigiiniin korunmasi, vicut isisinin &
ve agrinin kontroluddr.

Travma yeni bil olusumunu tetikledigi icin anestezi ve cerrahi sirasinda
strtiinme, basing, kesme gibi travmatik mudahalelerden olabildigince uzak
durulmalidir. Kullanilan tiim 6zel pansuman malzemeleri, cilt bakim Grdinleri,
kayganlastiricilar miidahale odasinda kullanima hazir olmalidir.

Anestezi esnasinda kullanilacak tlipler stirtinme travmasi yapmamalari
amaciyla yaglanarak kayganlastirilir. Ayrica uygulandiklarinda deriye yapisma-
yan veya cikarildiginda kolayca kaldirilan 6zel sargi ve bantlar kullanilir. Yapis-
kanli malzemelerden kaginilmalidir. Esnemeyen tiipler, sert maskeler EB hasta-
larricin uygun degildir. Tansiyon mansonu takilmadan énce ekstemite pamukla
veya PVC filmle sarilir, zorunlu degilse sik araliklarla kan basinci takibi yapiimaz.

Anestezi ve operasyon sliresince hastanin sert zeminlerden uzak tutulma-
s, gereginde jel veya kopik dolgularla temas eden viicut bélgelerinin destek-
lenmesi gerekir. Hasta miimkiinse ameliyat masasina kendi ge¢meli, miimkiin
degilse altindaki yumusak minderle birlikte tasinmalidir.

Uygulanacak anestezi yontemi hastanin mevcut durumu ve yapilacak
ameliyatin buyikligine gore secilir. Mimkiin oldugunca lokal anestezi tercih
edilir, ancak gerekli durumlarda uyutularak genel anestezi de uygulanir. Solu-
numu 6zel cihazlarla saglamak icin soluk borusuna tiip yerlestiriimesi islemi
olan entlibasyon gerekliligi acisindan hasta anestezi dncesi dikkatle degerlen-
dirilmelidir. Agiz acikligi, dislerin durumu mutlaka kontrol edilmelidir. Clnku
agiz acikliginin az, agiz hijyeninin kotd, dis yapisinin bozuk, dis ¢lrikleri ve ka-
yiplarinin olmasi durumunda yapilacak entiibasyon islemi zorlasmaktadir. EB
hastalarinda burundan yapilan entiibasyonlar cok gerekmedikge 6nerilmez.

Kelebek hastalarinda cildi korumak amaciyla alinan énlemler ve yapilan
islemlerden olusan prosedurler geregi ameliyatlarin normalden daha uzun
stirmesine yol agmaktadir. Bunun i¢in uygun zaman dilimi ayarlanmali, EB
hastalari ilk vaka alinmalidir. Hastalarin ameliyat masasina tasinmasi esnasin-
da slirtinmeden korunmasi gerekir. Hastalarda elverdigi stirece yer degisikligi
yapilmamali, tasinma esnasinda yuvarlanma ve kaydirma gibi hareketlerden
uzak durulmalidir.

Hastalarda anestezi suresince gelisebilecek gz hasarini 6nlemek ama-
cyla gozler kapali tutulmali, bu amagla yapigkanli triinler kullanilmamalidir.
Uyanma esnasinda siirtinme yapacagdi icin g6z merhemlerinden olabildigin-
ce kaginmak gerekir.

Epidermolizis billoza hastalarinda kol ve bacak anormallikleri s6z ko-
nusu olabilir. Goreceli olarak kiiciik bir travma erozyonlarin olusumuna,
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parmak arasi bosluklarinin silinmesine, parmak arasi perdenin parmak ug-
larina ilerlemesine, parmaklarin yapismasina yol acabilir. Baslangicta bu ya-
pisikliklar kagit veya iple ayristirilabilir, ancak tedavisiz birakilirsa zamanla
artar, parmaklar gittikce ice kapanir ve epidermal koza adi verilen bir 6rtl
ile kaplanir.

Cerrahinin amaci 6ncelikle parmak arasindaki bosluklarin ve kollardaki
iceri biikiilmelerin serbestlestirerek elde kavrama yeteneginin saglanmasidir.
Boylelikle normale yakin bir gorlntu kazandirilir. Hastanin ilgili tim brans-
larin is birligi ile degerlendirilerek, hastaneye yatisinin saglanmasi, ameliyat
alaninin temizlenmesi, varsa enfeksiyonlardan arindiriimasi gereklidir. Ame-
liyat sonrasi tekrarlamalari &nlemek icin rehabilitasyon yontemleri uygulan-
malidir.

Bazi cerrahlar tercih etmese de ameliyat genellikle turnike kullanilarak
yaplilir. Kol vazelinli gazli bezle sarilir ardindan pamukla dolgu yapilir. Viicu-
du basing yaralarindan korumak icin sivi ameliyat masasi pedleri kullanilabilir.
Cilt temizleme sivisi sprey ile puskirtme yontemiyle veya dabbing yontemiyle
(resim yaparken kullanilan hafif firca darbeleri ile ylizeyin boyanmasi islemi)
uygulanmali ve sivinin turnike altina kagmasi engellenmelidir. Cerrahlar ge-
nellikle tek operasyonda tiim yapisikliklari ve ¢cekmeleri agma yoluna gider-
ler. Sadece bas parmagin serbestlestiriimesi bile el fonksiyonlarinin %50'sinin
kazanilmasini saglayacaktir. Farkli cerrahi yontemler kullanilarak yapisikliklar
acilir. Gerekli durumlarda “greftleme” adi verilen islem ile baska alandan deri
cikarilip bu alana getirilebilir. Ameliyat sonrasi el bir aski yardimiyla kaldirilr.
Ameliyat sonrasi 1. ve 2. haftalarda anestezi ve agri kesici kullanilarak pansu-
manlari yapilir. Yaralar ve greftler uygun sekilde temizlenir.

Ameliyat sonrasi 3.haftada rehabilitasyona baglanir. El icin uygun eldiven
hazirlanir, hareket agikliklari belirlenir. Egzersizlere yara bakiminin ardindan
baslanir. Ateller genellikle delikli termoplastikten yapilmistir, kolayca ayarla-
nabilir, temizlenebilir ve katlanabilir. Delikler asiri isinmayi onler ve cildi isi ve
nem hasarindan korur. Ateller 6n kol i¢ yuziinde sik kullanilir, iyilesme saglan-
diktan sonra sadece geceleri uygulanir. Ateller sadece egzersiz ve pansuman
sirasinda cikarilmalidir. Rahatsiz eden atel varsa lezyonlarin tekrar gelismesini
onlemek amaciyla degistirilmelidir.

Parmak arasi bosluk alanlarinin korunmasi icin vazelinli pansumanlar, yu-
zlk, eldiven gibi Grtinler kullandinilir. Parmaklarin pasif agma, kapama ve uzat-
ma hareketleri ile tendon kayma hareketleri rehabilitasyon ekibi tarafindan
ogretilir. Travmadan her kosulda kaginilmalidir.
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Epidermolizis biilloza hastalarinda cilt ve iskelet sistemi problemleri di- e

sinda diger sistemlerde de bazi sorunlar olabilir. Alt idrar yollarinda yapisik-

liklar, stinnet derisi yapisikliklari, agrili idrar ¢ikarma ve tekrarlayan idrar yolu

enfeksiyonlari yapabilir. Stinnet konusu tartismali olmakla birlikte yapisikhgi

onlemek icin tercih edilebilir, klasik prosedirler uygulanir.

Sindirim sisteminde yerlesen biiller, yaralar, izler, yapisikliklar ve tikanik-
liklar bulunabilir. Buna bagh olarak refli, hazimsizlik, beslenme, biyime ve
gelisme bozukluklari, karin agrilari ve kabizlik gibi sorunlar ortaya ¢ikabilir. Bu
hastalarda gorilen yapisikliklarda tekrarlama riski yiiksek oldugu icin cerrahi
yontemler 6nerilmez. Cerrahi yerine aralikh olarak 6zel balonlar ile yapilan ge-
nisletmeler en ¢ok tercih edilen ve en glivenilen yontemdir. Tedavi siresince
hastanin oral veya damar yolundan beslenmesi ile vitamin ve mineral takvi-
yeleri saglanir.

Goz ile ilgili agn, kizarklk, bil, acik yara ve yapismalar genelde cerrahi
disi yontemlerle tedavi edilir. Bu hastalarda da ¢ok zorunlu olmadik¢a ame-
liyat 6nerilmez. Dis kulak yolu, yutak, girtlak ve yemek borusundaki yara ve
yapisiklarda da ameliyat sadece zorunlu durumlarda yapilir. Bazi hastalarda
trakeostomi (soluk borusunun boyun cildine agizlastiriimasi) gerekebilir. Tra-
keostomi agilanlarda yara bakimi iyi yapilmali, bolge travmadan korunmalidir.

Ameliyat dncesi ve anestezi sirasindaki bakim kadar ameliyat sonrasi bakim
da cok 6nemlidir. Anestezi sirasinda oldugu gibi sonrasinda da yapistiricilardan,
keskin kenarli sert malzemeden yapilmis maskelerden ve her tirli strtiinme
ve basi travmasindan kaginilmalidir. Ozellikle kiiiik cocuklarin koltuk altindan
tutularak kaldinlmamasina dikkat edilmelidir. Ates 6lciimi temassiz termomet-
reler ile yapilmalidir. Ameliyat sonrasi dénemde hastanin huzursuz olmamasi,
yeni yaralar acilmamasi bakimindan agrinin kesilmesi gerekir. Ozellikle cocuk-
larda buna dikkat edilmelidir. Bu donemde dudaklar agiz ve yutakta olusan
o6dem ve akcigere kagmasi riskinden dolayi ilaclarin agiz yoluyla verilmesi uy-
gun degildir. Travmatik olacagi icin makattan verilmesi de tercih edilmemelidir.
Damar yolundan yapilan uygulamalar, nispeten daha giivenlidir.

Ozetle epidermolizis biilloza hastalarinda ameliyat 6ncesinde, ameliyat
esnasinda ve sonrasinda gerekli olan bakimlar, hem saglik personeli ve hem
de aileler icin zorluk olusturucu, zaman alici niteliktedir. Otérler Epidermolizis
Bulloza hastalarinin deneyimli merkezlerde ameliyat edilmesi ve destek alma-
sini dnermektedir. Dikkatli bir planlama, bakim personelinin egitimi ve ekipler
arasi uygun bir koordinasyon saglanmalidir. Solunum yolu yonetimi, agrinin
kesilmesi ve deri bakimina azami 6zen gosterilmelidir. Yapilacak tim islemler
planlanirken, olasi fayda-zarar orani géz 6niinde bulundurulmalidir.
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KELEBEK HASTALIGI VE KANSER
Genel Bilgiler

Kelebek hastaligi (epidermolizis biilloza), derinin hassas ve kirilgan oldugu,
ufak darbeler sonucunda biil adi verilen ici su dolu kabarciklarin géruldigu
genetik bir bozukluktur. Kelebek hastaliginda deriile ilgili en ciddi durum deri
kanseridir. Kelebek hastaliginda lezyonlardan deri kanserinin gelisebilecegi ilk
olarak 1913 yilinda fark edilmistir. Ginimize kadar yapilan ¢alismalarda, ke-
lebek hastaligi ve deri kanserleri hakkinda ayrintili bilgiler ortaya konmustur.

Deri Kanserinin Tanimi ve Sikligi

Deri kanseri, derinin yapisinda bulunan hicrelerin kontrolsiiz bir sekilde bolu-
niip ¢cogalmasi sonucu olusan kotli huylu tiimorlerdir. Deri kanserleri, olustugu
hticre tlirline gore ti¢ gruba ayrilir. Goriilme sikhigi bakiminda bazal hiicreli kan-
ser, yass! (skuamoz) hiicreli kanser ve melanoma olarak siralanirlar. Toplumda
normalde ikinci siklikta gorilen deri kanseri tiiri yassi hicreli kanser, kelebek
hastaliginda en sik rastlanan timordir. Tum kelebek hastalarinda en az bir yassi
hticreli kanser gelisimi orani %2,6 olarak bulunmustur. Hastaligin en sik distrofik
alt tlrinln cekinik gen tipinde (Resesif Distrofik Epidermolizis Biilloza) ortaya
cikar. Bu alt tliriinde ve 35 yas civarindaki hastalarin yaklasik %65-70'inde yassi
huicreli kanser goriilmektedir. Daha az olsa da diger EB tiplerinde de gorilebil-
mektedir. Ancak distrofik alt tiirinde deri kanseri diger tirlere gore ge¢ cocuk-
luk ve erken yetiskinlik donemini icermek Uzere daha erken yaslarda, birden
fazla sayida gorulmekte ve kotu seyir gosterebilmektedir.
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Toplumda ortaya cikan yassi hiicreli kanserler, glines isinlarinin etkisiyle vi-
cudun glines goren alanlarinda yerlesirken, kelebek hastaligi ile iliskili olanlar
glines maruziyeti olmayan alanlarda ortaya cikar. Deri kanserinin viicutta en
stk gorildigi alanlar, uzun siiredir devam eden iyilesmeyen yaralar, Glserler
ve yara eskarlarinin (skar) Gzeridir. Cogunlukla bacak ve kollarda, el ve ayaklar-
da, daha nadiren de dil, dudak ve adiz icinde gorilebilmektedir.

Yassi hiicreli kanserler cesitli gériiniim sergiler. Uzeri kapanmayan, iyilese-
meyen deri lserine benzeyebilir. TUmor Ulser kenarindan baslayip, sadece il-
serin o kismi kanser degisimine gidebilir ve geri kalani iyilesmeyen kizarik bir
alan seklinde kalabilir. Bir diger goriniim{, deride kalinlasma ve kabuklu yara-
larin varligidir. Bunlar deriden az veya ¢ok kabarik yumru ya da kitle seklindedir.
Kalici hale gelmeye baslamis, iyilesemeyen kabuklanmalar olmasi durumunda
kabuklar kaldirilp, altindaki derinin hekimlerce degerlendirmesi yapilmalidir.

Kelebek hastaliginda goriilen deri kanserinin nedeni hentiz tam aydinla-
tilamasa da genetik faktorler, bagisiklik sistemi bozukluklari, deriyi olusturan
hiicrelerden salinan birtakim maddeler gibi bazi etkenlerin rol oynadigi di-
siinulmektedir. Ayrica hastalikta tekrarlayan deri Ulserleri, ayrisip kopmalar,
kanseri kolaylastirabilmektedir.

Epidermolizis Biilloza Hastalarinda Deri Kanseri Tanisi ve Takibi

Kelebek hastaliginin 6zellikle riskli tiplerinde deri kanseri acisindan diizenli ta-
rama ve takip ¢ok 6nemlidir. Distrofik tipin ¢ekinik gen alt tipinde hastalar daha
yliksek risk altinda olduklarindan 10 yasindan itibaren 3-6 ayda bir tam deri mu-
ayenesi yapiimalidir. Diger kelebek hastaligi tiplerinde risk bu kadar fazla olma-
didi icin 20 yasindan itibaren ve 6-12 ayda bir kontrol yeterlidir. Sigil benzeri ve
kabuklu lezyonlar da daha yakin takip edilmelidir. Bunlarda daha sik nemlendirici
uygulamalari ve haftada en az 2 kez banyo yapilarak, yara tizerindeki kabuk ve ka-
linlagsmalar diizenli bir sekilde kaldirimalidir. Buna ragmen kabuklari kalkmayan
ya da iyilesmeyenler varsa biyopsi yapilmasi amaciyla hekime basvurulmalidir.

Agiz bolgesindeki dokulari ve disleri de kapsayan tam bir muayene, risk
altindaki hastalara 6 ayda bir, deri kanseri gecirmis olan hastalara ise 3 ayda
bir yapilmalidir. Agizda herhangi bir olagan disi llser veya kirmizi/beyaz renkli
alanlar varsa hekime basvurulmali, gerekirse biyopsi yapilmalidir.

Deri kanserinin kesin tanisi icin stipheli lezyondan biyopsi alinmalidir. Tani,
ornegin patolojide, mikroskop altinda incelenmesi ile konur. Eger kanser var-
sa ardindan evrelemesi yapilir. Bu asamada lenf bezlerinin muayenesi yapilip,
emar (manyetik rezonans) ve bilgisayarli tomografi gibi goriintiileme yontem-
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lerinden yararlanilabilir. Kanserin deri disinda diger organlara yayilm yapip &
yapmadigr arastiriimalidir. Bunlarin ardindan uygun bir tedavi plani olusturulur.

Deri Kanseri Tedavisi

Deri kanserinin standart tedavisi kanser timoriin ameliyatla ¢ikariimasidir. Kulla-
nilan teknikler, timoriin yerlesim yerine ve capina bagl olarak degisir. Timorin
¢ikarildiktan sonra ayni yerde yenilemesi, yakin veya uzak dokulara yayilmasi du-
rumunda ameliyat ya da baska yontemler uygulanabilir. Bunlar arasinda radyote-
rapi, kemoterapi ve biyolojik ajan gibi tedaviler yer alir. Timoriin blydkligi veya
yerine bagl ¢ikarilamamasi durumunda ampiitasyonlar gerekebilir.

Kanserli Hasta Seyri

Yassi hicreli deri kanseri, hastaligin distrofik turtintin 6zellikle cekingen tipin-
de kotu seyir gosterebilir. Bu hastalarin yaklasik %68'inde i¢ organlara yayilim
gorilebilir.

Sonug

Kelebek hastalarinin ve onlara bakim yapan kisilerin deri Gizerindeki gézlem-
leri takipte buylik nem tasir. Asagidaki isaretleri tasiyan yara veya Ulser varli-
ginda stiphe duyulmahdir;

1. Yaranin giderek blytmesi

Agrili, kasintili veya diger yaralardan farkli his olusturmasi

GOrlintlsunln diger yaralardan farkh olmasi

Hastada her zamanki olan yara iyilesme stiresini asmasi

Yaranin kenarinda sari-gri renkte, sert, kalici hale gelmeye baslayan bir
doku olusmasi

vh W

Bu durumlarin varhginda, erken tani amaciyla hekime basvurulmaldir.
Tani sonrasi hasta ve aile bireylerine ek psikolojik destek saglanmasi gerekebi-
lir ve yasam kalitesi bakimindan olduk¢a 6nemlidir.
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Yazar: Dog. Dr. Omer Kutlu
KELEBEK HASTALARINDA BENLER

Kelebek hastaliginda; saclarda dokiilme, tirnaklarda bozulma, eller ve ayaklarda
kalinlasmanin yanisira ayrica yeni benlerin ortaya ¢ikmasi gorilebilmektedir.

Epidermolizis biilloza nevus olarak adlandirilan “Kelebek hastaligi beni
(KHB)"; ani ortaya cikan, buyuk, asimetrik, Kelebek hastaligina bagh 6nceki ka-
barcik ve yara alanlarinda goriilen kahverenginin degisen tonlarindan olusan
benlerdir. Kelebek hastaligi beni, hastalarin yaklasik %14'Uinde gorilmektedir.
Onceden KHB'nin sadece jonksiyonal tip kelebek hastaliginda gériildigi di-
stintlmusse de giinimiizde tim otozomal ¢ekinik tip kelebek hastalarinda bu
benin ortaya c¢ikabilecegi bilinmektedir. Ayrica, nadiren de olsa Epidermolizis
billoza simpleks gibi otozomal dominant hastalarda da KHB gorulebilmektedir.

Kelebek hastaligi beni yasamin birinci ve ikinci on yilinda daha sik goriilse
de nadiren eriskin dénemde de ortaya cikabilmektedir. Oncelikle yiizeyel yer-
lesimli siyah bir ben sekilde gorilen KHB'nin icerisinde zamanla nevus (ben)
hiicrelerinin deri altina dogru cogalmasi ile kabarik lezyonlar ortaya cikabilmek-
tedir. Ayrica yillar icerisinde KHB cevresinde kiguk siyah uydu benler olusabil-
mektedir. Bununla birlikte, kendiliginden kaybolan KHB olgulari da bildirilmistir.

Kelebek hastaligi beninin uzun siire devam etmesi, tizerinde iyilesmeyen
Ulserlerin goriilmesi ve mevcut KHB'nin zaman icerisindeki degisimi nadir de
olsa deri kanserine yol acabilmektedir. Bu nedenle daha 6nceden kabarcik
yerinde beni olan KH'li bireylerin diizenli araliklarla takip edilmesi dnerilmek-
tedir. Genellikle KHB'deki degisikligin belirgin olmadigi durumlarda yilda 6
aylik dilimlerde kontroller 6nerilse de bu takip aralik sikhgi hastayi takip eden
doktorun 6nerisine baglh olarak artip azalabilmektedir.
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Kelebek hastaligi beni olan bélgenin travmaya maruz kalmasinin me-
lanomayi (ben kanseri) tetikledigine dair bir kanit henliz bulunmamaktadir.
Bununla birlikte, tekrarlayan deri yenilenmesinin genetik olarak yatkin hasta-
larda hiicresel degisimlere yol acabilecegdi dolayisiyla melanomayi tetikleyebi-
lecegi diistiniilmektedir.

Melanoma, KH'de sadece KHB veya tekrarlayan yara yerleri tizerinde degil
normal deri alanlarinda da gelisebilmektedir. Yapilan bir calismada Hallope-
au-Siemens tip Resesif Distrofik KH'li hastalarda melanoma gelisme riskinin
yasamin ilk 12 yilinda fazla oldugu bildirilmistir. Dolayisiyla Kelebek hastahg:
olan tim bireylerin 6zellikle RDKH hastalarinin ben kanseri takibi acisindan
yasamin ilk yilindan itibaren diizenli takip edilmesi gerekmektedir.

Kelebek hastaligi tizerinde gelisen benlerde melanoma stiphesi varligin-
da tlim benin ¢ikartilmasi 6nerilmez. Bunun yerine ben icerisindeki doktorun
uygun gordigi milimetrik bir doku parcasi tani icin yeterli olabilmektedir.
Dolayisiyla tanisal biyopsi islemi oldukca pratik olup kisa stireli bir islemdir.
Biyopsi 6ncesi yapilmasi gerekenler Tablo 1'de 6zetlenmistir.

Sonug olarak, Kelebek hastaligi olan bireylerde ortaya ¢ikan KHB genel
olarak iyi seyirlidir. Ben kanseri ile karisabildigi icin ve nadir de olsa ben kan-
seri gelisme riski oldugundan dolayr KHB'li bireylerin diizenli olarak doktor
takibi altinda olmasi nem arz etmektedir.

Tablo 1. Kelebek hastaligi beni olan hastalarda deri biyopsisi hakkinda
merak edilenler

Biyopsi nasil alinir? Deri ince uglu igne ile uyusturulduktan sonra Kelebek hasta-
lig1 beni olan yerden 3-5 milimetrelik kiigtik bir doku alinir.

islemin alternatifleri | Biyopsi tanisal bir islem oldugu igin patolojik incelemenin
gerekli goruldigu bir durumda alternatifi yoktur. Bu ince-
leme hastaliginizin teshisine yardimci olacagi gibi, tedavi-
nizin planlanmasi ve izlenmesinde de oldukga 6nemlidir.

Biyopsi 6ncesi Kullandiginiz ilaglari (6zellikle kan sulandirici ilaglar) islem
yapilmasi gerekenler | yapilmadan énce doktorunuza mutlaka bildiriniz.

islemden beklenen Biyopsi islemi sonrasinda probleminizin patolojik incelemesi
faydalar gergeklestirilmis olacaktir. Bu durumda benin iyi huylu olup
olmadigini 6grenebileceksiniz, takip sikhginiz bu sonug ile
tekrardan degerlendirilecektir.

islemin Risk ve islem esnasinda uyusturmak igin kullanilan ilaca karsi
komplikasyonlari alerji, islem sonrasi uzamis kanama ve enfeksiyon nadir
olsa da gorulebilir.
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islem Oncesinde
Dikkat Edilmesi
Gerekenler

islem 6ncesinde yemek yemis ve tok olmaniz
gerekmektedir.
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Yazar: Prof. Dr. Ahmet Metin

COViD-19 PANDEMISi VE KELEBEK HASTALIGI

Mevcut yeni koronaviris (COVID-19) salgini, 6zellikle EB gibi tibbi bir rahatsiz-
ligi bulunan hastalarda ve ailelerinde bircok belirsizlige ve sorularin olusmasi-
na yol acti. Kitabin bu bolimu bu konudaki sorulara cevap bulmaniza yonelik
hazirlanmistir.

COVID-19 viriisii ve hastalig

Korona virlisler hayvanlarda veya insanlarda hastaliga neden olabilen RNA
grubu bir virtstir. Bircok koronavirts, soguk alginhgi veya gripten Orta Dogu
Solunum Sendromu (MERS) ve Siddetli Akut Solunum Sendromu (SARS) gibi
daha siddetli hastaliklara kadar degisen solunum yolu enfeksiyonlari yaparlar.

COVID-19 ise en son kesfedilen korona virtistin yaptigi bulasici bir hasta-
liktir. COVID-19 virtsti ve hastahgi Aralik 2019'da Cin'in Wuhan kentinde basla-
yarak yaptigi salgin ve pandemi baglamadan daha énce bilinmiyordu. insan-
lar, COVID-19'u genellikle viriisle hastalanmis diger kisilerden ya da onlarin
ortama saldiklar enfeksiyon parcaciklarindan kaparlar. Hastalik hasta bireyle-
rin burun veya agizlarindan ¢ikan kiigciik damlaciklar yoluyla insanlar arasinda
yayilir. Hastalarin etrafina yaydiklari damlaciklar cesitli nesnelerin ylzeyinde
bir siire kalicidr.

Diger insanlarin bunlarla temas edip ardindan gozlerine burunlarina ya
da agizlarina dokunarak COVID-19'u alabilirler. Virus yapisinda bulunan spike
proteinlerini gesitli insan doku hicrelerinde bulunan ACE2 (Angiotensin Con-
verting Enzyme 2) reseptorlerine baglayip hicre icine girerek bulagir. ACE2
reseptorleri g6z, agiz burun mukozasinda yiiksek oranda mevcuttur ve buralar
virus icin baglica bulasma alanlaridir. Normal derinin bazal tabakasinda, ekrin ve
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virus saglam deriden insan viicuduna giremez. EB yaralarindaki varligi ise ¢ali-
silmamustir. Bununla birlikte bazal epidermisten &te derindeki herhangi bir cilt
yarasinin virls icin potansiyel bir giris noktasi olacagi varsayllmaktadir.

COVID-19'un Kelebek hastaligi Uzerine Etkisi

Kelebek hastasi (Epidermolizis biilloza hastasi) birinin ek baska bir durumu
yoksa bagisiklik sistemleri saglamdir. Bu nedenle toplumun genelinden daha
fazla risk altinda olmadiklari kabul edilir. Dolayisiyla kelebek hastalarinin CO-
VID-19'dan korunmak icin saglikli bireylerden farkli dnlenmler almalarina ge-
rek yoktur. Bununla birlikte ek baska sorunlari bulunan EB hastalarinda risk
artmis olabilir. Bunlarin arasinda anemi, beslenme yetersizligi, kronik yaralar-
daki enfeksiyonlar, deri bariyerinin kaybi gibi diger ek hastaliklar ya da du-
rumlar basta gelir. Ayrica elleri bandajli EB hastalari ellerini yeteri siklikta ve
ozenle yikayamazlar. Bu sebeple hastalarin ellerini yuzlerinde uzak tutmalari,
acik yaralar varsa kapal bulundurmalari gerekir. Bu hastalarin aile bireyleri ve
bakicilarinin da iyi hijyen tekniklerini bilmeleri ve uygulamalari sarttir.

COVID-19 Pandemisi ile ilgili tavsiyeler

Genel olarak, ulusal hiikimet ve saglik bakanhginin tavsiyelerine uyulmalidir.
Glincel gelismeler yakindan takip edilip pandemi hakkinda en son bilgilere
erisilmeli ve glincel tutulmaldir. Unutulmamali ki en iyi savunma, virlisu kap-
maktan kaginmadir. Bu, iyi hijyen yoluyla ve diger insanlarla gereksiz fiziksel
temastan kacinarak yapilabilir. Digerleri asagidaki sekilde siralanabilir.

1. Evde kalma. Cok zorunlu olmadik¢a evden ¢ikilmamali mimkiinse evde
calisiimahdir.

2. Evden ¢ikmak cok elzem olmussa kalin giysiler giyinmeli, iki kat maske ta-
kilmali, agik alanlarda bulunan yaralar ilave sargi bezi ile sarilmali ve diger
insanlardan 1,5-2 metre uzakta durulmalidir.

3. Maskeler ylizde agiz ve burunu uygun uygun sekilde kapatmali ve disari-
da kalinan stire boyunca nesnelere ve yiizeylere ve nesnelere dokunma-
dan kaginmalidir.

4. Eve donildigunde, ayakkabilar disarida birakilmali, tekerlekli sandalye
gibi disarida kullanilan ekipmanlar dezenfekte edilmelidir.

5. stem disi temas durumunda yara bakim Uriinlerinin dis bandajlari, kiya-
fetler degismeli, miimkiinse maruz kalan tiim vicut bolgeleri ylkanma-
hdir.
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El temizliginde sindet, temizleme kremi, gliserin iceren sampuan ve sa-
bunlar kullaniimalidir.

7. Ev daima dezenfekte tutulmall kurulugu engellemek hasta uyumunu ar-
tirmak humektan ve emolyen ve disaridan gelen yiyecek ve iceceklerin
kontrolsiiz, ylkanmaksizin tiketilmesinden kaginilmalidir.

8. Aile disindan bagska birileriyle tanismaktan ve bulusmaktan kaginilmalidir.

9. Kendiniz veya evdeki bir aile tyesinde COVID-19 belirtileri gelisirse EB
hastasi digerlerinden izole tutulmahdir.

10. Hastalarin yaninda EB hastaligina dair bilgi iceren bir kart bulundurulmalidir.

11. Acil durumlarda kullanilacak bir paket daima hazir tutulmalidir.

12. Acil bir durum gelistiginde ilgililere nasil bilgi aktarilacaginin planlamasi
yapilmalidir.

13. EB hastaligi, kullanilan ilaglar ya da yara bakim Grinleri ilgili herhangi bir
sorun yasandiginda once aile hekimi veya evde saglik birimiyle gerekirse
uzman hekimle gorisilmelidir.

COVID-19 tedavisi

COVID-19'a 6zgi ve hastaligi kesin iyilestirici bir tedavi yoktur. Uygulanan teda-
viler hasta bagisiklik sisteminin virlisti yenip iyilesmesine kadar gegen zaman
icinde mevcut belirtilerin hafiflesmesi ya da giderilmesine yoneliktir. Hastalarin
COVID-19 ve diger mevsimsel asilari yaptirmaktan ¢ekinmesine gerek yoktur.

COVID-19 nedeniyle izole hastalarda psikososyal etkiyi azalma
Pandemide salgini sinirlamak ve kontrol altinda tutmak amaciyla saglk oto-
ritelerinin tavsiyesi Uzerine hikiumetler toplumda sokaga c¢ikma yasaklari
uygulamaktadir. Bu politikalar sadece hastalarda degil normal insanlarda da
psikososyal bakimdan bir kisitlanma ve kimi zaman saglik hizmetlerinde aksa-
malara yol acabilmektedir. EB hastalari i¢in kisitlama donemlerinde psikosos-
yal etkiyi olabildigince azaltma amaciyla DEBRA tarafindan birtakim oneriler
belirlenmistir.

Hastalarin giinliik saghk durumlarini korumalari amaciyla ayni saatte kal-
kip aktiviteleri planlamalari, yemeklerini ayni saatlerde, yemeleri, giyinmeleri
ve kisisel hijyene 6zen gostermeleri belirtilmektedir.

Toplumda pandemiye iliskin mevcut yaygin endise ve kaygilardan etki-
lenmemek icin kontrol edilebilecek seylere odaklaniimasi daha yerindedir. Bu
doénemde aile ve arkadas destedi de dnemli oldugu icin sosyal medya aracihgi
ile temasta kalinmasi, duygularin sadece giiven duyduklari insanlarla paylasil-
masi tavsiye edilmektedir. Anksiyete ve stresle miicadele icin sakin kalinmali,
normal ve gunlik is ve olaylara odaklanma, stresle basa ¢cikma tekniklerini
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(spor, meditasyon, yoga, kitap okuma, vb.) kullanma; tek basina basa ¢ika- /
madiklari durumda glivendikleri insanlardan yardim istemeleri, gerektiginde
profesyonel destek bulmalari 6nerilmektedir.

EB hastasi cocuklar hayatlarinin aniden degistigini hissederler, bu neden-
le onlara bir gtinlik tanidik rutin vermek yardimci olabilir. Cocuklarla konusup
hastalik hakkinda bilgi verilmeli, guinlik aktivitelerini strdlrmeleri icin motive
edilmelidir. Onlarla oynamak, miimkinse birlikte yirtyuse cikma, film seyretme,
kitap okuma, okul 6devi verme ve benzeri aktiviteler yapilabilir.

Hasta ¢ocuklari neyin tiziip endiselendirdigini anlamak icin konusulmali-
dir. Cocuklar genellikle rahat birakilmalarini isteyecegi icin sakin kalinmalidir.
Bir glin bu sorunlarin elbette atlatilacagina bunu hep birlikte yapilacagina
dair glivence verilmeli ve glivende tutulmalar saglanmalidir. Arkadaslari ve
aileleriile iletisim kurmak istediklerinde yardimci olunmali, internetteki gerek-
siz ve zararli bilgilere erisimleri izmeden kisitlanmalidir.

EB Hastaligi ve asilama

EB hastalarinda bagisiklik sistemini etkileyen baska herhangi bir durum bu-
lunmadigi stirece COVID-19 pandemisine yatkinlik yapmadigi gibi pandemiye
karsi gelistirilen asilar icin de risk yoktur. Clinkii EB hastalarindaki temel bo-
zukluk bagisiklik sisteminde degildir.
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KELEBEK HASTALIGINDA SENDROMIK BiRLIKTELIKLER

. Kindler Sendromu

1.  McGrath Sendromu (Ektodermal Displazi — Deri Frajilite Sendromu)
1l Shabbir Sendromu (Laringo-oniko-kutanéz Sendrom)

IV. Carmi Sendromu (Pilorik Atreziyle birlikte olan Jonksiyonel EB, EB-PA)
V. Bart Sendromu

V1. Nefropati, Pretibiyal EB, Duyusal isitme kaybi Sendromu

Not: Birden fazla hastaligin olusturdugu hastaliklarin bitiini tipta bir
sendrom olarak adlandirilir. Genellikle ilk kez tanimlayan bilim insanlarinin adi
ile anilir.
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KiNDLER SENDROMU

Yazar: Prof. Dr. Nursel Dilek
KINDLER SENDROMU

Kindler sendromu nedir, belirtileri nelerdir?

Theresa Kindler'in adini tastyan nadir bir deri hastaligidir. Dogumla birlikte ve mu-
kozalarda ici su dolu kabarciklar (bdil), cabuk zedelenme, kalici hasarlar, 1sik duyarli-
ligi ile karakterize bir genetik durumdur.

Hafif bir glines maruziyeti sonrasinda bile gelisen glinese asir duyarlilik Kindler
sendromu igin 6nemli bir 6zelliktir. Belirtiler viicudun herhangi bir yerinde ortaya ¢ik-
makla beraber ellerde, ayaklarda, herhangi stirtiinme, morarma ve incinme gelisen
bolgelere yogunlasir. Boyundan baslayan ve deri boyunca yayilan incelme ve ytizeyde
ince damar yapilarinin da izlendigi agik veya koyu lekelenme alanlari ortaya ¢ikar. Avug
ici ve ayak tabanlari derisi kalinlasir ve el, parmak cizgileri kaybolabilir. Bazi olgularda
ender de olsa yemek borusu, mide veya solunum yolu gibi i¢ organlarda tutulabilir.

Kindler sendromu hangi yasta goriiliir?

Hastalarin buytk bir cogunlugu bebeklik ve ¢ocukluk dénemindedir. Belirtiler do-
gumda vardir veya kisa bir slire sonra ortaya cikar. Belirtileri ve yas ilerledikce azalir.

Kindler sendromu nasil olusur?

Kindler sendromu, deride yapisal buttinligi ve saglamhgi yapan bazi proteinlerin
yapilmasini saglayan genetik kodlardaki bozulmalar nedeniyle gelisen bir tiretim
hatasi sonucu olusur. Genetik bir hastaliktir. Daha ¢ok yakin akraba evliliklerinde
ortaya cikar.
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Kindler sendromu bulasici bir hastalik midir?

Kindler sendromu bulasici degildir. Hasta bireylerden saglam bireylere bulasmaz.

Kindler sendromunda hastalik seyrinde nasil problemler ortaya ¢ikar?

Parmak aralarinda yapisikliklar olabilir. Glines maruziyeti alanlarinda deride aktinik
keratoz ve bazi g6z belirtileri gelisebilir. Dis kaybiyla birlikte dis iltihabi, dis eti bu-
yiimesi, yemek borusunda darlik, kalin bagirsak iltihabi gériilebilir. idrar ve Greme
yollarinda darlik gelisebilir. Gozde yapisikliklara bagli gérmede problemler yasana-
bilir. Tirnaklarda kalinlagma, renk degisikligi gibi bozukluklar ortaya cikabilir.

Kindler sendromunda tani nasil konur?

Kindler Sendromun tani ve tedavisi deri hastaligi uzmanlarinca yonetilir. Hastada-
ki bulgular taniy1 6nerse de kesin tani icin laboratuvar galismalarina gerek vardir.
Oncelikle deriden biyopsi yapilmali ve patolojik olarak incelenmelidir. Daha ileri
inceleme yontemi olarak immiinofloresan Antijen Haritalama veya Elektron Mik-
roskobu incelemeleri gerekebilir. Gittikge yayginlasan ve llkemizde de yapilmaya
baslanan genetik incelemelerle gen bozuklugu ortaya konarak hastaligin kesinles-
tirilebilir.

Kindler sendromlu hastalarda ilerde kanser gelisebilir mi?

Evet. Ne yazik ki bu hastalarda kanser gelisme riski vardir. Genelde kol ve bacaklar-
da, dudaklarda veya agiz boslugunda yerlesen ve yassi hiicreli kanser olarak adlan-
dirilan bir deri kanseri gelisebilir. Cogu kez geng yetiskinlerde ortaya ¢ikar. Olustu-
gunda siddetli seyreder ve hastalarin erken yasta kaybedilmesine neden olabilir.

Kindler sendromunun tedavisi var midir?

Simdilik Kindler sendromunun giiniimiizde tam tedavisi miimkiin degildir. Ancak
hastaligin kiratif tedavisine yonelik arastirmalar tim hiziyla devam etmektedir.
Tedavinin ana hedef hastalarin sikayetlerini 6nlemek, olusacak komplikasyonlari
onlemek ya da azaltmak ve yasam konforunu artirmaktir. Bu amacla Kindler send-
romlu hastalarin tedavisi diger kelebek hastaliginin tedavisiyle ayni yapilmaktadir.

Hastalarda uygulanan tibbi tedaviler destekleyici amagla uygulanabilecek di-
ger yaklagimlar arasinda saglikli ve besleyici bir diyet, iyi dis hijyeni, yliksek koruma
faktorli glines kremi kullanarak mimkiin oldugunca glines maruziyetinden kagin-
mak yer alir.

Not: Bolim basinda yer alan hasta resimleri Dog. Dr. Fadime Kiling ve Uz. Dr. Pelin
Demirel'in izinleri ile alinmistir.
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EKTODERMAL DiSPLAZi-DERi FRAJILITE SENDROMU

Ektodermal displazi-deri frajilite sendromu (EDDFS) nedir?

Deri, sa¢ ve tirnaklari etkileyen, genetik gegisli, ender rastlanan bir hastaliktir. McG-
rath ve arkadaslari tarafindan, ilk kez 1997 yilinda, 6 yasinda bir ingiliz erkek cocuk-
ta deride travmalara karsi hassasiyet, frajilite (kirilganlk), neticesi deride soyulma
ve su dolu kabarcik olusumu yaninda kisa, seyrek sag, tirnak bozuklugu varhgr ile
tanimlanmistir. McGrath sendromu olarak da bilinir.

Bu hastalik, Uciincii Uluslararasi Epidermolizis Biillozanin Tani ve Siniflandirma
Konsensus Toplantisi'nda epidermolizis biilloza simpleks hastaliginin derinin ytize-

yel tabakasinda yerlesmis 6zel bir tipi olarak siniflandirimistir.

Sendromun klinik belirtileri nelerdir?

Tiim EDDFS hastalari kismen travma ile iliskili, cogu kendiliginden ortaya ¢ikan de-
ride soyulma ve catlamalar ile seyreden bir cilt kirllganhdina sahiptir. Agiz cevresin-
de uzun zamandan beri devam eden catlaklarin ve yaralarin varligi taniya yardimci
bulgudur. Ayrica, hastalarin hemen hepsinde agrili catlaklarin eslik ettigi avug icleri
ve ayak tabanlari nasirlasmasi dikkat ¢eker. Saglarda seyrelme, bazen tamamen ka-
yIp ya da daha nadiren yiinsii sag gibi sa¢ anomalileri ve kalici tirnak bozukluklari
da gozlenir.

EDDFS'ye govde, kol ve bacaklarda daginik yerlesimli kabuklu yaralar, kasinti,
dis curlkleri, terlemede azalma, tekrarlayan sistemik enfeksiyonlar, kil dibinde nok-
tasal deri kalinlasmalari, kol ve bacak arka yiizlerinde kizarik kepekli yamalar, makat
cevresinde kizariklik ve soyulmalar, boy kisaligi, biylime gelisme geriligi, gozde ce-
sitli kirma kusurlari, lens saydamliginda kayip, miizmin ishal, dogustan biytik kalin
bagirsak ve cesitli kalp hastaliklari da eslik edebilir.
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EDDF sendromu tanisi nasil konur?

Klinik belirtiler ile konur. Deri biyopsisi ve genetik incelemeler de yapilabilir.

EDDF sendromuna bagli gelisebilecek yan etkiler nelerdir?

EDDFS'de kalp hastaligi ve diger organ tutulumlari icin bir risk olusturmayacagi
kabul edilir. Bazi hastalarda ayak tabani kalinlasmalarinda gézlenen siddetli, agrili
catlaklar ayak Ustiine basmakta ve yiriimekte zorluk olusturabilir.

Hastaligin tedavisi var midir?

EDDFS'nin 6zel bir tedavisi yoktur. Tedavi yonetimi epidermolizis biilloza hastaligi-
na benzer sekilde yara bakimi, travma ve enfeksiyonlardan korunmadan ibarettir.

KAYNAKLAR

1.

McGrath JA, McMillan JR, Shemanko CS, Runswick SK, Leigh IM, Lane EB, Garrod DR,
Eady RA. Mutations in the plakophilin 1 gene result in ectodermal dysplasia/skin
fragility syndrome. Nat Genet 1997; 17:240-4.

Fine JD, Eady RA, Bauer EA, Bauer JW, Bruckner-Tuderman L, Heagerty A, Hintner
H, Hovnanian A, Jonkman MF, Leigh I, McGrath JA, Mellerio JE, Murrell DF, Shimi-
zu H, Uitto J, Vahlquist A, Woodley D, Zambruno G. The classification of inherited
epidermolysis bullosa (EB): Report of the Third International Consensus Meeting on
Diagnosis and Classification of EB. J Am Acad Dermatol 2008; 58:931-50.

Alan Atalay A, Karabudak Abuaf OF. Ektodermal displazi deri frajilite sendromu. Turk
J Dermatol 2014; 2:114-7.

Alatas ET, Kara A, Kara M, et al. Ectodermal dysplasia-skin fragility syndrome with a
new mutation. Indian J Dermatol Venereol Leprol 2017; 83:476-9.

McGrath JA, Mellerio JE. Ectodermal dysplasia-skin fragility syndrome. Dermatol Clin
2010; 28:125-9.

Fassihi H, Grace J, Lashwood A, et al. Preimplantation genetic diagnosis of skin fragi-
lity-ectodermal dysplasia syndrome. Br J Dermatol 2006; 154:546-50.

Boyce AE, McGrath JA, Techanukul T, et al. Ectodermal dysplasia-skin fragility synd-
rome due to a new homozygous internal deletion mutation in the PKP1 gene. Aust-
ralas J Dermatol 2012; 53:61-5.

Ersoy-Evans S, Erkin G, Fassihi H, et al. Ectodermal dysplasia-skin fragility syndrome
resulting from a new homozygous mutation, 888delC, in the desmosomal protein
plakophilin 1.J Am Acad Dermatol 2006;55:157-61.

80



Yazar: Dog. Dr. Fadime Kiling, Prof. Dr. Ahmet Metin

LARINGO-ONIKO- KUTANOZ SENDROM (SHABBIR
SENDROMU)

ilk kez 1986'da Pakistanl bir arastirmaci tarafindan 22 hastada tanimlanmis bir
sendromdur. Otozomal resesif genlerle aktarilan, 6zellikle cocukluk déneminde or-
taya ¢ikan, nadir rastlanan bir deri hastaligidir. Yiizeyel deri Ulserleri, tirnak bozuklu-
Ju, dislerde bozulma, gozler ve girtlakta grantilasyon dokusu olusumuiile belirti ve-
rir. Jonksiyonel Epidermolizis Bullozanin nadir gorilen bir tipidir. Yara iyilesmesinde
gecikme, hava yollarinda tikaniklik ve gézlerde korlige yol agabilir.

Pakistan, Hindistan ve iran'dan vakalar bildirilmistir. Akraba evliliklerinden do-
gan cocuklarda goriinir. Bununla birlikte akraba olmayan anne babadan dogan
cocuklarda da gorulebilmektedir.

Hastaligin olusumundan 18q11.2 kromozom bdlgesinde yerlesik laminin al-
fa-3a'y1 kodlayan genin mutasyonu sorumludur. Bu genin N terminal delesyonu yize-
yel lserlere ve graniilasyon dokusu cevabinin bozulmasina neden olur. LAMA3A adi
verilen mutasyonlar kronik graniilasyon dokusuna neden olur. Timér gelisimini baski-
layan genlerdeki hatali kodlanma sonucu olusan mutasyonlarin (genetik bozulmala-
rin) gézdeki graniilasyon dokusu gelisimiyle yakindan ilgili oldugu ortaya konmustur.

Hasta bebekler dogumda normal gériiniimdedirler. Takip eden haftalarda
hastalarin ses tellerinde olusan nodiil ve granilomlar nedeniyle bebeklerin ciliz,
kisik sesle aglamasi tipik bir belirtidir. Bu hastalarda vezikl ve bllerin (ici su dolu
kabarcik) olusumu az, ancak yaralarda asiri bir graniilasyon dokusu olusumu s6z
konusudur. Genellikle dogumdan sonraki ilk birkag ayda tani konur. Hastalik ilerle-
yici 6zellik gosterir. Organlarin tutulum siddeti degiskendir.

Hastalarda hafif travmayla bile yara agilmasi ve granilasyon dokusu olusumuna
yatkinlk goralir. Yizeyel ulserler yiizde de ortaya cikabilir, konjuktival papdller, dis
anormallikleri gérilebilir. Goz tutulumu hafif agridan korliige kadar degisen siddette-
dir, gozde yapusikliklara sebep olabilir. Dis minesinin yetersiz gelisimi, dis ¢lirigi yapar;
dis eti Ulserleri, sert damakta kabarciklar, dudak ve burun mukozasinda ytizeyel tilserler
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g6zlenebilir. Tirnak tutulumu hafif veya siddetlidir. Tirnak plaginda ayrisma, parmaklar-
da dolama, tirnak yataginin ulserleri gibi durumlar gériilebilir. Birinci ve 5. parmaklarin
tirnagi daha fazla etkilenir. El ve ayak tirnaklarinin tekrarlayici kaybi gordlebilir.

Solunum yollarinda yuzeyel dlserler, graniilasyon dokusu olusumu ve hava
yolu tikanikhgi yemek borusunda darliklar gelisebilir. Yara alanlarindaki kanamaya
bagli ancak laboratuvarlar incelemeyle ortaya konan kansizlik yani anemi gelise-
bilir.

Biyopsiler taniya yardim eder, yogun damar iceren kronik granilomatoéz inf-
lamasyonlara rastlanir. Shabbir sendromunu diger Epidermolizis biilloza tiplerin-
den ayirmak icin immunfloresan isaretleme (iFi) yéntemine bagvurulur. Bu durum
cocukluk ¢aginin skatrisiyel pemfigoidi, ektodermal displazi ve ¢cocukluk caginin
kronik grantilomato6z hastaligi adli hastaliklarla karisabilir.

Ulkemizde rastlanmayan bu sendromun gidisi genellikle k&t olup, 6lim ora-
ni ylksektir. Vakalarin cogu cocukluk déneminde solunum yollarinin tikanmasi,
zatlirre ya da yaralardaki enfeksiyonlar nedeniyle kaybedilmistir. Hastalik hayatta
kalanlarda yirmili yaslarda hafifler.

Shabbir sendromunda hastalik tedavisi yara iyilesmesi ve enfeksiyon kontro-
liine yoénelik olup sadece destekleyici yontemlerle yapilir. Kansizliga yonelik demir
tedavisi verilir. Tedavide kullanilan ilaclar pek etkili degildir. infliksimab adli biyolo-
jikilag fayda saglayabilir. Solunum yolu tikanikligi gelisenlerde kalici solunum boru-
su boyuna acilir. Olusan darliklar cerrahi olarak tedavi edilebilir gecici bir diizelme
saglanir. Yaralarin lazer tedavisi cerrahiye gore daha basarildir. Gz tutulumunda
amniyotik membrandan hazirlanan greftler skar olusumunu azaltabilir.
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CARMI SENDROMU (PILOR ATREZISi + JONKSIYONEL
EB, EB-PA)

Kitabin bu kismi pilorik atrezili jonksiyonel epidermoliz biilloza hastaligini tanitma-
ya ve yénetiminin nasil saglanacagina yonelik bilgi vermek amaciyla hazirlanmistir.
Ayni zamanda hastalarin glinliik yasamini daha rahat hale getirmek icin cesitli 6ne-
rileri icermektedir.

Jonksiyonel EB hastaliginin sebebi nedir?

Bu kitabin hemen her béliimiinde belirtildigi Gizere EB hastaligi genetik bir du-
rumdur. Genler canli her organizmada, tlim viicut yapilarini, organlarini, bireysel
ozelliklerini ve fonksiyonlarini ve ayrica saglik durumunu belirleyen birtakim ge-
netik kodlar icerir. Bu kodlarda bazen kalitsal sekilde aktarilan, bazen de yeni ge-
lisen bir hatali dizilim sonugta geni eksik ya da hatali hale getirir. Bu hata neticesi
viicut icin gerekli bazi proteinler yapilamaz ya da bozuk Uretilir.

Ug ayri tip Jonksiyonel EB alt tipi mevcuttur:

1. Siddetli jonksiyonel EB (6nceden Herlitz Jonksiyonel EB olarak adlandiriliyordu)
2. Intermediate (orta diizey) Jonksiyonel EB (6nceden Herlitz olmayan jonksiyo-

nel EB olarak adlandiriliyordu)
3. Pilorik atrezi ile iliskili Jonksiyonel EB

Jonksiyonel EB tiplerinin hepsi de derinin farkl bilesenlerini birbirine baglayici
proteinleri yapan genlerdeki mutasyonlar neticesi gelisir.
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EB hastaliginin bu tipinde deriden baska sindirim sistemi ve genitolriner sistemin
kanallari da tutulur. Oldukca ender rastlanan bir jonksiyonel EB tipidir. Hastalikta hiic-
relerin gevre yapilara yapismasini saglayan boylelikle deri ve mukozalari gliglendiren
alfa-6-beta-4 integrinler adi verilen 6zel proteinlerin yapiminda hata s6z konusudur.

Bu integrinler deri disinda bagirsaklarda ve genitotriner sistemde de bulunur.
Bu dokularinin bittinltgi icin integrinlerin saglam yapida olmasi ¢cok 6nemlidir.
Hatali Gretimleri deride ici sivi dolu kabarcik olusmasi ve yerlerinde yara gelismesi;
sindirim sistemi ve idrara ¢ikma sorunlari yapar. JEB-PA hastasi bebekler genellikle
erken dogarlar ve baska ek sorunlara da sahiptirler.

Etkilenen bebekler tipik sekilde uzuvlarinin tzerinde eksik deri alanlari ile
dogarlar. Dogumdan kisa bir siire sonra diger deri alanlarinda hafif siirtinme ve
travmalardan kaynaklanan icleri sivi dolu kabarciklar gelisir. Yerlerinde agiz igini de
etkileyen sekilde yaralar olusur.

JEB-PA hastasi bebekler midenin alt kisminda daralma ya da tikanma olarak
bilinen pilorik atrezi ile dogarlar. Bu durum mide bosalmasini 6nledigi i¢in dogum-
dan kisa bir siire sonra ameliyatla onarilmalidir. Bazen mesane, bébrekler ve kulak
gelisim bozukluklari da eslik eder.

Carmi sendromunun tanisi nasil konur?

Vakalarin cogu hastadaki belirtilerle ve deriden alinan biyopsi 6rneginin mikroskop
altinda incelenmesiyle anlasilir. Hastalikta tip farkliigina 6zgi genetik degisikligi
belirlenmesi i¢in hastadan ve ebeveynlerinden alinan kan 6rneginin genetik labo-
ratuvarda arastirilmasi gerekir.

Carmi sendromunda etkili bir tedavi var midir?

Henliiz yok ancak konuyla ilgili arastirmalar yogun sekilde devam ediyor. Hala kat
edilecek uzun bir yol var. Bununla birlikte birtakim 6nlem ve tedavilerle etkili bir
sonug almak mumkun olabilir.

Pilor atrezisi ile seyreden JEB tipi ne kadar ciddidir?

Carmi sendromu genelde ¢ok ciddi bir durumdur. Semptomlari ¢ok siddetli vaka-
larda, pilor atrezisinin basarili bir cerrahi onarimina ragmen maalesef bebeklerin
bircogu yasamin ilk birkag hafta veya ayi icerisinde kaybedilir. Daha az siddette tipe
sahip olanlarda tablo zamanla diizelebilir. ilerleyen dénemlerde bu hastalarin deri
problemleri de gittikce azalir.

Hastalarin bircogunda tirogenital yolak ve mesane mukozalari ciddi sekilde
etkilenir ve idrar problemleri yasanabilir. Bu sorun ¢ok sayida tibbi miidahale ya da
ameliyatlarin yapilmasini gerektirebilir.
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BART SENDROMU

Bart Sendromu, dogustan bolgesel deri yoklugu, kelebek hastaligi ve tirnak anormal-
likleri ile karakterize bir hastaliktir. ik defa 1966 yilinda Bruce J. Bart tarafindan Ame-
rika'da tanimlanmistir. Hastaligin nedeni ve olus mekanizmasi tam agiklanamamistir.

Kelebek hastaligi, deri kirllganliginda artis ve ici su dolu hastaligi olusumu ile
karakterize, nadir gorilen kalitsal bir hastaliktir. Otuzdan fazla tipi tanimlanmistir.
Elektron mikroskobu kullanilarak ayrismanin yerine gére simpleks, jonksiyonal ve
distrofik Kindler sendromu olmak tizere 4 ana grubu ayrilmistir. Distrofik tip en sid-
detli seyredendir.

Dogustan olan deri yoklugu insanlarin viicudunun bazi bolgelerinde derinin bu-
lunmayisi ile giden bir hastaliktir. En sik sa¢h deride gozlenir. Nedeni tam anlagiima-
makla birlikte bazen kalitsal bir hastalikla iliskili oldugu, bazen anne karninda travma,
enfeksiyon veya ila¢ maruziyetine bagl gelistigi dustintiimektedir. Dokuz farkl tipi ta-
nimlanmigtir. Bu tiplerden Tip 6 olarak bilineni kelebek hastaligi ile birlikte gorilenidir.

Hem dogustan deri yoklugu hem de kelebek hastaligi nadir gorilmektedir.
Dolayisiyla birlikte gorildiigu Bart sendromunun da goriilme oranlari distktur.
Erkeklerde kadinlardan daha fazla gorilur. Genellikle cocuk dogdugunda veya ilk
2 yasta gorildr.

Hastalik ilk tanimlandiginda mikroskobik inceleme yontemleri hentiz cok gelis-
medigi igin tam bir siniflama yapilamamistir. Zamanla hem genetik hem de kendili-
ginden ortaya ciktigi belirlenmis, hastaliga sebep olan bir takim kalitimsal degisiklik-
ler saptanmistir ve arastirilmaya devam edilmektedir.

Dogustan deri yoklugu kelebek hastaliginin tim tipleri ile birlikte gérilmekle
birlikte en fazla distrofik tiple birlikteligi saptanmustir.

Bart sendromu genellikle her iki bacaklarin alt kisimlarinda deri yoklugu, ellerde
ve ayaklarda ici dolu kabarcik ve yaralar, agiz icerisinde yaralar ve tirnak bozukluk-
laryla karakterizedir. Deri olmayan alanlar genellikle seffaf bir ortlyle kaplanmistir.
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Derl yoklugu alt bacaklar disinda sagta, govdede, genital bolgede gozlenebilmekte-
dir.Yaralar sicak havalarda ve strtinme ile artis gosterir. Ergenlikle birlikte tiim yaralar
iz birakarak iyilesmistir, fakat kelebek hastaligi 5mir boyu devam etmektedir. Ayakla-
rin seklinde anormallik ve ylriime sikintisi ortaya ¢ikabilmektedir.

Deri bulgulari disinda bu hastalarda bébrek bozukluklari, sindirim ve bosaltim
sisteminde tikanikliklar, gelisimini tamamlamamis kulak, diizlesmis burun ve ge-
nislemis burun kokd, beyin ve sinirlerle ilgili anormallikler gézlenebilmektedir. Bart
sendromu saptanan hastalarda bu organlar arastirnlmahdir.

Tani genellikle dis goriintise gore koyulur. Bazen taniyi kesinlestirmek icin de-
riden parca alip incelemek gereklidir. Alinan parganin incelenmesinde deri ve deri
eklerinin yoklugu gordilir. Kelebek hastaligina dair alinan parcalarda da derideki
ayrismalar gézlenmektedir. Kelebek hastaliginin tipini belirlemek igin elektron mik-
roskobu gibi ayrintili incelemelere ihtiyag vardr.

Kesin bir tedavisi yoktur. Hastanin sikayetlerine gore karar verilir. En nemlisi
travmalardan ve enfeksiyonlardan korumaktir. Hasta ates, kanama ve enfeksiyon-
lar agisindan gozlem altinda tutulur. Enfeksiyondan koruma amach antibiyotik ve-
rilmez. Hastanin deri olmayan alanlarina deri olusmasini saglamak icin 6zel yara
ortileri kullanilir. Yeni deri olusumu baslayana kadar o bolgelere kapali pansuman
yapilir. Derisiz alanlarda cogunlukla 6-8 haftada yeni deri olusur. En geg 6 ay icinde
tlm hastalarda iyilesme olacagdi goriilmistir. Kelebek hastaliginin 6miir boyu de-
vam edecedi akilda tutulmalidir ve hasta rutin kontrollere gelmelidir.

Hastaligin seyri ek hastaliklara, kelebek hastaliginin tipine, tedaviye cevabina
gore degismektedir. Yapilacak olan ek calismalar hastaligin nedenini ve olus meka-
nizmasini daha iyi anlamamiza yardimci olacaktir.
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NEFROPATI-EPIDERMOLIZiS BULLOZA-DUYUSAL iSiTME
KAYBI SENDROMU (NEBDIKS)

Nefropati-Epidermolizis biilloza-duyusal isitme kaybi Sendromu
(NEBDIKS) nedir?
Nefrotik sendrom adli nefrit, duyusal isitme kaybi ve epidermolizis bulloza bulgula-
riyla belirti veren, kalitimsal olarak otozomal gekingen aktarilan bir sendromdur. ilk
kez 1988 yilinda Kagan ve arkadaslarinca 17 ve 19 yaslarinda iki kardeste bildirilmistir.
Bu hastalik, 2020 yilinda yayinlanan Kalitsal epidermolizis biilloza ve cilt kiril-
ganligina sahip diger bozukluklarin yeniden siniflandiriimasinda EBS'in nefropatiy-
le birlikte sendromik birlikteligi olarak kabul edilmistir.

NEBDIKS Sendromun sebebi nedir?

Karamatic ve arkadaslari 11p15 kromozomu uzerindeki konumlanan ve dokularda
yapi buttnligini saglayan énemli bir yapi elamani protein olan CD151'in mutas-
yonuna bagh gelistigini ortaya koymustur. Bu sendrom ¢ok az hastada tanimlanmis
ve heniz tlkemizde rastlanmamistir.

NEBDIKS Sendromun nasil olusur?

Deri ve bobrekler, bircok ortak doku veya molekiiler bilesenleri iceren iki ayri or-
gandir. Deride yer alan epidermal, bobrekte yer alan glomertler yapilar bazal
membranlar bakimindan benzer yapisal bilesenlere sahiptir. Bu nedenle genetik
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kusurlara veya immunolojik sureclere bagli ayni hastaliklardan etkilenebilirler. Bu
sendromdaki temelinde yer alan bozuk CD151 proteini eritrositler, epitel, endotel,
kas htcreleri, renal glomerdiller, proksimal ve distal tiibuller, Schwann hiicreleri,
trombositler ve dendritik hiicreler Gizerinde tespit edilmistir.

Bobrek ve idrar yolu tutulumu 6zellikle jonksiyonel ve distrofik EB basta olmak
(izere tim EB tiplerinde gorulebilir. Nefropatinin ikincil olarak gelistigi diger EB ol-
gularinin aksine NEBDIKS ‘te gériilen nefrit tablosu hastaligin temel ézelligidir ve
dogrudan gelisir.

NEBDIKS Sendromun klinik belirtileri nelerdir?

Sendromda goriilen deri bulgular epidermolizis billozanin simpleks tipi 7 ile uyum-
ludur. Dogumda, 6zellikle bacak bolgesinde, fakat ayni zamanda viicudun diger
bolgelerine, travmaya maruz kalan alanlarda yerlesen sivi dolu deri kabarcigi ya da
yerlerinde incelmis deri alanlari ile karakterizedir. Bébreklerin tutulumu, proteindiriile
kendini gosterir. Hastalarda bobrek yetmezligine dogru ilerleyici 6zelliktedir.
Bildirilen diger belirtileri arasinda iki tarafli gozyasi kanali tikanikhgi, dis ve
tirnak bozukluklari, boyun kaburgalari varlig, tek tarafli bébrek, kadinlarda vajen

gelisme bozuklugu ve beta talasemi mindre bagl anemi yer almaktadir.

NEBDIKS Sendromunun tanisi nasil konulur?

Hastaligin tanisi klinik belirtilerin varligi yaninda histolojik ve immunofloresan bul-
gularin birlestirilmesiyle konulabilir. Hastalarda iyi bir dyku yani sira ayrintili fizik
muayene ve isitme testi yapilmalidir. Bobrekteki yapisal ve fonksiyonel degisiklikle-
ri saptamak icin laboratuvar ve radyolojik inceleme gerekir.

NEBDIKS Sendromunun tedavisi nasil yapilir?

Hastalarin tedavisi, klinik bulgularin varligi ve organ tutulumu derecesine gore
multidisipliner sekilde diizenlenir. Deri lezyonlarinin tedavisi ise diger kelebek has-
taligi tiplerinde yapilanlarla aynidir.

Bu olgularda 6nemli ve kontrol edilebilir komplikasyonlari takip etmek, hasta
ve aile bireylerinin hastaligin seyri, psikolojik, sosyal ve tibbi etkileri, genetik 6zellik-
leri konusunda bilgilendirilmelerini saglamak hastaligin mortalite ve morbiditesini
azaltmak icin gereklidir.
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ILNEB SENDROMU

ILNEB sendromu nedir, belirtileri nelerdir?

ILNEB sendromunun ismi, tic hastaligin ingilizce isimlerinin ilk harflerinin kisaltil-
masindan meydana gelmektedir. Bunlar: Interstitial Lung disease, Nephrotic synd-
rome ve Epidermolizis Biilloza’nin kisaltmasi olup akcigerler bébrekler ve derinin
tutumunu ifade eder.

ILNEB sendromu ilk defa 2012 yilinda i hastada gortlmusttr. Cok nadir olan
bu sendrom gliniimiizde tiim diinyada sadece 10 hastada bildirilmistir. Bu send-
romda oksijen alisverisinin bozulmasina sebep olan akciger hastaligi, bobreklerde
protein kagagina neden olan yapisal bozukluklar, sag, tirnak ve deri hastaliklari bir
arada bulunmaktadir.

ILNEB sendromu nasil olusur?

ILNEB sendromu deri, akciger ve bobrekte gelisimi ve yapisal biitlnligl saglayan
bir proteinin eksik veya bozuk tretilmesi sonucu olusur. Genellikle akraba evlilikleri
sonucu gorilen genetik bir hastaliktir.

ILNEB sendromu hangi yasta goriiliir?

Kesin bir baslangi¢ yasi yoktur. Hastalar cogunlukla dogduktan hemen sonraki
giinlerde solunum zorlugu yasamaktadirlar. ilerleyen zamanlarda bébrekten pro-
tein kagagy; tirnak, sag ve deri belirtileri eklenir.

ILNEB sendromunda sag, tirnak ve deride nasil belirtiler vardir?

Bu hastalarda kabarcik ve soyulma seklinde deri belirtilerinin baslangi¢ zamani
3 ay ile 12 yas arasinda degismektedir. Kabarcik ve soyulmalar sadece travmaya
maruz kalan bolgelerde gorilebildigi gibi tim viicutta yaygin da olabilir. Kol ve
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bacaklarda iyilesmeyen yaralar ve kirmizi parsomen kagidi seklinde iyilesmis yara &
izleri gorilebilir. Yaralar iyilesirken yerlerinde agik veya koyu bir renk birakabilir. Bu

hastalarda dogumdan itibaren ayak tirnaklarinda kalinlasma veya tirnak ayrilmasi

gorilebilir. Hastanin basinda sagsiz alanlar, seyrek ve ince saclar, kas ve kirpiklerde

seyrelme gordlebilir. Kol ve bacaklarda kalinlasmis deri ve pul pul dokilmeler, el ve

ayak iclerinde ¢izgilenme artisi diger deri belirtileri arasinda yer almaktadir.

ILNEB sendromunda akciger hastaligi nasil belirti verir?

Akciger hastaligi genellikle yasamin ilk glinlerinde nefes darligi, morarma, hizli ve
inlemeli solunum, gégus kafesinde nefes alisveris sirasinda gériilen normal dist hare-
ketler seklinde ortaya ¢ikar. Bu hastalarda sik tekrarlayan alt solunum yollari enfeksi-
yonuna bagl bircok defa hastaneye yatis 6ykisu bulunabilir.

ILNEB sendromunda bobrek hastaligi nasil belirti verir?

Hastaliktan etkilenen bobreklerden bol miktarda protein kagagi olusmasi sebe-
biyle idrarda koptiklenme ve viicutta su toplamasi (6dem) seklinde belirti verir. Bu
hastalarin bébreklerinin gelisiminde ve viicuttaki yerlesiminde de sorunlar vardir.

ILNEB sendromunun diger belirtileri nelerdir?

ILNEB sendromunda g6z yasi kanallarinin tikanmasina bagli fazla g6z yasi akmasi
gorilebilir. Bu sendroma sahip bebek ve cocuklarda biiyiime ve gelisme yasitlarina
gore geri kalmaktadir.

ILNEB sendromunda tani nasil konur?

ILNEB sendromunun tanisi deri, akciger veya bobreklerden alinan biyopsilerin pa-
tolojik ve genetik olarak incelenmesi ile konabilir.

ILNEB sendromunun tedavisi ve hastalik seyri nasildir?

Cok yeni tanimlanmis bir hastalik olan ILNEB sendromunun hentiz kesin bir tedavi-
si bulunmamaktadir. Bu hastalarda akciger hastaligi sebebiyle oksijen gereksinimi
ve bobrek hastalig sebebiyle diyaliz gereksinimi gelisebilir. Hastalik hafif veya agir
seyredebilmektedir.
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KELEBEK HASTALIGINDA TANI YONTEMLERi VE
LABORATUVAR

Epidermolizis biilloza yani kelebek hastaligi deride ve mukozalarda (g6z, burun,
solunum yolu, agiz ici, yemek borusu, genital bolge ve anal bolgelerde i¢ kisimlari
doseyen ince epitelli ylizey) ici sivi dolu kabarciklar (biller) olusumuyla belirti veren
genetik bir hastaliktir. Her biri farklilik gésteren Doért ana tipi ve 30°'dan fazla alt tipi
bulunmaktadir.

Dort ana tipin ve alt tiplerin birbirinden ayrimi hastalarda saptanan klinik mu-
ayene bulgularindan baska hasta ve/veya yakinlarindan alinan kan ve deri biyopsi
orneklerinin laboratuvar analizlerine dayanir. Deri biyopsilerinin 1sik mikroskobu ile
incelenmesi hastaligi diger benzeri deri hastaliklarindan ayirmaya yardim eder. im-
munfloresan isaretleme ve elektron mikroskobuyla yapilan incelemeler hastaligin
tipinin belirlenmesini saglar.

Hastaligin genetik sebebi ve hangi seviyelerindeki proteinlerde bozukluk
oldugunun tespit edilmesi hastadaki seyri ve tedavisinin belirlenmesi acisindan
onemlidir. Ayrica ailesinde daha 6nce EB hastaligi olmayan bireylere kalitim mo-
delini belirlemek icin de genetik testlerin yapilmis olmasina ihtiya¢ duyulmaktadir.

Laboratuvar teshisi icin kullanilan yontemler:

1. Genetik testler

Hastalik stiphesi tasiyan kisiden kan érnegi alinip DNA siralamasi yapilir. Boylece
hangi gende bozukluk oldugu ve dolayisiyla hangi proteinin anormal yapildigi
veya hi¢ yapilamadigi tayin edilip EB tipi belirlenir.

2. Deri biyopsi 6rnegi incelemesi
Lezyonlarin seviyesinin belirlenmesi ve bunun altinda yatan molekiler mekaniz-
masinin ortaya ¢ikarilmasi igin, hastalardan alinan biyopsi 6rnekleri immunflo-
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resan haritalama yontemi kullanilarak floresan i1sik mikroskobunda incelenir.
Epidermal-dermal birlesim yerindeki (deri-derialti doku birlesim yeri) yapilarda
meydana gelen degisiklikleri direk goriintii elde ederek gosterebilmek icin elekt-
ron mikroskobu ile inceleme yapilmasi gerekir.

Bu iki ydntem tani koymada altin standarttir. Immunfloresan haritalama yon-
temi daha ucuz ve daha hizli sonug alinabildigi icin daha avantajli bir yontemdir.
Fakat immunfloresan haritalama yontemi ile saptanamayacak ol¢tideki kiictik de-
gisiklikleri sadece elektron mikroskobu ile gosterilebildigi ve sadece immunelekt-
ron mikroskopi yontemi kullanilarak pemfigoid hastaliklardan ayrim yapilabildigi
icin elektron mikroskobu incelemesi de hala kiymetli bir yontemdir.

£88 Ko: L.: o:o:o:o :oj
(elele|ele|e]e) pei
(elelelolele)
® 1] (elelelelele)
LY . Bazal Zar
DEB | 7 Deri Alti Doku

Sekil 1: Deride biillerin olusum yerleri.
EBS: Epidermolizis billoza simpleks, JEB: Dermoepidermal bileske yeri EB'si, DEB: Kusur
birakan EB, KS: Kindler sendromu

Tani sonrasi hasta takibi icin yapilacak tetkikler ve sikliklar:

Hastalara 3, 6 ve 12 aylik rutin kontrollerinde yapilacak tetkikler hastanin yasina,
hastalik tipine ve siddetine gore degisiklik gostermektedir. Hastalarin klinik seyri-
ne gore yapilacak tetkiklerin sikliklar degistirilebilir ve 6zel durumlarina ait ilave
tetkikler yapilabilir. Her yastan hastanin beslenme takibi kontroller sirasinda de-
gerlendirilmelidir. Hastalarin takibinde genel olarak kontrol edilmesi gereken kan,
idrar 6rnekleri ve goriintlileme yontemleri ve sikliklari asagidaki gibidir.
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Epidermolizis bullosa hastalari icin yapilmasi onerilen tetkikler:

2
2

Kemik rontgenleri

Test/ miidahele EBS JEB DEB
Bakteri icin yapilacak deri
striintileri
(Kronik enfeksiyon stipheli cogu
hasta birden fazla bakteri ile kolo- Gerektikce Gerektikce Gerektikce
nizedir. Bu nedenle deri biyopsisi
daha glvenilir secenektir)
Kan incelemeleri
1. Hematoloji: Tam Kan sayimi
(CBC), demir diizeyi arastir- 12 ayda 6 ayda 12 ayda
malan bir veya bir veya bir veya
S . : geredinde gereginde gereginde
2. g;gi“;m:; k:;llsgt;m,n daha sik daha sik daha sik
elektrolitler, renal fonk-
siyon testleri, karnitin,
PTH, Vitamin D
Test/ miidahele EBS JEB DEB
Rutin idrar testi 12 ayda 3ayarayla 3ayarayla
Oncelikle protein ve kan kagagini bir V‘%Yad veya d veya 4
i gereginde gereginde gereginde
arastirmak icin daha sik daha sik daha sik
Goriintiileme
3. DEXA taramasi
4. Renal Ultrason
5. Ekokardiyogram Gerektikge 12 ayda bir 12 ayda bir
6
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Yazar: Uz. Dr. Hamza Aktag

KELEBEK HASTALIGI TEDAVISINDE COK BRANSLI
YAKLASIMI

Epidermolizis Biilloza (EB)'da mevcut tedavi yasam kalitesini optimize etmeyi ve
komplikasyonlari etkili bir sekilde yonetmeyi amacglamaktadir. Bircok tlkede EB
hastalari, basinda dermatologlarin bulundugu ve farkli branslardan doktorlarin
olusturdugu bir EB ekibi tarafindan takip edilmektedir.

Hastalikta esas etkilen alan deridir ve hastalarin takibi birincil olarak dermatologlar
tarafindan yapilmaktadir.

Dermatologlar hastalara uygun yara bakiminin saglanmasi, yara olusumunun ve
enfeksiyon gelisiminin 6nlenmesi agri ve kasinti gibi sikayetlerin azaltiimasini
amagclamaktadir.

EB hastalarinda deri disinda gastrointestinal sistem, g6z, solunum yollari, kulak,
burun, dis, Uriner sistem, kas iskelet sistemi, kalp ve bobrek ile ilgili bozukluklar
da goriilebilmektedir (Tablo 1). Bu nedenle hastayi takip eden doktorun tim bu
sistemleri gozden gecirmesi ve genetik bir hastalik oldugu igin hastalari genetik
uzmanina da yénlendirmesi gerekmektedir.

HASTALIGIN TAKIBINDE FARKLI BRANSLARIN ROLLERI

Pediyatristler ve Dahiliye Uzmanlari

Hastalik dogumda veya dogumdan kisa bir siire sonra basladigi icin bebek ya da
cocukluk doneminde tani almaktadir. Yeni dogan ve ¢ocukluk déneminde gelise-
bilecek problemlerin yénetimi icin pediatri hekiminin is birligi cok 6nemlidir. Bu
hastalarin bir kisminin yenidogan déneminde yogun bakim {nitelerinde takip edil-
mesi gerekmektedir.
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Cocukluk ¢aginda ise hastalarda beslenme bozukluklari ve bunun sonucunda da &
blyiime gelisme geriligi, osteoporoz, ergenlikte gecikme gibi problemler olusa-

bilmektedir. Bu hastalarda belli araliklarda kan tetkikleri ve 6-12 ayda bir boy, kilo

olctimleri yapilmali ve gerilik durumunda gereken tedaviler verilmelidir.

Hastalar eriskin yasta da anemi, osteoporoz, bébrek yetmezligi gibi dahili prob-

lemler yasayabilmektedir. Eriskin hastalar ise bu problemler icin dahiliye uzmani

tarafindan takip edilmelidir.

Enfeksiyon hastaliklari uzmani

EB hastalarinda acik yaralardan dolayi deri enfeksiyonlari sik gézlenir. Bu nedenle bu
hastalar cilt enfeksiyonlari agisindan sik sik degerlendirilmeli, gerekli durumlarda yara
kdlttrleri alinmali ve enfeksiyon varsa uygun antibiyotiklerle tedavi edilmelidir.

Gastroenteroloji uzmani

EB'nin cesitli tiplerinde degisik bulgularla ortaya ¢ikan sindirim sistemi tutulumu
gorilmektedir. Sindirim sistemi tutulumu en sik Distrofik EB hastalarinda olus-
maktadir. Agizdan baslayarak tiim sindirim kanalinda bdl, erezyonlar ve bunlara
bagli gelisen yapisiklik ve darliklar gozlenebilir. Yemek yerken 6zellikle bebeklerde
emme sirasinda gerceklesen travma etkisiyle agiz ici lezyonlari olusur ve sonrasin-
da olusan bu lezyonlar nedeniyle beslenme zorlasir.

Sindirim kanalindaki yapisikliklar dilatasyon ile agilabilir. Buna ragmen besin alimi

cok zorsa hastalara gastroenterologlar tarafinca gastrostomi tiipu takilabilir.

GOz Hastaliklar1 Uzmani

EB hastalarda cesitli g6z bulgulari gézlenebilir. Korneal erozyon ve vezikiiller, foto-
fobi, gozde kizariklik, g6z yasarmasi, konjonktiva 6demi, goz agrisi, blefarit, semb-
leferon, gz kapagi tutulumuna bagl ektropion ve lakrimal kanal tikanikliklari goz-
lenebilen problemlerdir.

Hafif formlarda duizenli géz muayenesi gerekmeyebilir. Ancak hastalar gozde
yanma, agri, kizariklik, fotofobi gibi herhangi bir sikayetlerin varliginda mutlaka
bir g6z doktoruna muayene olmasi yoniinden bilgilendirilmelidir. Hastalara g6z-
lerini kasimamasi ve travmalardan korumasi dnerilmelidir. Gozlik kullanan hasta-
larda gozltige bagli cilt travmasini engellemek igin cilde temas eden bélgelerinde
yumusak yastikciklari olan gozlukler tercih edilmelidir. Ektropion, sembleferon
gibi durumlarda cerrahi islemler, gérme kaybina neden olan kornea eskarlarinda
ise kornea transplantasyonu gerekebilir.

Kulak Burun Bogaz Hastaliklari Uzmani

EB hastalarindaki en énemli KBB problemi ses telleri ve gevre ¢evre dokulardaki
lezyonlara baglh gelisen ciddi yapisikliklara bagl Gst hava yolu tikanikhgidir. Bu hiz-
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Ii seyreden 6nemli bir problemdir. Laringeal tutulumun en énemli bulgulari birisi
ses kisiklig ve stridordur (sert veya gicirtili ses). Siddetli hava yolu tikanikhgi du-
rumunda solunumu saglamak igin trakeotomi agiimasi gerekebilir. Bu nedenle ses
kisikligy, stridor gibi laringeal tutulum bulgulari olan hastalari beklemeden bir KBB
uzmanina yonlendirmek gerekir.

Larinks disinda dis kulak yolu ve burun icinde de vezikiiller olabilecegi icin bu has-
talarda dis kulak yolu iltihabi, darhigi, duyma kaybi, rinit, burun ici kabuklari, kismi
ya da tam burun tikanikligi da KBB bransini ilgilendirebilecek diger bulgulardir.

Uroloji uzmani

EB hastalarinda tretra, mesane ve lireter mukozasi tutulumuna bagh bébrek ve
riner sistem bozukluklari gelisebilir. Bu hastalarda tutulum yerine gore farkli klinik
tablolar olusur. Hastalarda Griner sistem tutulumunu distindiirecek idrar yaparken
agr ve zorluk, hematiri gibi bulgular ve bdbrek yetmezligi bulgular varliginda
triner sistem tutulumu agisindan degerlendirilmesi 6nerilmektedir. Bu komplikas-
yonlari takipte 6 ayda bir bobrek fonksiyon testleri, serum elektrolit diizeyleri, idrar
tetkiki bakilmasi; hastanin kan basinci takibi &nerilmektedir. Uriner sistemde geli-
sen komplikasyonlarin tedavisinde yetiskin veya cocuk tirologlarinca gesitli cerrahi
islemler uygulanabilir.

Noroloji Uzmani

EB hastalarinin az bir kisminda muskdiler distrofi ile sonuglanan plektin gen mutas-
yonu goriliir. Bu hastalarda gz kapadi disuklugu, kas gligstizligline bagl yuri-
mede bozukluk, reflekslerde azalma, yutak kaslari tulumuna bagh yutma gucligu
ve tekerlekli sandalye ihtiyaci gorilebilir. Bu hastalar icin noroloji uzmani takibi
gerekir.

Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon/Ortopedi/Plastik cerrahi uzmanlan

EB hastalarinda el deformitesi nedeniyle el fonksiyonlari bozulurken, ayak deformi-
teleri ylrliime ve ayakta durmayi zorlastirir. El ve ayak bozulmalarini diizeltmek icin
cesitli cerrahi muidahaleler sikga uygulanir. Ancak cerrahi sonrasi tekrarlama riski
vardir. Bu nedenle bu operasyonlardan sonra 6zel slikon ateller ve pamuk eldiven
kullanimi ve yogun bir fizyoterapi programi dnerilmektedir. Bu hastalarin tedavisi
ve rehabilitasyonu icin plastik cerrahi ortopedi, el cerrahlari, fizik tedavi ve rehabili-
tasyon uzmanlari ve fizyoterapistlerin is birligi gerekmektedir.

EB hastalarinda osteopeni, osteoporoz, kemik kiriklari ve iskelet gelisim geriligi de
olabilecek diger komplikasyonlar arasindadir.

EB hastalarinda Vitamin D eksikligin giderilmesinin kemik gelisiminde olumlu kat-
kisi oldugu bildirilmistir. Bu nedenle bu hastalarda belli araliklarda kemik minera-
lizasyon diizeyi takip edilmeli ve eger disiklik varsa D vitamini ve diger gereken
takviyeler yapiimalidir.
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Kardiyoloji uzmani

EB hastalarinda 6zellikle de resesif distrofik EB'de az da olsa kardiyomiyopati goru-
lebilmektedir. Bu nedenle Ozellikle RDEB olmak {izere bu hastalar belli araliklarla
kalp muayenesinden gecmeli ve ekokardiyogram ile kardiyomiyopati varligi agi-
sindan arastiriimalidir.

Dis Hekimi
EB'de hem adiz boslugu yumusak dokularinda hem de dislerde anormallikler
gozlenebilmektedir. Agiz icerinde lezyonlar ve buna bagh skar dokusu gorilebil-
mektedir. Periodontit, siddetli deskuamatif gingivit, diseti kanamasi, dis kaybi da
olabilmektedir. Lezyonlar beslenme ve hastalarin agiz hijyenini saglamasini glic-
lestirmektedir. Bu nedenle bu hastalarda dis ¢urukleri de daha sik gérilmektedir.
Hastalarin dis sagligini korumak icin bebeklik doneminden itibaren agiz ve dis
temizliklerinin diizenli yapilmasi gerekmektedir. Bu hastalarin diizenli dis hekimi
muayenesi ve herhangi bir dis hastaliginda erken tedavinin yapilmasi daha siddetli
ve tedavisi glic komplikasyonlari 6nlemede 6nemli rol oynar.

Psikiyatri Uzmani

Hastalik 6zellikle siddetli formlarda hastalarin yasam kalitesini oldukg¢a dusirir.
Hastanin bakimini Gstlenen ailelerin de hasta ile birlikte yasam kalitesi etkilen-
mektedir. Deri lezyonlari ve bunlara bagh gelisen komplikasyonlar ve agri, kasinti
gibi semptomlar hem fiziksel hem de sosyal aktivitelerini kisitlamaktadir. Hastalar
derilerinin goriintistiinden dolayi kendilerini diger insanlardan farkl goriip utang
duygusu hissedebilirler. Bu da gtinlik aktiviteleri ve sosyal faaliyetleri olumsuz et-
kilenmektedir ve hastalarda anksiyete, depresyon sik gériilmektedir. Bu nedenle EB
hastalarina ve hasta yakinlarina psikososyal destek mutlaka gereklidir. Bu bireylerin
sosyal cevresindeki kisilerle de iletisime girilip hastalari sosyal agidan destekleme-
de yardim alinabilir.

Genetik Uzmani

EB hastaligi genetik bir hastalik oldugu ve ileriki gebeliklerinde de bu riski tasidikla-
riigin aileler mutlaka bir genetik uzmanina yonlendirilmelidir. Genetik testler ailede
EB’ye neden olan spesifik geni ve mutasyonu tanimlamak ve ailedeki EB tlriini
belirlemek gibi konularda yardimci olabilir. Ayrica genetik danisma ile, tastyici olma
veya ailede kimlerin risk altinda olabilecegi belirlenebilir.
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Tablo 1. EB’da tutulan sistemler, ilgili branslar tedavi secenekleri ve bek-
lenen komplikasyonlar.
Sistem Tedavi secenekleri Komplikasyonlar
Deri Lezyon gelisimini 6nlemek, yapiskan | Buller, akut bakteri direnci,
olmayan pansuman malzemesi kul- | kanser
lanimi, yumusaticilar, strtinmeden
kaginma, antiinflamatuvar ilaglar,
vitamin takviyesi ve antibiyotikler,
deri greftleri, hiicre tedavisi, kerati-
nosit tedavileri, kok hiicre tedavileri,
enfeksiyonlarin tedavisi; asin bakteri
tremesini 6nlemek icin diizenli klinik
degerlendirmeler
Kalp Anemi igin demir (agizdan, kas veya | Dilate kardiyomiyopati,
damar ici) ve sentetik eritropoietin yorgunluk
Uroloji/Bébrek | idrar yolu yapisikliklarini tedavisi, Uretral yapisiklik, Bobrek
Peritoneal ya da hemodiyaliz yetmezligi
Dis hekimi Onleyici bakim, cekim, agiz hijyeni; Mukozal erozyonlar, agiz
stikrozlu agir yiyeceklerden ve skari, gurikler, hipodonti,
analjezik sekerlerden kaginma dil bagy, kiiglik agiz, mine
hipoplazisi
Goz Okdler nemlendiriciler, topikal Kornea siyriklari ve yara izi;
antibiyotikler sembelefaronlar; blefarit;
ektropiyonlar; gérme bozuk-
lugu; korluk
Gastroente- Yemek borusunun balon dilatasyo- Adiz ve makatta skar, kabizlik,
roloji nu ve gastrostomi, mushiller refli, darhiklar
Beslenme Agizdan beslenme aliminda destek, | Protein-enerji yetersizligi, os-
gerekirse gastrostomi destegi teoporoz, ¢cigneme ve yutma
sorunlari, anemi, vitamin/
mineral eksiklikleri
Psikososyal Psikoloji uzmani, sosyal hizmet Depresyon, sosyal kaginma,
destek uzmanlari, beceriye dayall miidaha- | aile ve/veya toplum iliskilerin-
leler, akran destegi, toplum destegi | de gerginlik
Rehabilitasyon | Fizik tedavi, mesleki terapi, ateller, Guinlik yasam aktivitelerini
fonksiyon tedavileri: spor, plastik engelleyen agri ve skarlar
cerrahi, lazer miidahalesi
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Yazar: Uz.Dr. Isin Sinem Bagci, Prof. Dr. M. Peter Marinkovic

KELEBEK HASTALIGINDA GEN REPLASMAN TEDAViISI

Epidermolizis biilloza (EB) travma sonucu deri hassasiyeti ve bul gelisimi ile
karakterize olan ve genetik olarak aktarilan bir hastalik grubudur. EB ilk kez
1870 yilinda tanimlanmistir. Bunu takip eden yarim yiizyilda hastalik alt tipleri
EB simplex (EBS), jonksiyonel EB (JEB) ve distrofik EB (DEB) belirlenmistir. O
tarihten glinimize kadar gecen stirede hastaligin sebebinin anlasiimasi, altta
yatan genetik ve immunolojik faktorlerin aciga cikarilmasi konularinda birta-
kim énemli gelismeler kaydedilmistir.

Elektron mikroskobisinin gelistirilmesi ve deri tabakalarini bir arada tutan
bazal membran yapisinin ortaya konmasi, EB sebeplerinin anlasilmasinda hiz-
landirici bir basamak olmustur. 20. ylzyilin son ¢eyredinde bazal membrani
olusturan yapisal proteinlerin dnemli bir kismi izole edilmis, 21. ylzyilin ba-
sinda ise deri fizyolojisi ve EB'ye ait edinilen tiim bilgilerin isiginda preklinik
olarak laboratuvar ortaminda gerceklesen gen tedavisi calismalari baslamistir.

EB'nin klinik siddeti hastaligin alt tipine, sorumlu mutasyonun tipine ve
siddetine gore degismekle birlikte, degismeyen sey EB'nin giinlimizdeki
tek gecgerli tedavisinin destekleyici bakim olmasidir. Yara bakiminin yani sira
enfeksiyonlarin 6nlenmesi/tedavi edilmesi, beslenmenin optimize edilme-
si (gastrik tupler, 6zefagus dilatasyonu), demir eksikligi anemisi 6nlenmesi/
tedavi edilmesi (oral demir destegi, iv demir inflizyonu, kan transfiizyonu),
fonksiyonlarin artiriimasi (el kontraktir cerrahisi) ve 6zellikle DEB'de skuaméz
hicreli karsinomun (SHK) erken tanisi ve tedavisi glincel EB tedavisinin 6zeti-
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dir. Gliniimuizde preklinik/klinik calismalar asamasinda olan gen tedauvisi ise
hastaligin palyatif tedavisinin 6tesinde alt tiplerin spesifik olarak tedavi edil-
mesinin ilk adimlarini atmaktadir.

Epidermolizis Biillozada Gen Tedavisinin Temel Prensipleri

Glinimuzde diger pek cok nadir hastalikta oldugu gibi EB'de de gen tedavisi
akademinin ve ilag endustrisinin is birligi ve yogun ilgisiyle olduk¢a dinamik
bir alan haline gelmistir. Su ana kadar tizerinde calisilan gen tedavi stratejile-
ri siraslyla gen replasman tedavisi ve gen editing yontemleridir. Bu bolimde
preklinik ve klinik seviyede calismalari devam eden gen replasman tedavisin-
den bahsedilecek, bliyiik umut vadetmekle beraber halen preklinik asamada
bulunan gen diizenlemeye ise deginilmeyecektir.

Gen replasman tedavisi, hastaliktan sorumlu mutant genlere alternatif
olarak disaridan saglkli genlerin hastaya verilmesi prensibine dayanir. Gen
transferi icin siklikla insanda hastalik olusturma o6zellikleri inaktive edilmis
tastyici virusler (viral vektorler) kullanilir. Viral vektorler ile 2 farkl metot kulla-
nilarak gen replasmani yapilabilir: 7. ex vivo gen replasman tedavisi, 2. in vivo
gen replasman tedavisi. (Sekil 1)

Ex vivo In vivo
e

Fibroblast ve
Keratinosit
Toplama

SL
Vektor &
Hazirhg:

- 4 el
" I st
Viral gen .
entegrasyonu Hiicre killtiirii ve

&&y doku genigletme

Diizeltilmis
keratinositler/fibroblastlar

Dermal enjeksiyonla veya
hastanede genel anestezi

atinda greft yerlestirilmesi

Sekil 1: EB'de ex vivo ve in vivo gen replasman tedavisinin sematik gosterimi
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i. Ex vivo gen tedavisinde hastaya ait deri 6rnegi alinarak hedef hiicreler
(keratinositler, fibroblastlar) izole edilir. Bu hiicreler laboratuvar ortamin-
da cogaltilip eksik olan saglikli gen viral vektorler yoluyla transfer edilir.
Saglikh genile diizeltilen hastaya ait hiicreler hastaya degisik yollarla (deri
greftleri, intradermal enjeksiyonlar) geri verilir.

ii. Invivo gen tedavisi ise eksik olan genin viral vektérler amaciyla direk (to-
pikal) olarak hastalikl dokuya uygulanmasi ile gerceklestirilir.

Klinik calismalarini yakin zamanda tamamlamis/tamamlamak UGzere olan bu
iki yontem de yakin gelecekte EB'nin iki alternatif tedavisi olacak gibi goriin-
mektedir. Bu nedenle sonraki boltimlerde her iki metodun da daha iyi anlasi-
labilmesi amaciyla var olan klinik bilgilerle detaylandirilacaktir.

i. Epidermolizis biillozada ex vivo gen tedavisi

Bu yontem ilk olarak sinirli sayidaki JEB hastasinda uygulanmistir. Hastalardan
alinan deri hiicrelerine (keratinositler) eksik olan gen (LAMB3) viral vektor ara-
ciligi ile hasta hicresi cekirdegine aktariimis, dizeltilen hicreler epidermal
ortliler haline getirilip hastanin acik yaralarina nakledilmistir. Nakil sonrasi
yaralar hizla iyilesmis, alinan biyopsilerle tedavi edilen bolgelerde eksik olan
proteinin (laminin 332) tedavi sonrasi Uretildigi saptanmistir.

Bunu takip eden yillarda ayni yontem RDEB hastalarinda eksik olan CO-
L7AT1 geni icin de kullanilmis ve faz I/Il klinik calismalari ile 7 RDEB hastasi te-
davi edilmistir. Calismanin sonuglari ilk 6 ay icinde belirgin yara iyilesmesini
ve eksik olan tip 7 kollajen proteinin tedavinin erken doneminde Uretildigini
fakat zamanla derideki miktarinin azaldigini gosterilmistir. Faz Ill calismasi ha-
len devam etmektedir.

RDEB hastalarindaki bir diger hedef hicre olan fibroblastlar da gen rep-
lasman tedavisinde kullanilmis, faz I/1l klinik calismasinda 4 RDEB hastasindan
alinan fibroblastlar laboratuvar ortaminda viral vektor ile diizeltilerek hastalarin
genis ytizeyli ve uzun sureli acik yaralarina enjekte edilmistir. Yaralarin tedaviden
25 hafta sonra dahi buyuk oranda kapali kalmasiyla sonuglanan bu ¢alismanin
basarisi sebebiyle halen devam eden faz Ill klinik calisma asamasina gegilmistir.

Her iki ex vivo gen replasman tedavisi yontemi de keratinositlerden yapilan
epidermal ortilerin nakli ve fibroblastlarin intradermal enjeksiyonu, hastalar
tarafindan iyi tolere edilmis ve tedavi ile iliskili ciddi yan etkilere yol agmamistir.

ii. Epidermolizis biillozada in vivo gen tedavisi

in vivo gen replasman tedavisi daha pratik bir yaklasim olup eksik olan gen viral
vektor araciligiyla hastalarin acik yaralarina topikal jel formunda direk uygulanir.
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Ex vivo gen tedavisinin aksine hastadan biyopsi alinmasi, hiicrelerin ayr|§t|r|I|p
codaltiimasi ve hastaya greftleme ya da enjeksiyon gibi ameliyathanede ve
anestezi/sedasyon altinda yapilan islemler gerektirmez. Bu yontem RDEB hasta-
larinda hem faz I/1l, hem de faz Il klinik calismalarini bitirmistir ve ontimuizdeki
yillarda FDA tarafindan RDEB hastalarinin tedavisi icin onaylanmasi beklenmek-
tedir. Faz I/Il calismanin sonuglar tedavi edilen yaralarin plasebo uygulanan
yaralara kiyasla hizla kapandigini ve tedavi suresince (12 hafta) biyiik oranda
kapali kaldigini, yine alinan biyopsilerle tedavi edilen yaralarda eksik olan tip 7
kollajen proteinin buytik oranda tretildigini gostermistir.

Sonug olarak, gen replasman tedavi yontemleri su ana kadar uygulandik-
lari JEB ve RDEB hastalarinda tedavi ile iliskili yan etkilere yol agmaksizin etkin-
lik gostermistir. Yakin gelecekte RDEB hastalarinin rutin tedavisi haline gele-
bilecek olan bu yontemler hastalari ilk defa palyatif tedavi mecburiyetinden
kurtarabilecektir. Erken yasta baslayan gen replasman tedavisi komplikasyon
gelisimi ve mortalite oranini azaltma potansiyeli gosterebilir.

Bununla birlikte, gen replasman tedavisi heniiz yenidir. Klinik arastirma-
lardaki sinirli sayida hastalarda gtivenli goriinse de halen daha genis hasta
topluluklar tzerinde yapilacak calismalar tedavinin etkinligi ve guvenligi
hakkinda bilgilerimizi artiracaktir.
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Yazar: Dog. Dr. Betiil Tas

KELEBEK HASTALARINDA ENFEKSIYONDAN KORUNMA
TEMIZLIK VE HiJYEN

Epidermolizis biilloza (EB), hasta bireylere kalitimla gegis yapan ve etkilenen kisinin
omri boyunca deri yaralariyla miicadele etmek zorunda kaldigi kronik bir hastaliktir.
Cesitli tiplerde farkli tutulumlar gorilse de hastalar yasamlarinin ilk anlarindan itiba-
ren deri, sacli derileri ve daha agir vakalarda adiz, g6z, burun bdlgeleri hatta sindirim
kanallarinda zaman zaman olusan yaralarla yasarlar.

Hastalikta mekanik travmalara karsi genetik bir zafiyet s6z konusu oldugu igin ya-
ralarin olusmasi kolay, iyilesmesi ge¢ ve zordur. Yara enfeksiyonu zaten zor olan
iyilesme siirecini daha da bozup hasta ve ailelerine ek fiziksel ve psikolojik yiik olus-
turur. Hasta yasami ve kalitesinin korunmasi icin yaralarin 6nlenmesi, ¢ikanlarin ise
uygun deri bakimi ve tedavileriyle kontrol altinda tutulmasi gereklidir. Bu nedenle
hastalarda yara bakim ve tedavisinin yanisira enfeksiyonlari énlemeye yonelik ba-
kim, temizlik ve hijyenik tedbir bilgileri biiyiik nem tasir.

ENFEKSIYONDAN KORUNMAK NiCiN ONEMLIDIR?

Deride hasar olustugunda o bdlgede dnce kizariklik, sislik, agri ve isi artisi seklinde
dogdal bir iltihabi reaksiyon ortaya ¢ikar. Bu reaksiyon saglikl bireylerin bagisiklik ve
tamir mekanizmalarinca kisa strede fark edilip onarilir. Yara, zemin ve kenarlarin-
dan baslayan yeni deri ile kapatilir. Yaranin kapanmasi saglikli bireylerde yaklasik
24 saat icerisinde gergeklesir.
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Yeni yapilan epidermis tabakasi yara yuzeyine tek katl, ince bir 6rti gibi ya- } ‘

yilip deriyi enfeksiyon gibi dis etkenlerden korur. Ardindan daha saglam, kalin ve & 0
koruyucu hale gelmesini saglayan “yara olgunlagmasi”adi verilen sireg baslar. Aylar

stiren bu siirecte hiicreler cogalarak normal deri kalinligina ulasip hasarli deri bol-

gesinin tamiri tamamlanir.

EB hastalarinin derisinde bu onarim evrelerinde birtakim genetik eksiklikler s6z
konusudur. Simpleks EB tipinde en hafif, resesif EB tiplerinde en siddetli olan bu
eksikler sonucu deri hiicrelerini bir arada tutan baglarin tam ve saglikli yapilamaz.
Ayrica bazi EB tiplerinde yeni derinin olgunlasmasini saglayan yada bazi virls,
bakteri ve mantar hiicrelerine karsi dogal bagisiklik olusturan birtakim protein-
lerin yapimi bozulur. Bu nedenle EB hastalarinda enfeksiyonlar daha kolay gelisir.
Uzun stiren hasarli deri dénemleri bir taraftan yaralarin kolaylikla enfekte olmasi-
na yatkinlik saglarken, diger taraftan olusmus enfeksiyonlarin iyilesmesinin gecik-
mesine ve yayllmasina neden olabilir. EB'nin agir tiplerinde 6zellikle yeni dogan
bebekler ve siit cocuklarinda enfeksiyon etkenleri kana karisarak 6liimle sonugla-
nabilen “sepsis” durumuna yol agabilir.

Bu nedenle, deri saghgi devamlilig, hasarl deride yaralarin kolay iyilesmesi ve en-
feksiyondan korunmasi cok 6nemlidir. Ancak ve ancak hijyen ve temizlik tedbirleri-
nin alinmasi ve uygun bakimla mimkandr.

EB Hastalarinda enfeksiyonlardan koruyucu genel tedbirler
nelerdir ve enfeksiyon nasil fark edilir?

Bu hastalarda éncelikle derinin hasarlanip yara agilmamasi 6nlenmelidir. Hastalarin
derisi siirtinme, cekistirme gibi travma yapici faktérlerden uzak tutulmahdir. Ozel-
likle yeni dogan bebekler bu tarz fiziksel travmalara ¢ok yatkindir. Bu nedenle ba-
kimlari esnasinda 6zel tutus, kundaklama, tagima ve beslenme yontemleri gerekir.
Hastalarin tasinmasi veya tedavi amagh uygulamalari sirasinda kullanilacak
eldivenlerin vazelin ya da benzeri jellerle kayganlastiriimasi, deride sirtiinme ve
cekme travmasiyla birlikte yara ve enfeksiyon olusumunu 6nleyebilir. Hastanin sed-
yeden yataga aktarilmasi ya da glinlik nevresim degisimi gibi islemler esnasinda
basi veya ¢ekistirme travmasini énlemek icin “kaldir ve yer degistir”ya da“bulundu-
gu yerden yuvarlanarak ilerleme” gibi tekniklerinin uygulanmasi gerekir (Resim 1).
Diger yandan hasta ve bakim verenlerin yara enfeksiyonlarinin 6nemi hakkindaki
bilgilendirilip bilinglendirilmesi, farkindaliklarinin artiriimasi oldukga 6nemlidir. Bu
gereksiz basvurular, hasta ve hekim ylkiini azaltabilir. Ayrica erken fark edilip te-
davinin yapilmasini ve hizli diizelmeyi saglar.
EB hastalarinda yaralarinin uzun siire pansumanlarla kapali kalabildigi g6z 6niine
alindiginda EB yaralarindaki enfeksiyonlarin erken fark edilmesi ¢cok 6nemlidir. Bir
EB yarasinda enfeksiyonu isaret eden bazi ipuclari mevcuttur. Bunlar; yarada ortaya
cikan agri, kizariklik, sislik, 1s1 artigi, ateslenme, yara tzerinde koyu renkli, gevrek,
kirilgan, sarimtirak ve kolayca parcalanabilen bir deri alani gériinimi ve hasta ya-
rasinda veya odasinda agir bir kokunun varligidir.
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~EB Hastalar icin giinliik bakim, temizlik ve hijyen nasil olmalidir?

EB hastalarindaki bakteri miktarinin ve enfeksiyon riskinin azaltiimasi gtinlik uy-
gun hijyen tedbirleri ve uygun deri temizligiyle mimktindir. Genel hijyen tedbirleri
acisindan en 6nemli noktalardan biri de giysi, yara ortlisti ve bandajlarin secimi
bunlarin uygun siklikta degistirilmesidir. EB hastalarinin giysi ve pansuman malze-
meleri miimkiinse EB’ye 6zel Uretilmis; dikissiz, etiketsiz, kolaylikla ve 2 yonli olarak
esneyebilen, terletmeyen, deriyi tahris etmeyen, alerjik 6zellik tasimayan, yumusak
dokulu maddelerden yapilmis olmalidir. Bunlarin ayrica viicuda uygun boyutlarda
sikmadan, sirtinme yapmadan kullanilmasi gerekir. Yiin iceren giysilerden ve yiik-
sek oranda parfiim iceren trtinlerden uzak durulmalidir. Atopik dermatit hastasi
cocuklar icin tretilmis olan benzer 6zellikteki giysiler de kullanilabilir.

Bebeklerin genital hijyeni agisindan tahris edici ve alerjik 6zellik tasimayan tek
kullanimlik bebek bezleri tercih edilmeli, alt agma sonrasi yapilan temizlik esnasin-
da ovalama ve cekistirmeden uzak durulmalidir. Bez bolgesindeki kirlenmis akin-
tisiz yaradaki diskilar oncelikle esit oranda karistirilmis sivi parafin ve nemlendirici
losyon karisimi (bu amagla bebe yagi gibi yaglar da kullanilabilir) ile temizlenmeli-
dir. Yaralar ¢ok fazla ve akintiliysa enfeksiyon ihtimaline karsi antibakteriyal icerikli
silikon temizleme kopukleri kullaniimali, bu miimkiin degilse temizlik sonrasinda
bu bélgeye antibiyotikli kremler uygulanmalidir.

Giysi ve yara bakim Grtinlerinin degisim sikhdi yasa gore farklilik gosterebilir.
Bebeklerde, muhtemel bir enfeksiyonun erken fark edilmesi hayati 6nem tasidig
icin degisimin guinliik yapilmasi 6nerilir. Daha biiyiik yas gruplarinda bu kadar sik
degisiklige gerek olmayabilir. Eriskinler icin belirlenmis belirli bir sayr yoktur. Deri
tutulumunun yayginligi, énceden var olan enfeksiyon gibi durumlar, yaranin su-
lanti ve akinti miktari, hastanin islaklik nedeniyle duydugu rahatsizlik, ya da giysi
altinda i1slanma nedeniyle gelisen tahris gibi durumlara bagli, degisimler glinasiri
yapilabilecegi gibi bir haftaya kadar uzayabilir.

Hastalarin gtinlik hijyenik deri bakiminda banyo aliskanliklari biyiik nem
tasir. Yikanma Oncesi eger varsa deri ya da mukoza bolgelerine uygulanmis flaster,
bileklik ya da sonda gibi materyallerin ¢ikarilmasi gerekir. Bunlar geriye gekilerek
degil, yuvarlanarak ya da kendi eksenleri etrafinda dondurdlerek ¢ikartiimalidir.
Yikanma su dokinerek ya da dus fiskiyesi altinda dedgil, kiivet icinde yapilmalidir
(Resim 2). Boylece travma azaltilir.

Yarali bélgelerin temizligi yapilirken, yumusak bir siinger ya da benzer bir
urlinle, deriye basing ve cekme uygulanmadan, ovalanmadan, deri tizerine hafif
basingh dokunma hareketleriyle nazikge temizlenmelidir. Yikanma suyunun isisi,
viicut sicakliginda ilik tutulmalidir (Resim 3). Yara lizerinde kuru ve sert kabuklar
varsa bunlar yikanma éncesi tahris etmeyen nemlendirici losyon, vazelin ya da yag-
larla yumusatilip, kolayca kalkmalari saglanmalidir.

EB hastalarina 6zel hijyenik temizlik Griinleri yoktur. Yine atopik dermatit has-
talarricin retilmis sabun ve sampuanlar gibi allerjik ve tahris edici 6zellik bulunma-
yan banyo urtnlerini kullanmalarinda sakinca yoktur. Banyo suyuna ¢amasir suyu
katilarak yapilan temizlik sadece su ile yapilan temizlige oranla, deri ylizeyindeki
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mikrop yuikiini belirgin 6lclide azaltabilir. Bu amagla yarim kiivet dolusu suya cey- vy
rek fincan camasir suyu katilabilir.

Yikanma suyunda kullanilabilen diger bir Griin sofra tuzudur. 10 litre banyo
suyuna katilacak 90 gr sofra tuzu ile elde edilen karisim da guivenle kullanilabilir.
Bu sekilde hazirlanan tuz-su karisimi bakteri yiikiinii azaltmakla kalmaz, yikanma
esnasinda hissedilen agri ve kasintiyr da azaltir. Yikanma suyuna 1/20 oraninda ka-
tilan beyaz sirke de ayni amacla gtivenle kullanilabilir.

Genel durumlari ileri derece bozuk siddetli seyirli seyre sahip hastalarda yika-
ma tuzlu su, sulandiriimis gamasir suyu ya da beyaz sirke ile yukarida anlatildigi se-
kilde hazirlanan soliisyonlarin yara iizerine sprey seklinde piskiirtmeyle uygulana-
bilir. Yara temizligi ise 15-20 dakika beklendikten sonra gazli bezle nazik ve hafifce
dokunularak saglanir. Ardindan sadece suyla durulama islemi yapilr.

Yikanma sonrasi deri tahris etmeyen yumusak bir havlu ile nazik hareketlerle tam-
ponlanarak kurulanmalidir. Agik yarasi olmayanlarda derinin asiri kurumasini én-
lemek i¢in nemlendirici losyon ya da kremler uygulanabilir. Agik ama temiz yarasi
olanlarda deri yenileme 6zelligi olan kremler, enfeksiyonlu yarasi olanlarda ise an-
tibiyotikli krem ve merhemler tercih edilmelidir. Antibiyotik direncini &nlemek igin,
antibiyotikli triinlerin sadece enfeksiyon varliginda ve 2-6 haftada bir farkl etken
madde iceren baska bir trtinle dontisimla kullaniimasi gerekir.

Yikanma sonrasi giyilen giysiler bol olmali, viicudu sikmamalidir. Yikanma sonrasi
el ve ayaklarin yara bakim Uriinleriyle pansumani yapilirken parmaklarin tek tek
ayrilarak uygun Urinlerle sarilmasi, 6zellikle bas parmagi diger parmaklardan uzak-
lastirilacak sekilde pozisyon verilerek sargi uygulanmasi muhtemel yapisikliklari
onleyecektir.

Kindler sendromu hastalari glines i1sinlarina hassas olduklari icin, bu hastalar icin
diizenli olarak gtines koruyucu kullanmalidir. Terleme problemi 6zellikle “simpleks”
tipi EB hastalari icin sorundur. Bu hastalarda terleyen bolgelere teri emen misir ni-
sastasi guvenle uygulanabilir.

EB hastalarinda giinliik g6z bakimi da cok dnemlidir. Ozellikle resesif EB tiplerinde
gozdeki yapisikliklarin 6niline gegmek icin kayganlastirici ve nemlendirici 6zellikli goz
damlalari ya da jelleri diizenli kullanilmalidir. Yine ihtiyag hastalarda, E vitamini ya da
vazelin iceren kremlerin kullanimi, burun mukozasi ve diger mukozalarin kurumasini
onleyebilir. Nasirli bolgelerin bakimi icin haftada bir yumusatici kremler surilebilir
veya banyo sirasinda nasiri inceltici torpuler kullanilabilir.

EB hastalari icin gtinlik agiz ve dis bakimi ihmal edilmemesi gereken diger bir
onemli husustur. Hastalarda dis ¢lirimelerinin 6niine gegmek ve tahrise bagli yara
ve enfeksiyonlardan korunma igin tiiketilen besinler ve tedavi amagl kullanilacak
ilaclar elverilen dl¢lide sekersiz, yumusak ve sivi kivamli olmalidir. Agiz her yemek
sonrasi diizenli olarak suyla ya da alkol icermeyen hijyenik soltisyonlarla calkalan-
malidir. Agizdaki bir bakteri ve mantar enfeksiyonundan korunma ve tedavi ama-
ciyla klorheksidinli soltisyonlar gerekebilir.
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s 4 W ‘L Dislerin temizliginde, kiiclik basli, yumusak ve kisa killara sahip dis fircalari ter-

cih edilmelidir. Bu amacgla uzun killi fircalarda killarin boyu makasla kisaltilabilir (Re-
sim 4). Dis fircalar kullanim 6ncesi sicak suda bir miktar bekletilerek yumusatiimali
ve mimkiin oldugunca elektrikli fircalardan kaginilmalidir. Hastalarin dis fircalama
isleminin gtinde 2 kez uygulamasi yeterlidir.

Resesif tip EB hastalari dis fircasi kullanmamalidirlar. Bu hastalarin ve agzinda
agnh yaralar bulunan diger EB hastalarin agiz ve dis temizligi yumusak pamuklu
cubuklar ya da gazli bezlerle yapilmalidir. Dis hekimlerince yapilacak tiim profes-
yonel dis temizligi islemleri resesif EB tip hastalar da dahil tiim EB hastalarina uy-
gulanabilir.

Yuiksek oranda dis ¢uirtigu riski tasiyan hastalarda koruyucu hijyenik 6nlem
olarak 3 ayda bir profesyonel dis florlama islemi, ya da gtnluk florlu Grtinlerle dis
fircalama 6nerilmektedir. Yine, dislerdeki catlak, oyuk ve plaklarin uygun sekilde
tedavi edilmesi muhtemel ¢urlklerin ve dis kayiplarinin 6niine gegilmesini saglar.

Tum EB hastalarinin, dis hekimlerine basvurarak 3-6 ayda bir hem genel agiz
muayenelerini hem de dis plagi temizliklerini yaptirmalari gereklidir.

RESIM 1. Hastalarin bir yerden diger bir yere tasinmasinda “yuvarlayarak ilerletme”
yontemi.

5 e o
RESIM 2. Yikanirken basingl su altinda dus almak yerine kiivet tarzinda banyolar
tercih edilmelidir.
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SICAK SU (X) - SOGUK SU (X) ¢ ILIK SU (D)

RESIM 3. Tahris edici etkileri nedeniyle, kiivetteki banyo suyu ne sicak ne de
soguk olmali, ilik su tercih edilmelidir.

RESIM 4. Dis temizliginde, yumusak
ve kisa killara sahip, kuicuik basl fircalar
kullaniimali.
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Yazar: Dr. Ogr. Uy. Basak Yalict Armagan, Prof. Dr. Sibel Ersoy Evans

KELEBEK HASTALARINDA YARA BAKIMI

Epidermolizis Biilloza (EB), hem hastalarin hem de aile tyelerinin yasamlari
lizerinde duygusal ve fiziksel zorluklar olusturan genetik bir hastaliktir. Kiigtik
bir travma ile veya kendiliginden olusan su dolu kabarciklar ve sonrasinda ge-
lisen yaralar, EB ile yasayan tim insanlarin yasamlarinin bir parcasidir. EB'in
heniiz kesin bir tedavisi bulunmamakla birlikte hastaliga bagh olusabilecek
komplikasyonlar uygun bir bakimla 6nlenebilir.

Tedavide ilk hedef, ici su dolu kabarcik gelisiminin engellenmesidir. Bu
amacla derinin travmadan korunmasi ve bu agidan gereken tim onlemlerin
alinmasi 6nemlidir. Sonraki hedef ise olusan yaralarin uygun sekilde bakimi-
dir. Yara bakiminda en énemli iki faktor yaranin durumu ve hastanin yasidir.
Bunlara ek olarak hastanin beslenme durumu, genel durumu, pansuman mal-
zemelerinin temin edilip edilemedigi, evde bakim imkani ve ev ortami gibi
baska faktorler de yer almaktadir. Hastalardaki tedavi ihtiyaci ve yogunlugu
glinden gline degisebilir. Tedavide glinlik yasam, is ve sosyal kosullara uygun
olarak kullanilabilecek bircok farkli malzeme (yara ortlisi, merhem, pansu-
mani sabitleyici malzemeler) bulunmaktadir. Bu asamada her hasta icin ya-
sam kosullarina gére uyarlanmis, yara iyilesmesini hizlandiran, kasinti/agriy
azaltan ve yaranin Ozelliklerine uygun yara ortiilerinin secilmesi 6nemlidir.
Bu bolimde EB icin ihtiyaci olanlara rehberlik edecek yara bakim ve korunma
Onerileri ele alinacaktir.
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Yeni kabarciklarin olusumunu azaltmak yada tamamen 6nlemek amaciyla

hasta ve ailelerine verilecek 6neriler sunlardir.

*  Dikis yerlerinin deri stirtiinmesini 6nlemek icin giysiler ters cevrilerek kul-
laniimalidir.

*  Giysi etiketleri mutlaka sokulerek ¢ikariimalidir.

» Ipekic camasiri ve eldiven, dikissiz ve antimikrobiyal 6zellikleri nedeniyle
tercih edilebilir.

» ¢ dikisli sert ayakkabi ve dar giysilerden kaginilmalidir.

e Dizdirsek benzeri hassas deri bolgeleri yumusak silikon temas katmanlari
gibi gelismis yara ortiileriyle veya kalin pedlerle/pamuklu bezlerle des-
teklenerek travmadan korunmalidir.

* Agizici yara gelisimini 6nlemek icin sert yiyeceklerden kag¢inilmali, yumu-
sak yiyecekler tercih edilmelidir. Ayrica agiz ici yaralar nedeniyle hijyen
zorlugu ve dis ¢lriklerine yatkinlik s6z konusudur. Bu nedenle disler ¢i-
kar cikmaz silikon bebek dis fircalari ile dis fircalamaya baslanmalidir. Agri
nedeniyle dislerin gecici fircalanamadigi durumda, disleri temizlemek icin
pamuklu cubuk, temiz pamuklu bez veya gazli bez kullanilabilir. Tahris edi-
ci olmayan florlu dis macunlari tercih edilmelidir. Glin boyunca, 6zellikle
yemeklerden sonra agiz ici su ile durulanmali, tath veya asidik yiyecekler-
den (6rnegin meyve suyu) mimkin mertebe uzak durulmalidir.

e  Dudaklar bir krem/merhem (6rn. dekspantenol iceren merhem, vazelin)
ile nemlendirilerek yaralardan korunmalidir.

*  Deriye travma riski duisiik hobiler ve sporlar tercih edilmelidir (6rn. spor
salonu, ylizme, masa tenisi, okuma, sarki séyleme, muzik ¢alma, elektro-
nik oyuncaklar ve bilisim teknolojileri gibi)

*  Spor veya hobiler esnasinda EB icin tasarlanmis yapismayan 6zel eldiven-
ler kullaniimalidir.

* Isive nem bul olusumunu kolaylastirabilecedi icin, sicak iklim ve mevsim-
lerde klima veya diger sogutma yéntemleri kullaniimahdir.

Bebeklik donemi ek onerileri:

*  Dogum dncesi ve dogum sirasinda olusan yaralar iyilesene kadar yenido-
gan ytkanmamalidir.

*  Yenidogan mimkiinse kucaklanmadan yataginda beslenmeli/emzirilme-
lidir. Biberon kullanilacaksa prematreler icin 6nerilen yumusak biberon
uglar veya Habermann biberon ucu (yarik dudak/damak icin kullanilir)
kullaniimalidir.
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Bebegi tutarken stirtinmeyi 6nlemek icin 6zel dikkat gosterilmelidir. Bebek
kol altlarindan tutularak kaldinimamalidir. Ciplak bebegi tutmak icin eller yata-
gin altinda kaydirlarak ya da carsaf kullanilarak bebek yavasca dondurdimeli,
bir el boynunun ve basinin arkasina, diger el kalcasinin arkasindan tutulduk-
tan sonra bebegin geriye yuvarlanmasina izin verilmeli ve sonra kaldirimalidir.
Bez bolgesi temizligi su yerine sivi ve beyaz yumusak vazelin karisimi veya
yag bazli bir temizleyici ile yapiimahdir.

Bezin kenarlarinda kabarcik olusumunu énlemek icin, kenarlari yumusak
malzemeli bebek bezi tercih edilmeli ve bez kenarlarina temas edecek
bélgelere ilk olarak vazelin emdirilmis gazli bezler uygulanmalidir. Vaze-
lin emdirilmis gazli bezler enfeksiyon riski acisindan her alt degisiminde
degistirilmelidir.

Oyuncaklar, keskin ve sivri kdseler icermeyen, yumusak malzemeden ya-
pilmis olmali ve sik sik temizlenmelidir.

Cocuk emeklemeye basladiginda EB icin tasarlanmis dikissiz 6zel eldiven-
ler kullanilmahdir.

Kabarciklara Yaklasim:

Su dolu kabarciklarin bosaltilmasi agrili olabilir; gerekirse, kabarciklarin te-
davisinden 20-30 dakika 6nce agn kontrolli saglanmalidir. (bkz Boltim 33)
islem 6ncesinde ve sonrasinda eller yikanmali, eldiven kullanilmalidir.

Su dolu kabarciklar steril bir igne ile normal deriye hasar vermeden dik-
katli bir sekilde ve yercekiminin akmasina kolaylik saglayacagi yonde bir-
kag yerden delinmelidir.

Sivinin akmasina ve gazli bezle toplanmasina izin verilmeli ancak su dolu
kabarcigin etrafa dogru genislememesi icin kabarcigin tzerine baski uy-
gulanmamalidir.

Kabarcigin usttindeki deri yerinde birakilmali kesinlikle soyulmamalidir.
Her giin yeni su dolu kabarcik gelisip gelismedigi kontrol edilmeli ve yeni
kabarciklar fark edildiginde islem tekrarlanmalidir.

Yara Bakim Onerileri:

EB yaralari genellikle agrili oldugu icin yara bakimina agr kontrolu sagla-
yarak baglanmalidir. (bkz Bolim 33)

Pansuman sirasinda gelisen agri siiresinin en aza indirilmesi icin butin
malzemeler hazirlandiktan sonra pansuman degisimine baslanmahdir.
Pansuman 6ncesinde ve sonrasinda eller yikanmali, eldiven kullaniimalidir.
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Yara alanini normal serum fizyolojikle temizlenmeli ve deri nazikge (bas-
tir-cek yapilarak) kurulanmalidir.

Enfekte olmayan yaralarda, pansuman uygulamadan 6nce vazelin veya
bir nemlendirici krem ile deri nemlendirilmelidir.

Yaralarin pansumaninda varsa, gelismis yapismayan yara ortuleri tercih
edilmelidir (bkz Tablo 1).

Yara oOrtllerinin sabitlenmesi icin deri lizerine yapiskan bant kullaniima-
malidir. Yarayi secilen yara ortlsu ile kapattiktan sonra sabitlemek icin
bandaj, tiibiler bandaj, 6zel giysiler ve silikon bantlar gibi deriye yapis-
mayan 6zel malzemeler tercih edilmelidir. (bkz Tablo 2).

Gelismis yara ortilerinin mevcut olmadigi durumlarda, vazelin emdiril-
mis gazli bezler veya ilacl gazl bezler kullanilabilir (bkz Tablo 3). Ancak
bu Uriinler yara zeminine yapistigindan, pansuman degisimi sirasinda
gelisecek agri ve travmayi azaltmak icin, sivi ve beyaz yumusak parafin
uygulama, banyoda islatma, ilik veya tuzlu su (%0.9'luk) icinde bekletme
yapilmalidir. Gazli beze dahi ulasilamayan durumlar icin kullanilabilecek
diger malzemeler Tablo 3'te anlatilmistir.

Silikon yara ortlleri, EB'da yaralar kapatmak icin ilk tercih olarak kulla-
nilabilir. Ancak yarada kabuklu ve kuru alanlar varsa nem saglamak icin
hidrojeller veya siddetli akinti varsa sivi emici 6zelligi olan silikon képuk,
hidrofiber veya lipido-kolloid yara ortileri tercih edilebilir. Tablo 1'de
EB'de kullanilan yara értiilerine ait 6zellikler ve Ulkemizde bulunan bazi
Urlnlere ait 6rnekler yer almaktadir.

Ates, yaralarda kotl koku, yara etrafinda kizariklik ve sicaklik artisi, akinti
veya hissedilen agrida artis varsa yarada enfeksiyon gelisimi akla gelmelidir.
Bu durumda yaralar hafif bir antiseptik temizleyici (6rn. klorheksidin %0.1
veya poliheksanid, 5 L suda 5-10 ml sodyum hipoklorit, asetik asit <%0.25)
ile temizlenmelidir. Enfekte yara bolgesi antiseptikli soltisyon icinde glinde
15-20 dakika stireyle bekletilebilir veya antiseptikli sollisyon banyoda son
durulama suyunda kullanilabilir. Ayrica hekiminiz tarafindan daha 6nce
enfeksiyon durumunda kullanmaniz icin 6nerilen antibiyotikli kremler (6rn:
mupirosin, fusidik asit vb) her pansuman degisiminde 2-6 hafta sireyle
kullanilabilir. Antibiyotikli krem, eldivenle veya bir dil bastirici kullanarak
enfeksiyon distindugiiniiz bolgeye, kullanilan yara 6rtiist tizerine ince bir
tabaka halinde uygulanmalidir. Antiseptikli temizlik ve/veya antibiyotikli
kremlerden fayda saglanmiyorsa mutlaka doktora bagvurulmalidir.
Pansumanin durumu gtinliik kontrol edilmelidir. Yaralar temizse ve hizli
iyilesiyorsa glinlik pansuman degisikligi gerekli degildir, gelismis yara
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orttileri 2-7 guine kadar kullanilabilir. Siddetli akintil yaralarda yara orttist
1slandik¢a pansuman degistirilmelidir. Enfekte yaralarda ise mutlaka glin-
lik pansuman degisikligi yapilmahdir. Ayrica gelismis yara értust kullanil-
mayan tiim durumlarda pansumanlar giinliik degistirilmelidir.
Dogumdan sonra ellerde veya ayaklarda su dolu kabarciklar varliginda,
parmaklarin yapismamasi icin el ve ayak parmak aralarina seritler halin-
de kesilmis yara ortileri veya vazelin emdirilmis gazl bezler ile diizenli
pansuman yapilmalidir. ilk parmagin tam acik ve elin geri kalanindan ayri
tutulmasina ozellikle dikkat edilmelidir.

Pansuman deriye yapismis ise yaklasik 15 dakika boyunca ilik veya tuzlu
su ile 1slatilmali, pansumanin cildi kaldirmadan ¢ikacagini hissedene ka-
dar cikarilmamali veya yapiskanligi gideren spreylerden kullaniimalidir.
Pansumanlarin banyo esnasinda ¢ikariimasi da bir diger secenektir.
Gelismis yara ortlleri kullanilyorsa haftada en az bir kez banyo yapilma-
hdir.

Gelismis yara 6rtlsi kullanilmiyorsa veya yaralarda enfeksiyon varsa giin-
Ik veya giin asir banyo yapilmalidir.

Banyo kova ve kiivet icine doldurulmus su ile yapilmalidir, akan tazyikli su
altinda yapilan duslardan kaginilmalidir.

Banyoda kesinlikle lif/kese kullaniimamalidir. Temizleyici elle ve nazik ha-
reketlerle uygulanmalidir. Deri kuruysa veya kabuklu yaralar varsa yikan-
ma esnasinda yumusatici/yag bazlh bir temizleyici tercih edilmelidir.
Yikanma esnasinda gelisebilecek agriyr en aza indirmek icin cesitli 6n-
lemler alinmalidir. Tim malzemeler odada hazir bulunmali ve ortam ra-
hatlatici 6zellikte (sessiz veya hafif bir mizik, sevilen bir film, daha kictik
bebeklerde sekerli suya batiriimig emzik kullanimi vb énerilebilir) olmali-
dir. Bakim veren kisi tarafindan tath s6zler sdylenerek, bebek yumusak ha-
reketlerle oksanarak banyo yaptirilmalidir. Yine de gerekiyorsa cocugun
yasina uygun parasetamol gibi agri kesiciler kullanilabilir. Ayrintili bilgi
icin Bolim 33'e bakiniz.

Asiri terleyen bolgelere ve sulantili yaralara misir nisastasi pudra gibi ser-
pildiginde kurutucu etki saglayabilir.

Agiz ici yarasi varliginda sukralfat iceren suruplar (6rn. Antepsin slispan-
siyon) ile glinde 3-4 kez agiz ici bekletme ve calkalama yapilabilir. Ayrica
1 yasindan buytk hastalarda bal kullanimi (agiz icinde 3-4 dakika kadar
bekletme seklinde) agiz ii yaralarin iyilesmesini hizlandirabilir.

1-3 aydan uzun siire sebat eden iyilesmeyen yaralar varsa mutlaka bir der-
matologa basvurulmalidir.
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Tablo 1: EB’de Kullanilan Gelismis Yara Ortiisii Tipleri

Yara
ortisi tipi

Ozellikleri

Ornek Ticari, Uretici
Firma ismi

Hidrojel veya aljinat yara ortiilerine ikincil
ortii olarak da kullanilabilir.

Enfekte yaralarda bir topikal antimikrobiyal
ile birlikte kullanilabilir.

Parmaklar ve kivrim bélgeleri igin tercih
edilebilir.

“Border” olarak adlandirilan yara ortileri
deriye yapisir, 6zellikle yara ortiilerinin sabit-
lenmesinin zor oldugu kivrim bélgelerinde
ikincil 6rtl olarak kullanilabilir.

Akinti miktarina bagh 7 gtine kadar yerinde
kalabilir.

Yapismayan temas katmanlari
Yumusak - Yarayatagina dogrudan uygulanir. Mepitel™/ Mélnlycke
silikon: « Yara yiizeyine yapismaz Health Care*
- Uzerine emici ikincil bir pansuman gerektirir. | Cuticell Contact™,
« Ustteki ikincil pansuman tarafindan emil- BSN Medical*
mek lizere akintinin gegmesine izin verecek | Parris / istanbul
sekilde gozeneklidir. Medikal*
« Antibiyotikli krem kullanimi gerekiyorsa
silikon yara 6rtiisti Gzerine uygulanabilir.
« Akinti miktarina bagl olarak 7 gtine kadar
yerinde birakilabilir.
Lipido- « Hidrokolloid ve vazelin emdirilmis polyester | UrgoTul™/ Urgo
kolloid: ag yapidadir Medical*
- Yara yatagina dogrudan uygulanir.
- Yara ylizeyine yapismaz.
« Kuru/hafif akintili yaralar igin tercih edilebilir.
« Akinti miktarina bagl olarak 7 gtine kadar
yerinde birakilabilir.
Kopiikler
Yumusak - Orta ve agir akintili yaralarda tercih edilir. Mepilex™/Mepilex
silikon: « Yara yiizeyine yapismaz. lite™/Mepilex

border™/Mepilex
border lite™,
MoInlycke Health
Care*

Biatain™/ Biatain
Border Lite™,
Coloplast*
Cutimed Siltec™, BSN
Medical*

Parris™, istanbul
Medikal*
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Tablo 1: EB’de Kullanilan Gelismis Yara Ortiisii Tipleri (devami)

Yara Ozellikleri Ornek Ticari, Uretici
ortiisii tipi Firma ismi
Polimerik | - Hidrofilik poliuretran yapidadir. PolyMem™, Ferris
membran: | - Ortave agir akintil yaralarda tercih edilir. Mfg Corp*
« Baslangicta akinti miktarini artirabilir, bu
durumda daha sik degistiriimelidir.
« Enfekte yaralarda tercih edilebilir.
Hidrojel ortiiler
« Suveya gliserin bazlidir. Intrasite
«  Nemli bir yara ortami saglar. Conformable™,
«+ Hafif ve orta derecede akintili yaralar igin Smith & Nephew*
uygundur.
« Sogutma etkisi nedeniyle agrili veya kasintili
yaralarin tedavisinde tercih edilebilir.
- Piyasada jel veya agsi tiil 6rtli yapida
GUrtinler mevcuttur.
Hidrofiber ortiiler
+  Sodyum karboksimetil-seliiloz yapidadir Aquacel™, ConvaTec*
«+  Yarada akintiile karsilasinca jele donusur. Durafiber™, Smith &
« Ekstra emici 6zelliklere sahiptir. Nephew*
« Agir akintili yaralarda tercih edilmelidir.
« Aljinatlardan 3 kat daha fazla emicidir.
- kincil bir 6rtii gerektirir.
Yara Ozellikleri Ornek Ticari, Uretici
ortiisii tipi Firma ismi
Aljinat ortiiler
+ Kahverengi deniz yosunu veya yosundan Kaltostat™,
elde edilmis. ConvaTec*
« Enfekte ve enfekte olmayan yaralarda Parris™, istanbul
kullanilabilir, ancak kuru veya hafif akintili Medikal*
yaralarda kullanilmamalidir. Biatain Alginat™,
« Yarada kanamayi durdurucu etki saglayabilir. | Coloplast*
. Ikincil bir 6rtii gerektirir.
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Tablo 1: EB’de Kullanilan Gelismis Yara Ortiisii Tipleri (devami)

Antimikrobiyal icerikli ortiiler

Giimii « Plazma giimis seviyesinde artis (toksisite) PolyMem Silver™,
icerenler riski nedeniyle kullanim siiresi 2 haftayi Ferris Mfg Corp*
ortiiler gegcmemelidir. Mepilex Ag™,
« Ozellikle 1 yas alti cocuklarda giimiis MoInlycke Health
iceren Uriinler tercih edilmemelidir Care*

UrgoTul Silver™,
Urgo Medical*
Aquacel Ag™,
ConvaTec*

Medikal bal ve alginat iceren ortiiler

Algivon plus™, Saf
Health Services*

Tablo 2: Yara Ortiisii Sabitlemede Kullanilabilecek Uriinler

Uriin tipi Ticari isim™ Uretici Firma
Bandaj * Parris « Istanbul Medikal
Tibdler bandaj  Tubifast 2-way stretch * Mélnlycke Health Care

« CliniFast « CliniSupplies
Giysi » DermaSilk » Espére Health Care
« Parris « istanbul Medikal
Yapiskan bandaj * Coban « Octacare
Yumusak silikon » Siltape » Advancis Medical
bant * Mepitac * Molnlycke Health Care
« Parris « Istanbul Medikal

tedavi secenekleri

Tablo 3: Geligmis yara ortiisiine sinirl erisimi olanlar icin alternatif

Malzeme tiirii

Kullanim Amaci

Oneri ve Uyarilar

Streg film / seffaf
gida ambalaji

Gelismis yara ortilerinin
yoklugunda, agik yaralar veya
saglam deride koruma amagh
kullanilir

o Streg filmin altina antiseptik/
antimikrobiyal Grtin uygulayin
¢ Korunmasi gereken alanlar
icin iki film tabakasi arasinda
yumusak dolgu kullanin

® Asiri Isinma potansiyelinin
farkinda olun
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Pamuklu bez / gazli
bez

Gelismis yara ortilerinin
yoklugunda, acgik yaralar veya
saglam deride koruma amagh
kullanilabilir

 Yagli nemlendirici emdirilerek
kullaniimah*
* Yapismayi onlemek igin sik sik
degistirilmeli

Sigara kagidi

Geligmis yara ortilerinin
yoklugunda kullanilmali

* Banyo sirasinda veya su ile
1slatilarak guinliik degistirilmeli

Eritilmis yag emdi-
rilmis tuvalet kagidi

Yaralara bandaj olarak sarilir

¢ Banyo sirasinda veya su ile
1slatilarak guinliik degistirilmeli

Streg film / seffaf
gida ambalaji

Geligmis yara ortulerinin
yoklugunda, acik yaralar veya
saglam deride koruma amagh
kullanilir

o Streg filmin altina antiseptik/
antimikrobiyal Grtin uygulayin
* Korunmasi gereken alanlar
icin iki film tabakasi arasinda
yumusak dolgu kullanin

® Asiri Isinma potansiyelinin
farkinda olun

Pamuklu bez / gazli
bez

Geligmis yara ortulerinin
yoklugunda, agik yaralar veya
saglam deride koruma amagh
kullanilabilir

* Yagli nemlendirici emdirilerek
kullaniimah*
* Yapismayi onlemek igin sik sik
degistirilmeli

Sigara kagidi

Gelismis yara ortilerinin
yoklugunda kullanilmali

¢ Banyo sirasinda veya su ile
1slatilarak guinliik degistirilmeli

Eritilmis yag emdi-

rilmis tuvalet kagidi

Yaralara bandaj olarak sarilir

¢ Banyo sirasinda veya su ile
1slatilarak guinliik degistirilmeli

*BactigrasTM, Smith & Nephew, antiseptik (%5 klorheksidin) ve parafin emdirilmis gazh

bezlerden tlkemizde bulunan ticari trtine bir 6rnektir.
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Yazar: Dog. Dr. Tugba Ozkék Akbulut, Prof. Dr. Ahmet Metin

YENIDOGAN VE BEBEK KELEBEK HASTASI BAKIMI

Kelebek hastaligi (epidermolizis biilloza (EB)) dogumda ya da yasamin ilk bir-
kac glinlinde az ya da yaygin su kabarciklari, soyulmus deri alanlarinin oldu-
Ju, hafif bir midahale, stirtinme ile kolayca su kabarciklarinin ortaya ciktigi
genetik bir hastaliktir. Baslica dort tipi bulunur, bunlar: EB simpleks, jonksiyo-
nel tip EB, distrofik tip EB ve Kindler sendromundan olusur.

Yenidogan bir bebekte su kabarciklari olusmugsa bu duruma neden olan
kelebek hastaligi ya da baska diger hastaliklar arastirmak icin hekim aileye
ayrintili tibbi ge¢mis bilgilerini sorar. Annenin dogum hikayesi, ailede benzer
durumda olan kisi varligi gibi bilgiler sorgulandiktan sonra hasta bebegin ay-
rintill muayenesi yapilarak eslik eden durumlar arastirilir. Ardindan hastaligin
tipini de ortaya koyacak birtakim tahliller istenir.

Gelismis saglik hizmeti sunulan Ulkelerde kelebek hastaligi tanisi konan
yenidoganlarin tedavileri ve bakimi gerekli uzman ve personel alt yapisi bu-
lunan bir yenidogan veya cocuk tinitesinde yapilmaktadir. Clinkii hastalik
sadece deriyi degil, tim vicut sistemlerini etkileyici 6zelliktedir. Bu nedenle
yenidogan, bebek ve ¢ocuk hastalarinin deri hastaliklari uzmanlar disinda
basta cocuk hastaliklari olmak tizere diger uzman saglk personeli tarafindan
diizenli ve yakindan takibi gerekir.

Glnumuzde kelebek hastaliginin tim tiplerinde kesin iyilesme saglayan
bir tedavi henliz yoktur. Genetik tedavi secenekleri heniiz arastirma ve gelis-
tirme asamasindadir. Bu nedenlerden hastaligin yonetimi 6ncelikle genetik
danismanliklarla yeni hastalarin ortaya ¢ikmasini, tibbi tedavilerle mevcut
problemlerin diizeltilmesini ve muhtemel yeni sorunlarin olusmasini engelle-
meye yani korumaya yonelik yapiimaktadir.
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Kelebek hastaliginin 6zellikle agir tiplerinde gorilen deri yaralar tekrar-
layici ve yasami tehdit edici enfeksiyonlara yatkinlik yapar. Ayrica bu yaralar-
dan sivi, protein ve mineral kaybina bagli beslenme ve gelisme geriligi, anemi
gibi diger bazi sorunlar eslik edebilir. Bu nedenle kelebek hastalarinin saglik
hizmeti, bakimi ve egitiminin bircok alanda uzman saglik personelinden olu-
san bir ekip tarafindan verilmesi cok 6nemlidir. Bu ekipte yer alan branslar:
dermatolog, yenidogan yan dal uzmani, cocuk doktoru, cocuk cerrahi, aneste-
zist, patolog, tibbi genetik uzmani, diyetisyen, psikolog ve uzman hemsireler
olarak 6nde yer alir. Hastalarin yara bakimi ve dnlenmesine yénelik bu alanda
uzmanlasmis bir hemsirenin varligi anahtar rol oynar.

Yenidogan kelebek hastasi bebeklerde en 6nemli yaklasim yara gelisimi-
ne yol acabilecek travmalarin énlenmesidir. Bu konuda bakim veren aile birey-
lerinin yaninda bakim ve hizmet veren tiim saglk personeline de belli aralik-
larla egitim verilmesi 6nem tasir. Bebek dogdugu andan itibaren yasamin her
asamasinda deri ve diger viicut sistemlerinde travmayi onleyici, gelisme ve
iyilesmeyi destekleyici yaklasimlar gerekmektedir.

Ornegin dogumun hemen ardindan gébek kordonu baglamak igin kul-
lanilan plastik kelepceler deriye siirtiintip travma riski tasidigi ve bunun ye-
rine gébek kordonunun bir iple ile baglanabilecegi onerilir. Kelebek hastasi
yenidoganda topuk kani tahlili icin delme yontemi ile kan 6rnedi alinmamasi
onemlidir. Kan 6rnegdi alinirken damarin igne ile delinmesi degil ven ponksi-
yonu yolu kullanilmasi onerilir. Ciddi tutulumlu yenidoganlarda damar yolu
erisimi icin hekim gobekten ya da boyundan katater takilmasinin gerektigini
sOyleyebilir.

Bebegin kucaga alinmasi ve taginmasi nasil olmahidir?

Hasta bebeklerin yumusak bir yatakta yatiriimalari gerekir. Bebekleri yataktan
kaldirma esnasinda surrtlinme ve basidan zarar gérmelerine énlemek icin bir
‘yuvarla ve kaldir’ teknigi uygulanmalidir. Bu teknikte bebek yatakta yan cevri-
lip, bir el baginin arkasina ve boyuna, diger el ise kalcasinin altinda hizada yer-
lestirilip yataga bastirilir. Boylece bebegin yuvarlanarak diz bir sekilde ellerin
icerisine gelmeleri saglandiktan sonra kucaga alinir.

Bebegi kavrarken yumusak bir ped ya da carsaf ile tutulmasi bebek teni-
nin hasarlanma riskini azaltir. Bebegin, yataginda kalin kopuik tabaka tzerinde
tutulmasi da travma olusma ve kabarcik, yara gelismesini azaltir. Yenidogan
kelebek hastasi bebeklerde travmayi onleyecek yaklasimlardan bir digeri de
klips, toplu igne, cengelli igne kullanimindan kaginilmasi, hastanede ise be-
bek isminin bilekliklere degil kiyafetine yazilmasidir.
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Erken dogmus yenidoganlar basta olmak Uzere kelebe hastasi bebeklerde
kuvoz ihtiyact olabilir. Kuvozler kelebek hastasi yeni dogan ve bebekler icin
uygun degildir. Clinku viicut sicakligindaki 1si ve nemli ortami nedeniyle de-
rinin hasarlanma riskini artirip kabarcik gelismesini kolaylastirir. Bu nedenle
kelebek hastasi bebekler kar-zarar orani degerlendirildikten sonra kuvoze
alinmali, mimkiin oldugunca hava yoluyla isitiimis ortamlarda tutulmahdir.

Gozler

GOz yuzeyi ve kapaklarinin tutulmasi kelebek hastalarinda sik karsilasilan
problemlerden biridir. Bebeklerin elleri ile ylizi ve gézi ovalamasindan kay-
naklanir bu agril durumu tetikleyebilir. Daha ileri yaslarda genellikle azalmis
g0Ozyasl tabakasinin neden oldugu kuruluga baglidir. G6z tutulumlu EB hasta-
si bebek veya cocuklarin bakimi deneyimli g6z hastaliklari uzmanlarinca ya-
pilmalidir. G6z damla ve merhemleri, gézleri nemli ve kaygan tutarak kabarcik
olusumunu azaltmaya yardim edebilir. Gozde herhangi bir erozyon saptanma-
st durumunda kayganlastiricilar antibiyotikli g6z damlalariyla degistirilmelidir.
GOz tabakasindaki siyriklar oldukga agrihdir. Goz agrisi varliginda géz hekimi
degerlendirmesine kadar agri kesici ilaclar verilebilir. G6z ve kapak lezyonlari
iyilesirken kasinti yapabilir. Lezyonlarin iyilesme déneminde hastalar gézlerini
kapali tutmayi ve parlak isiktan kaginmayi tercih edebilirler.

Yenidogan kelebek hastalarda beslenme

Kelebek hastasi bebeklerde hasar olusumuna yol acan etkenlerden biri de
beslenme seklidir. Agizdaki kabarciklardan kaynaklanan agri nedeniyle be-
bekler beslenmeye isteksiz olabilir. Annenin bebegi emzirmeyi devam etti-
rebilmesi icin emzirme hemsiresi tarafindan egitilmesi fayda saglar. Meme
lizerine yumusak parafin uygulanmasi onerilir. Bu sayede meme ucunun
yani sira bebek yiiziinde ve dudaklarinda strtinme azalir. Ancak emzirme-
nin yine de bebek icin hasar verici oldugu gozlenirse emzirme kesilebilir. Bu
durumda sagilan anne sitl agizdan verilir ya da besleyici mamalar kullani-
labilir.

Ayrica emziklerin 1lik su ile yumusatilip verilmesi, emme islemini kolay-
lastirmak icin emzik ucuna birden fazla delik agilmasi, dudaklari korumak icin
vazelin suriilmesi 6nerilebilir. Emziklerin de travma yapici oldugu kanaatine
varilirsa EB hastalari icin Uretilmis 6zel emzikler kullanilabilir. Dis ¢ikarma jel-
lerinin (Calgel) emzirme 6ncesi memeye veya dogrudan agiza uygulanmasi
strtinmeyi ve agriyi azaltir. Yara iyilesmesinden kaynaklanan yada mamanin
yetersizemilimi nedeniyle hastalarda artan kalori ve protein ihtiyaclari, uzman
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Kabizlik, tim EB tiirlerinde yaygin bir sorundur ve genellikle alt kisimdaki
kabarciklar ve agridan kaynaklanir. Kabizlik, agr kesici ilaglarin yan etkileriyle
daha da siddetlenebilir. Mishillerle tedavi gerekebilir.

Kelebek hastalarinin giyiminde dikkat edilecek hususlar
Travma olusturabilecek diger unsurlardan biri de kiyafetlerin dikis bolim-
leridir. Bunu 6nlemek icin kiyafetlerin dikis yerleri dista kalacak sekilde ters
giydirilmesi sadece yenidogan donemi degil her yastaki kelebek hastalarinda
onerilmektedir. Bebek giysilerinin énden sabitlemeli, kolay giydirilip ¢ikarila-
bilecek sekilde secilmesi deride travma ve hasar gelisimini azaltacaktir. Giysi-
lerde baglanti elemanlarinin (diigme, fermuar, ¢it ¢it gibi) kullanimi esnasinda
deride travma yapmayacak olanlarinin secilmesine 6zen gosterilmelidir.
Bebekler blytyip ¢ocuk caga geldiklerinde, giymesi ve ¢ikarmasi kolay
normal kiyafetler giyebilirler. Bunlar icin de basin Gzerinden ge¢cmesi gerekme-
yen ve dikisleri belirgin olmayan kiyafetler tercih edilmelidir. Yara ortulerini kul-
lanim yerinde sabitleyen ve hekimler tarafindan yara bakim értulerine eklenen
her yas grubunda kullanilabilecek gesitli giysi cesitleri de mevcuttur.

Kelebek hastalarinda yikanma

Her bebek i¢in ona uygun siklikta ilik/ hafif ilik su ile diizenli banyo onerilir.
Ancak bebek asiri deri kaybiyla dogmus ya da sonradan yaygin deri yaralari
gelismisse bu alanlarda diizelme gerceklesene kadar yikanmalari ertelenmeli-
dir. Clnkl bu bebeklerde yikama oldukga agrili islem olup ayrica tim pansu-
manlari ¢ikarildigi icin travma yapicidir.

Kabuklu yaralar varsa yumusatici/yag bazli temizleyici kullanilabilir. Kétu
koku, sicaklik ve 1s1 artisi varsa hastane basvurusu gerekir, yara kilttrt alinma-
lidir. Enfeksiyon iceren yaralarda banyo suyunun icine hekimin 6nerecegi hafif
bir antiseptik (6rnegdin %0,1 klorheksidin) tedaviye katki saglar. Bebeklerin cogu
yaralari iyilestikten sonra yapilan banyolardan hoslanirlar. Banyodan sonra trav-
ma olusumunu engellemek icin dolgulu bir havlu ile cilt nazikge kurulanmalidir.

Pansuman sirasinda dikkat edilecek hususlar nelerdir?

Uygun yara ortlsi secimi ile titiz, dikkatli yara pansumani yaralarda enfeksiyo-
nu 6nler ve zamaninda iyilesmesini saglar. Deride su kabarcigi varliginda bunun
genislemesini dnlemek icin steril edilmis igne ucu ile bircok noktadan delik agI-
larak bosaltilmalidir. Ancak su kabarciginin tavan kismi yerinde birakilmalidir. Bu
tabaka tipki bir yara ortiisti gibi davranarak enfeksiyon riskini 6nler, agriyi azaltir
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ve iyilesmeyi hizlandirir. Yara tizerinde siyah kabuklu alanlar varsa hidrojel ya da

kalsiyum aljinatli yara ortlleri tercih edilebilir. Daha az sulantili yaralarda para-
fin emdirilmis gazl bezler tercih edilebilir. Alternatif olarak, yumusak bir silikon
yara Ortlsi veya hidrojel yara orttileri kullanilabilir. Daha fazla sizintili yaralarin
varliginda yumusak silikon képuk ortuler de kullanilabilir.

Yenidogan kelebek hastalarinda el ve parmak yaralarinin bakimi

Hastaligin siddetli formlarinda ellerde ve parmaklarda sik goriilen yapismala-
rin dnlenmesi icin parmak aralarini saran 6zel yara ortileri tercih edilmelidir.
Bu alanlarda kesilerek parmaklari uygun sekilde sarmak icin yumusak silikon
kopukler kullaniimalidir. Yara ortilerine erisilemediginde parafin emdirilmis
gazh bezler seritler halinde kesilerek her parmak ayri ayri sarilmaldir. Bunu
yaparken basparmagdin kullanilabilmesini saglamak icin yara 6rtlsi ya da pa-
rafin emdirilmis gazli bezle parmak uzayacak ve korunacak sekilde sarmalidir.

Kelebek hastasi bebeklerde dikkat edilecek diger hususlar
Kelebek hastasi yenidogan bebeklerde travma yapabilecek bir diger durum
da saglik Unitelerinde hastanin genel durumunun takibi icin kullanilan elekt-
rotlarin kullanimidir. Gerektiginde bu hastalar icin daha kugtk elektrotlar kul-
lanilabilir. Sadece merkezdeki parcanin deriye temas etmesinin saglanmasi
yeterlidir. Etraftaki yapiskan kisim kesilebilir. Deriye elektrot uygulanmadan
once yagh nemlendiriciler veya vazelin kullaniimasi kolayca kaldirilmasini sag-
lar. Elektrotlar deri tizerine yapiskan 6zellik tasimayan bir ortu ile sabitlenip
korunmalidir. Benzer sekilde katater, tlip ve sonda gibi tibbi gerecleri deride
sabitlemek icin yapiskan bantlardan kaginilmali, bunlarin yerine yumusak
silikon yapili sabitleyiciler kullanilmalidir. Bu tir bantlar uzaklastirmak icin
silikon tibbi sokiictler sorun ¢ikarmaksizin kullanilabilir. Yaralara yapisan giy-
siler de bu yontemle daha kolay ¢ikarilabilir. Tansiyon 6l¢imiinde mansonun
ic kismi travma yaparak bl olusturabilir. Bunu 6nlemek amaciyla manson ig
kismina kalin yumusak bir bez ya da pamuk kullanilmasi yararli olur.

Bez bolgesi bakimi ve bezlemede dikkat edilecek hususlar
Bez bolgesi; idrar ve feces ile temas ettigi icin kelebek hastasi bebeklerin bez
bdlgesi kolay hasarlanir. Bebek altini kirlettiginde suyla temizlemek kabarcik-
lar ve yaralara neden olabilir. Bu nedenle bolge yumusak merhem veya yumu-
satici sprey ile temizlenmelidir. Her bez degisimi ardindan deri bariyer krem
veya merhemlerle korumalidir.

Bez bolgesindeki yaralar yara ortileri ile kapatiimalidir. Bez bdlgesinde
strtinmeyi 6nlemek icin bezin kenarlari disa kivrilmali kapatmak ya da kenar-
lar yumusak bir malzeme ile kapl triinler kullanilmalidir.
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Bezlerin sik aralarla degistirilmesi deride hasar gelisimini azaltmada olduk-
ca 6nemlidir. Bebegin bezlenmesi sirasinda dikkat edilmesi gereken bir husus
da bezin temas ettigi yere yumusak silikon temas katmani ile kaplanmis koptik
ortli uygulanmasidir. Bdylece bezin deride surtlinme etkisi de dnlenmis olur.

Ebeveynler ya da bakim verenlere yeterince egitim verildiginde ve bebe-
gin genel saglik durumu stabil hale geldiginde yenidogan ve dermatoloji uz-
manlarinin ortak degerlendirmesi sonucu hastalar taburcu edilebilir. Hastalik
yukini azaltmak icin anne, baba ya da bakim verenlere psikolojik destek sag-
lanmasi blyiik 6nem arz eder. Ailelere asamali bir sekilde kelebek hastalig,
hasta bakimi ile ilgili egitim (terapdtik hasta egitimi) verilmesi, bununla ilgili
kurumlarda alt yapi olusturulmasi biytik 6nem tagimaktadir.

Ozellikle daha agir EB hastasi bebeklerin taburcu olduktan sonra bir iki
hafta icinde dermatolog, ¢cocuk doktoru, EB hemsiresi, psikologdan olusan
takip heyetine kontroll 6nerilir. Bu kontroller sirasinda detayli muayene, deri
saghginin degerlendirilmesi, beslenme, agri durumunun sorgulanmasi, yara
bakimi ve diger bakim yaklasimlari agisindan aileye verilen egitimin tekrarlan-
masi yer alir. Hasta bebeklerin sonraki tic ay boyunca ayda bir; ardindan her
dort-alti ayda bir takiplerinin yapilmasi onerilir.

Kelebek hastalarinda yara bakimi

iyilesmeyi tesvik etmek, giysilere yapismalari ve enfeksiyonlar énlemek icin
hasta derisindeki acik yaralarda iyi bir bakim ve yara 6rttist Grdnleri kullanimi
gerekir. Bazi yara bakim Urlnleri «deriye yapismaz» olarak tanimlanmasina ve
diger EB tipleri icin uygun olmasina ragmen, bazen yaralarda su dolu kabar-
ciklara veya yara iyilesmesi gecikmesine neden olabilir. Uygun pansumanlar,
cilt icin koruma saglar ve yara iyilesmesini kolaylastirir.

Yara ortlleri dogrudan deriye uygulanir ve yapismayan, travma yapmayan
bandajlar ya da tiibler, esnek yapida giysilerle deri tizerinde sabitlenir. Yara ortu-
lerinin kullanim yerleri ve degisim streleri farklidir. Bazilarinin kurumasi ve yaraya
yapismasini dnlemek icin sicak havalarda en az giinde bir kez ve daha sik degisti-
rilmesi gerekir. Bir kismi glinltik ya da 6rtii disina sizma gortildiiglinde degistirilir.

Kelebek hastaliginda deri bariyeri bozuldugu icin yaralarda enfeksiyon
siktir. Deriye sinirli yara enfeksiyonlari krem, merhem veya 6zel pansumanlarla
tedavi edilebilir. Eger enfeksiyon ilerlemis, yayilmis ates yiikselmesi yapmissa,
ileri antibiyotik tedavisi gerekebileceginden hekimle iletisim kurulmalidir.

Yaralar koyu kirmizi, yumrulu goriinebilir ve kolayca kanayabilir. Buna asiri
grantilasyon dokusu denir ve bu, jonksiyonel EB hastasi bebeklerde ve ¢ocuk-
larda ¢ok yaygindir. Bunu azaltmak icin steroid krem uygulanabilir.

127



KeLEBEK HASTALIGI

Dogumdan once EB testi yapmak miimkiin mii?

EB tasiyicisi oldugu bilinen ebeveynler icin dogum 6ncesi testler mevcuttur.
Test, koryon villoz 6rnekleme (CVS) olarak adlandirilir ve hamileligin 11. hafta-
sindan sonra genetik test icin alinan plasentanin kiiclik bir parcasini icerir. IVF
teknikleri kullanilarak yapilan gebelik dncesi ve embriyolar hentizimplante edil-
meden test yapilmasi mimkiindur. Testi yorumlamak icin yeterli bilginin elde
edilemedigi durumda gebeligin 15. haftasindan sonra anne karnindaki bebek-
ten alinan kiiclk bir deri parcasinin analizini iceren yeni bir test daha yapilabilir.
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Yazar: Dr. Ogr. Uy. Ayse Deniz Akkaya
KELEBEK HASTALARINDA AGRI VE KASINTININ KONTROLU

Son yillarda yeni tedavi yaklasimlarinin da devreye girmesine ragmen epi-
dermolizis billozanin (EB) tedavisi halen semptomlarin tedavisine yoneliktir.
Agri ve kasinti, EB hastalarinda en sik karsilasilan semptomlardir ve her yas
grubunda ve tiim EB alt tiplerinde gdrilebilir. Agri ve kasinti, EB hastalari icin
rahatsiz edicidir ve yasam kalitelerini dnemli 6lctide etkiler.

Agn

Agr, viicutta olusan bir hasara karsi hos olmayan bir his ile kendini gosteren,
viicudumuzun kendini korumak tzere gelistirdigi bir savunma mekanizmasi-
dir. Alarm gorevi gorerek, hasarin kaynagini ortadan kaldirmayi ve o bélgenin
iyilesmesi icin gerekli adimlari atabilmemizi saglar. Kronik agri, ti¢ aydan uzun
stiren, aralikh veya surekli agridir. Herhangi bir hasar veya tehlike durumu
olmadan, agriyi ileten sinirlerin asiri duyarliligina yol acan degisiklikler sonu-
cunda da ortaya cikabilir. Bazen hasarl doku iyilesmis olsa da sinir sistemi agr
mesajini beyne iletmeye devam edebilir.

EB’de Agri

Agrinin sikhidi ve siddeti genellikle EB siddeti ile dogru orantilidir. Agri akut, kro-
nik veya islemler ile iliskili (banyo, pansuman, cerrahi girisim) olabilir. Akut agri
daha ¢ok yeni olusan mukoza lezyonlariyla (g6z, agiz ici, girtlak, yemek borusu,
makat) iliskiliyken, kronik agri yangisal reaksiyonlar, sinirler ve kemik kaynakli-
dir. Psikolojik agri ve endise, agrinin daha da siddetli algilanmasina yol acabilir.
Genel durum ve beslenme eksiklikleri de kronik agrinin siddetini etkileyebilir.
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Fiziksel aktivite aracili agri, hastalarin genel iyilik halini ve yasam kalitesi be- e

lirgin Olctide azaltir. Siddetli agn veya agri gelisimi korkusu ile hastalar sosyal
aktivitelerden uzak kalir. Tedavi aracili agri ise EB hastalarinda yara bakimi veya
islemlere karsi endise gelismesi ile tedavide ek zorluklarina sebep olabilir.

Agri deneyiminde, agri ile ilgili diistince, davranis ve duygularimiz gibi
bircok faktor rol oynar.

Kronik siddetli agn ile yasamak hasta ve aile icin ciddi stres nedenidir.
Psikolojik stres altinda agri esigi diiser, agriya tahammul azalir. Stres ile bagi-
siklik sistemi de baskilanir ve yara iyilesmesi bozulur. Yenidogan doneminden
itibaren, aile bireyleri de bebegin agri icinde oldugunu gérmekte zorlanirlar.
Dogumdan itibaren agrinin degerlendirilmesi, dnlenmesi ve tedavisi hakkin-
da bilgi sahibi olmak 6nemlidir.

Agrinin Kaynaklar

EB hastalarinda agn bircok faktdre bagh gelisir. Deri ve mukozalar en sik agri
kaynaklaridir ve kronik yaralar siddetli agriya neden olur. Derideki gergin bil-
ler, erozyonlar ve yara enfeksiyonlari deri kaynakli agrinin diger nedenleridir.
Yaralarin yerlesim yerine gore agrili iseme ve g6z agrisi gelisebilir. Agrh agiz
cevresi ve agiz ici yaralar agiz bakimini gticlestirir. Bu nedenle agrh dis ve
diseti hastaliklari, dis apseleri gelisebilir. Sindirim sisteminde makat yariklari
ve kabizlik, yemek borusu darliklari, reflii gibi komplikasyonlar agriya katki
saglar. Kas-iskelet sisteminde kemik minerali azalmasi, kas kasilmalari ve ek-
lemlerde sekil bozukluklari agriya yol acabilir. Agrili islemler arasinda banyo-
lar, pansumanlar ve cesitli cerrahi islemler yer alir.

Agrinin Degerlendirilmesi

Agrinin uygun tedavisi icin, agrinin dogru degerlendirmesi sarttir. Agr degerlen-
dirmesi ile, agrinin yeri, siddeti, sikigi (aralikli veya surekli) ve yarattigi his ortaya
konmalidir. Agri degerlendirmesi, agr ve agri ile ilgili rahatsizlik, korku ve kaygi
gibi duygularin ayriminin yapilmasini da saglar. Agrinin yogunlugu veya verdigi
rahatsizlik hissini 6lcebilecek objektif bir yontem bulunmamaktadir. Agrinin yo-
gunlugu, kisisel bildirim, gozlemci bildirimi ve fiziksel degisiklikler ile 6lculebilir.
Bu yontemler ile cocugun agrisinin siddeti ve tipi hakkinda fikir edinilebilir.

1. Kisisel bildirim (cocugun agriyi ifadesi)

Cocugun sozel yanit verebilmesi veya anlayabilmesi ve isaret edebilmesi ha-
linde bu yéntem kullanilabilir. Agri ile ilgili direkt sorular sorulur. Ornegin:
® Herhangi bir yerinde aci, agr var mi?
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Neresi aciyor, gosterir misin? Aciyan bagska yerin var mi?

® Nezaman acimaya basladi? Ne zamandir aciyor?

® Aayi, agriyi ne baslatmis olabilir?

® Ne kadar aciyor? (Sayisal Derecelendirme Olgegi: 0 ile 10 arasi, O=ac1 yok,
10=siddetli agn)

® Agnyi azaltmak icin ne yapabiliriz? (Daha 6nce kullanilan ilaglar, sicak/so-
guk uygulama, arkadaslariyla oyun oynama)

2. Gozlemci bildirimi (ebeveyn veya bakici)

Cocugun yiz ifadesi, viicut hareketleri ve aglama seklindeki degisiklikler agn
varligina isaret edebilir. Agri siddetini ortaya koyan ve tedavilerin etkisini izle-
meye yardimci olan davranissal agri 6lcekleri de kullanilabilir. Hentiz konus-
mayan cocuklar icin FLACC® 6lcegi kullanilabilir.

FLACC® 6lcegi
Davranis | O 1 2
Yz Belirgin bir ifade Ara sira ylzu eksitme, | Sik sik veya
ya da glilimseme | kas catma, ice kapan- | surekli cene
yok ma, ilgisizlik titretme, cene
kilitleme
Bacaklar | Normal pozisyon- | Huzursuz, rahatsiz, Tekmeleme,
da veya rahat gergin bacaklari karna
¢ekme
Aktivite Sakince yatma, Kivranma, 6ne-arkaya | Kivrilmis, set
normal pozis- sallanma veya ani spaz-
yonda, kolaylikla modik hareketler
hareket edebilme
Aglama Uyanik veya uyur- | inleme, sizlama, ara Surekli aglama,
ken aglama yok sira sikayet etme ciglik atma, higki-
rarak aglama, sik
sik sikayet etme
Yatistir- Hosnut, rahat Dokunma, sarilma, Rahatlatmasi
ma konusma ile rahat- veya teselli
lama, dikkati baska edilmesi zor
yone cekilebilir
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3. Fiziksel degisiklikler (bedensel tepkiler)

Sadece fiziksel degisiklikler ile agriy1 6lcmek giivenilir olmasa da diger yontem-
ler ile agn degerlendirmesi yapilamadiginda bu yontem kullanilabilir. Kalp atis
hizi, kan basinci, solunum hizi ve terlemede artis, agri varligina isaret edebilir.

Agri degerlendirmesini etkileyen faktorler

®  Kisinin duygu durumu, agrinin miktar ve siddetinin algilanmasi tizerinde
etkilidir. Agriya eslik edebilen depresyon, kafa karisikhgi, endise, hiisran
veya kizginlik gibi duygulanimlar agrinin daha yogun ve siddetli algilan-
masina neden olur.

® Cocuk agrisi hakkinda konusmak istemeyebilir. Aglamanin bir zayiflik be-
lirtisi oldugu ve aciya dayanmak gerektigi 6gretilmis cocuklar, agriyi ifade
etmekten sakinabilirler.

® Cocuklar, ailelerini izmemek ya da memnun etmek icin agrilarini gizleyebi-
lirler. Benzer sekilde, siddetli agrisi oldugunu ifade etmesi halinde aile, arka-
daslari ve evinden uzak, hastanede kalma korkusu ile agrisini gizleyebilirler.

® Agnyisorgularken kullanilan kelimeler de agriyi ifade seklini degistirebilir.
Ornegin, “Gercekten acimiyor, degil mi?” gibi bir soru cocugun agriyr eksik
bildirmesine neden olabilir. Agri 6zellikle sorgulanmazsa da ¢ocuk agrisi
bulunmasina ragmen hicbir sey sdylemeyebilir. Ancak sik stk agri hakkin-
da soru sormak da ¢ocugun agriya odaklanmasina neden olabilir. Agri
sorgulamasi icin belirli bir zaman dilimi belirlenmesi (okul sonrasi veya
aksam saatleri) uygun olabilir.

® Agn sorgulamasi yapmadan once, cocuga agrisini ifade ederken durist
olmasi gereginin 6nemini anlatilmalidir. Cocuk agri degerlendirmesinin
ve tedavinin bir parcasi oldugunu hissetmeli, ifadelerine inanarak ¢cocuga
gliven ve kontrol hissi verilmelidir.

Agrinin engellenmesi icin genel 6neriler

¢ Tekrarlayan bul gelisimini engellemek Uzere siirtlinmeyi azaltici ayakka-
bilar tercih edilmelidir.

¢ Kiclk bebeklerde carpma ve sirtiinme etkilerini en aza indirmek igin,
kemik cikintilari gibi kolay travma gelisen bolgeler, kopuk ortiler ile des-
teklenmelidir.

*  Beslenmenin bozuldugu durumlarda yara iyilesmesinin yavaslar, bu da
agrinin siddetlenmesine neden olur. EB hastalarinin ihtiyaclarina yonelik
iyi ve dengeli beslenme saglanmalidir.
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Yara yeri enfeksiyonlarinin saptanmasi ve tedavisi agriyr azaltmaya yar-

dimci olur. Enfeksiyonun 6nlenmesi amaciyla banyo suyuna antimikrobi-

yel ajanlar eklenebilir.

* Yaralarin kasimaya bagh siyrilmasi, yarayi daha da agril hale getirecegin-
den, kasinti da tedavi edilmelidir.

Banyo ve pansuman degisimleri icin oneriler

® Dus sirasinda deriye suyun basing ile carpmasi, agri olusturabilir. Bu ne-
denle dus yerine kiivet icinde banyo tercih edilebilir.

®  Yara ortiilerinin banyo suyu icinde cikartiimasi pansuman degisimi sira-
sindaki agriyi azaltmaya yardimci olabilir.

® Banyo suyuna tuz (9 g tuz/1 It su) veya yulaf unu eklenmesi hastalari ra-
hatlatabilir.

® Acik yaralar hava ve su ile temas ettiginde daha agrili hale gelir. Bu ne-
denle pansuman degisimi sirasinda isitma ya da sogutma sistemleri ka-
pali tutulmalidir.

® Pansumanlar sirasinda deriye yapismayan ve kapatici 6zellikte yara orti-
lerinin kullanilmasi, yara ytizeyinin hava ile temasini 6nleyerek ve derideki
travmayi azaltarak, agr gelisimini engeller.

® Deriye sehven yapiskan malzeme kullanilmasi durumunda, silikon bazli
yapiskan sokucller veya izotonik suyla i1slatarak ¢ikartiimalidir.

® Banyo veya pansuman degisiminden 20-30 dakika 6nce agri ve endise
giderici ilaclar kullanilabilir.

® Kuglk bebeklerde kundaklama, ninni dinletme, sallama gibi bebegi ra-
hatlatict ydntemler islemler sirasinda kullanilabilir.

® Cocuklar, kendi bakimlarina miimkiin oldugunca dahil edilmelidir (pan-
suman malzemelerinin hazirlanmasina yardim etmek gibi).

Agrinin diger nedenlerinin engellenmesi ve tedavisi icin dneriler

EB hastalarinda kabizlik sik gordlir. Kabizlik, karin agrisi, agrili diskilama ve
makat cevresinde travmaya neden olabilir. Kabizligin engellenmesi ve tedavi-
siicin sivi alimi ve lifli besinlerin tlketimi arttiriimalidir. Bu 6nlemler ile sonug
alinamadiginda cesitli ilaglar kullanilabilir. Analjezik etkili gargaralar agiz icin-
deki agn tedavisinde etkilidir.

EB hastalarinda cesitli eklem ve kemik degisiklikleri agri ile kendini goste-
rebilir. EB hastalarinda kemik saghdi icin dengeli beslenmenin yani sira kalsi-
yum ve D vitamini destegi saglanmali ve hastalarin hareketliligi korunmalidir.
Biil olusumu riskine ragmen EB hastasi cocuklar kemik ve kas sagligi ve genel
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yasam kalitesi Uzerindeki olumlu etkileri nedeniyle sportif aktivitelere yonlen- &
dirilmelidir.

EB hastalarinda g6z korneasinda olusan siyriklar sonucunda g6z agrisi
gelisebilir. Tedavide parlak i1siktan korunma, kayganlastirici g6z damlalari ve

gereginde ilach damlalar kullanilhr.

Agrinin Yonetimi

Dinmeyen, siddetli ve strekli agrilarda ilag tedavileri kullanilabilir. Hafif-orta sid-
detli agri icin parasetamol ve steroid-olmayan-anti-inflamatuvar ilaclar (NSAlii'ler;
ibuprofen gibi) tek basina veya bir arada kullanilabilir. Daha siddetli agri icin opio-
id grubu (morfin gibi) gliclii agn kesici ilaclar gerekebilir. ila¢ secimi cocugun yasi,
agninin tipi ve siddetine gore yapilir. iki yagindan kiiciik bebek ve ¢ocuklara 6zgii
%2 oral sukroz (sakkaroz) sollisyonu kisa stireli ancak etkin bir analjezi saglar.

Agrinin Ustesinden gelmek ve kontrol edilemez hale gelmesini 6nlemek
icin diizenli olarak agn kesici ilag kullanimi gerekebilir. ilaclarin olasi yan etki-
lerini engellemek icin, agriyi dindirecek dogru ilag dozunun ¢cocugun kilosuna
gore ayarlanmasi gerekir. Stirekli ve yiiksek dozda NSAIi kullanima bagh olarak
karaciger tzerinde olumsuz etkiler gelisebilir.

Agr yonetiminde ilag tedavisine ek olarak ilag-disi yontemlerden de fay-
dalanilmalidir. Duygulanimlarin agn Gzerindeki etkisi nedeni ile ebeveynle-
rin konusma sekli, cocugun agriyr algilamasi tzerinde etkilidir. Kullanilan dil
mimkdin olabildigince umutlu olmali, yargilayici veya tereddiitli herhangi bir
ifade icermemelidir.

Cocugun agnisini kabullenmek ve yasananlar konusunda ¢ocuga karsi dii-
riist olmak, cocugun yasadigi sikintiyi ve agriyi azaltmaya yardimci olur. Psikote-
rapi yontemleri agn siddeti, agriya bagh stres ve agri aracili islev kaybini azaltir
ve agri ile basa ¢cikmada etkilidir, ayrica genel yasam kalitesi Gizerinde de olumlu
sonuglar saglar. Agri ile basa ¢ikma konusunda egitilen cocuk ve ergen hastalar
daha az agr hissetmektedir. Agriyla bas etmeye yonelik nefes, imgeleme, gor-
sellestirme ve dikkati farkli yone cekme gibi gevseme teknikleri kullanilabilir.

Bilissel davranis tedavisi, kronik agrinin varligina karsi kotiimser disiince
ve negatif duygulanimdan uzaklasarak iyilik hali elde edilmesini hedefler. Agr
yonetimi icin kullanilan tim yontemlere karsin agriyi tamamen ortadan kal-
dirmak mumkuin olmadiginda, agr varliginda dahi okula gitmek, iyi uyumak,
yasa uygun aktivitelere katilmak gibi normal giinliik yasam aktivitelerine kati-
limiicin cocugun agri ile basa ¢ikmasina yardimci olur.
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4‘ KASINTI (PRURITUS)

Kasinti 6zellikle cocuk olgularda en sik gorilen ve en rahatsiz edici semptom-
dur. Dogumdan itibaren baslayabilir ve tim EB tiplerinde gorilur. Kasinti sid-
deti EB siddeti ile parallelik gosterir. Kasinti hissi strekli ve dayanilmaz olabilir.
Bu hastalardaki kasinti hissi-kagima-biil gelisimi dongtisti sonucu deri hasarin-
da artis 6nemli bir sorundur. Kasima ile hem yara iyilesmesini bozulabilir hem
de saglam deride yeni bil ¢ikisi ve enfeksiyonlara yol acabilir.

Cesitli i¢ ve dis faktorler kasintinin olusumu ve siddetine katkida bulunur.
Stres, terleme, kuruluk, nem, iyilesen alanlarindaki yangi, yara ortiilerine bagh
yerel sicaklik artigi, cevre 1si degisiklikleri, pansuman degisimleri, yara enfeksi-
yonlari, opioid kullanimi bunlardan bazilardir.

Agri yonetiminde uygulanan ilag-disi yéntemler kasintinin kontroliinde
de etkili olabilir. Kasintiya yonelik cevresel ve davranissal yaklagimlar aktif
olarak uygulanmalidir. Bilissel davranis tedavileri aliskanhiga baglh kasima ey-
leminin engellenmesinde etkilidir. Gereginde kasinti kontroli icin farkh grup-
lardan ilaglar kullanilabilir.

Kasintinin engellenmesi ve kontrolii i¢in oneriler

® Ihk suda sindet (sabunsuz temizleyici) /yag bazli temizleyici ile diizenli
banyo yapilmasi

® Dizenli nemlendirici kullanimi ile deri kurulugunun 6nlenmesi/tedavisi

®  Ortam isisinin kontroli; asin sicak ve kuru ortamdan kaginma (sicak ve
terleme ile kasinti siddetlenir)

®  Kasinti-kasima dongust ile miicadele icin gevseme teknikleri ve hasta egitimi

® Yaraiyilesmesini desteklemek icin yeterli ve dengeli beslenme

® Kasimaya bagl gelisebilecek deri hasarini engellemek icin tirnaklarin kisa
tutulmasi ve kapatici yara ortileri kullaniimasi

®  Alerjik duyarlanma yapma riski disik olan deri bakim Grtinleri kullanil-
masi (parfiim icermeyen nemlendiriciler tercih edilmeli)

® Bitkisel yaglar gibi aktar Grlinlerini kullanmadan 6nce mutlaka doktora
danisiimasi
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Yazar: Dog. Dr. Ahu Yorulmaz

KELEBEK HASTALIGINDA EL VE AYAKLARIN BAKIMI

Epidermolizis bllloza (EB) hastaligi, genetik faktorler nedeniyle derinin yapi-
sal buttnligund saglayan bazi 6zel proteinlerdeki eksiklikler neticesinde or-
taya ¢ikar. Hastaligin 4 ana tipi ve bircok alt tipi bulunmaktadir. Her bir alt tipin
ozellikleri birbirinden farklidir. Tim alt tiplerde ortak olan temel 6zellik ise, de-
rinin travmaya karsi kendini koruyamamasi ve olusan hasari normal bireylerde
gerceklestigi gibi tamir edememesidir. Hastalikta tim viicudun travmaya kar-
sl korunmasi en 6nemli unsurdur. Bununla birlikte, el ve ayaklar insan viicu-
dunda dis ortam ile en fazla temasa giren, dolayisiyla travmaya en fazla maruz
kalan bolgeleri olmalari nedeniyle sik etkilenir ve fonksiyonu nedeniyle ayri
bir dnem tasirlar. Bu boliimde EB'de el ve ayak bakimindan bahsedilecektir.

EB hastalarinin el ve ayaklarinda bl adi verilen i¢i su dolu kabarciklar ve
acildiginda bunlarin yerinde ortaya cikan akut ya da kronik yara gelisimi kagi-
nilmazdir. Bu hastalarinin yonetiminde en 6nemli faktor travmadan kaginma-
dir. Bununla beraber olusmus yaralarin bakimi, derinin nemlendirilmesi, en-
feksiyonlardan korunmasi ve epitelizasyon olarak adlandirilan derinin kendini
onarmasini saglamak tibbi tedavinin ana unsurlardir.

EB'nin genetik gegcisli bir hastalik olmasi nedeniyle, etkilenen bireylerde
hastalik belirtileri henliz bebeklik doneminden itibaren gorilir. Bebegdin ba-
kimini Gstlenen kisinin bebekle temas ederken travmaya neden olabilecek
her turli hareketten kaginmasi gerekir. Bebeklerin banyosu, anne karninda-
ki donemde veya dogumla olusan yaralar geriledikten sonra yaptirilir. Banyo
sonrasl yaralarin Gzeri kapatilir. Glinimiiz teknolojisi ile gelistirilen ¢ok farkli
ozellikler tasiyan yara ortiileri bulunmaktadir. Yara bakiminda bu yara ortuleri
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kullanilabilir. EB hastasi bebege travma olusturmamasi icin yumusak kumas- &
tan yapilmis, dikissiz elbiseler ve eldivenler giydirilmelidir.

ileri yastaki cocuk olgularin 6zellikle ayak bolgelerinde basi travmasina
bagli sekilde bebeklere kiyasla daha sik oranda kronik yaralar gelisir. Uzun si-
ren kronik yaralarda 6zellikle antibiyotiklere direncli bakterilerle enfeksiyon
gelisimi daha siktir. Bu durum ise tedaviyi olumsuz etkilemektedir. Dolayisiyla
oyun ¢agindaki cocuklarin bakimina cok 6zen gésterilmeli, ayaklari icin terlet-
meyen 6zel yumusak ayakkabilar tercih edilmelidir.

Yaralarin tedavisi amaciyla ele uygulanan yara ortlsi ve pedler hasta-
nin ellerini rahat kullanamamasina sebep olabilir. Bunlarin ayak bélgesinde
uygulanmalari ise hastalarda ayakkabiy1 giymeyi zorlastirabilir. Herhangi bir
yara ortlist kullanmak istemeyen ¢ocuklara koruyucu diger bir secenek olarak
antibakteriyal 6zellige sahip gtimisli coraplar 6nerilebilir. Dikissiz ipek ¢orap-
lar da strtiinmeyi azaltici 6zellikte olduklarindan EB hastalarinda kullanilmasi
oldukga yararhdir.

Cocuk ya da eriskin tim EB hastalarinda pansuman uygularken dikkat
edilmesi gereken bircok husus bulunmaktadir. Tim yaralarin bakiminin bir
seferde yapilmasindan ziyade, bir elin ya da tek bir ayagin pansumaninin ayri
ayri yapilmasi daha uygundur. Hastalarin el ve ayaklari her giin diizenli olarak
kontrol edilmeli, yeni bl veya yara olusup olusmadigina dikkat edilmelidir.

Bir yarada uygun 6rti kullanilmis ve yara temizligine gerek yoksa orti
acilmamal, yarasi veya Ortlisii temiz olmayan diger yaralarin bakimi yapil-
malidir. Yarasi tamamen iyilesen bir alandaki yara 6rtlsi geciktiriimeden
alinmalidir.

Yaralarin el bilegi, eller ve ayaklarin Gstlinde yer alan kemik ¢ikintilari Gize-
rinde yerlesmesi daha sik orandadir. Koruyucu 6zelligin artirilmasi amaciyla bu
bolgelerde iki kat yara 6rtlisii kullanilabilir. Temiz ve enfekte olmayan yaralarda
glnliik topikal antibiyotik kullanimi gerekmez. Eger yara enfekte ve topikal an-
tibiyotik kullanimi gerekliyse, bakteri direci gelisimini 6nlemek amaciyla aylik
ya da 2 ayda 1 kez olmak tizere kisa araliklarla kullaniimasi tavsiye edilir.

Patlamamis biil iceren yara varliginda su dolu kabarcigin tizerinde steril
bir igne yardimiyla bir veya birkag¢ alandan delik acilarak sivi icerigin kendili-
ginden akmasi saglanmalidir. Sivi bosaldiktan sonra bul Gzerindeki deri kismi
dogal yara ortlst gorevi gorecedi ve enfeksiyondan koruyup iyilesmeyi hiz-
landiracadi igin kesinlikle kaldirimamalidir. Yaraya distan basing yapabilecek
herhangi bir uygulanmadan kesinlikle uzak durulmalidir.

Enfeksiyon gelismemis temiz yaralarda yara ortlisi 6ncesinde deriye va-
zelin uygulanabilir. Diger yaralarda yara icin en uygun bakim trtini (yara ort-
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st) secilerek yara pansumani yapilmalidir. Pansumanlar éncesinde yara bakim
Urtinleri yaraya uygun tip ve olclde kesilerek hazir bulundurulmalidir. Travma
olusturup yeni bul ve yara olusumuna yol agmalari sebebiyle deriye yapisan
bantlar asla uygulanmamalidir.

Bazi EB alt tiplerinde tirnak kenarlarinda grantilasyon dokusu denilen faz-
la doku olusumu bulunabilir. Bu hastalar icin tedavi amaciyla kortikosteroid
iceren krem veya merhemler kullanilabilir.

Bazi EB alt tiplerinde eldiven parmak denilen parmaklarda birbirine ya-
pismalar gelismis olusabilir. Bu nedenle yapisikligi 6nlemek ¢ok 6nemlidir.
Yara bakimi yaparken parmaklar tek tek sarilmalidir. Sarma isleminden 6nce
saglam deri yagli merhemle nemlendirilmeli, acik her yara ve biil yapismayan
bir 6rtii ile kapatilarak, lizerine kaymasini engelleyici sargi veya tutucu 6zel bir
giysi uygulanmalidir.
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KELEBEK HASTALARINDA TIRNAKLAR VE BAKIMI

Kelebek hastaligi (EB) deriyi etkiledigi gibi sag, tirnak ve dis gibi uzantilar da
etkileyen bir hastaliktir. Distan goriinen tirnak plaginin yapisi deriden farkh
olsa da plagin yapildigi tirnak kokd, plagin altindaki tirnak yatag ile tirnak kiv-
rimlarinin yapisi deriyle benzerdir. EB'de gorilen tirnak anormallikleri, tirnak
yatagi ve matrikste meydana gelen kabarciklarin iyilesme yerlerindeki nedbe-
lerden (skar) kaynaklanmaktadir.

Tirnaklarin tutulumu hastaligin ana ve alt tipine bagli olarak hastalar arasi
degiskenlik gosterir. Etkilenmis tirnaklarda sekil bozuklugu gelisebilir veya ta-
mamen kaybedilebilir. Tirnak anormallikleri bazen EB'nin ilk veya tek belirtisi
olabilir. Ancak, dogumda tirnak degisikliginin varligi veya yoklugu, hastaligin
tiplerini ayirmada kriter olarak kullaniimaz.

Bununla birlikte tirnak tutulumu EB siddetinin belirlenmesine yardim
eder ve siddet puanlanmasinda tirnaklarin tutulumu da kullanilir. Erken tirnak
tutulumlar, daha siddetli veya ilerleyici bir EB alt tipinin isaret edebilir. Tirnak-
lar travmaya acik bolgelerdir ve bu durum EB'de tirnak bozuklugunun gelis-
mesini arttirir. Tirnaklarin kesilmesi bile tirnak yataginda kabarciklarin olusma-
sina nedenidir, tirnak seklinin bozulmasi ve hatta diismesiyle sonuglanabilir.
Buyuk ayak tirnaklari travmaya fazla maruz kaldiklari icin daha sik etkilenir.

Tirnak degisiklikleri

¢ Tirnak kalinlasmasi (Pakionisi): Kelebek hastalarinda en sik rastlanan
tirnak bulgusudur. Sari- kahverengi renk degisikligi ile tirnak plaginin ki-
salip kalinlasir. Siklikla kerpeten tirnak deformitesi ile iliskilidir.

* Tirnak kaybi (Anonisi): Tirnagin tamamen kaybolmasidir. Resesif distro-
fik EB'de yaygin bir bulgudur. Parmak uglarinin nedbe dokusu ile birbiri-
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ne yapismasi sonucu el ve ayaklarda eldiven benzeri gortintiyle birlikte
olabilir.

*  Onikogrifoz: Tirnak plaginin asiri bliyiimesiyle ortaya cikar. Tirnak kalin-
lasmis, mat ve saridir, goriintusi istiridye kabuguna benzetilir. EB simp-
leks ve jonksiyonel EB'de tiplerinde gorilen bu tirnak bozuklugu genel-
likle ayak basparmak tirnaklarinda gérdlir.

* Tirnak atrofisi: Tirnak plaginin incelmesi, kisalmasi ve kirilganlasmasi-
dir. Tirnak kokiinde tekrarlayan kabarciklara bagh hasarlardan kaynak-
lanir.

*  Onikoliz: Tirnak plaginin alttaki tirnak yatagindan ayriimasidir. Genellikle
tirnakta beyaz- sari renk degisikligi ile birlikte gorulur.

* Onikomadezis: Tirnak blytimesinin gecici duraklamasiyla Gst tirnak kiv-
nminin tirnak kékiinden ayrilmasi sonucu meydana gelir. Kalinlagsmis ve
sekli bozuk ayak tirnaklarinin yeniden blytimesiyle ortaya cikabilir.

e Graniiler dokulu tirnak erozyonlari: Tirnak plagi yoktur ve parmak
uclarn abartili iyilesme dokusu (graniilasyon dokusu) ile kaplidir. Diger
tirnaklarda bozukluk ve kayip ile birliktedir. Herlitz tip EB'de goriilmesi
karakteristik 6zelliklerden biridir. Bazen hastalarda yaygin deri ve mukoza
kabarciklari olusmadan 6nce dogumda birlikte mevcuttur ancak genellik-
le yasamin ilk yilinda ortaya ¢ikar.

* Papagan gagasi tirnak deformitesi: Tirnagin kisalmis parmak uglarin-
dan bukilmesiyle olusan bozulmadir. Kindler sendromu hastalarinda
gorilmustar.

EB tipleri ve tirnak tutulumu

1. EBsimpleks

Lokalize EB simpleks tip kelebek hastaliginda tirnaklar genellikle normaldir.
Siddetli hastalik tiplerinde ise distrofik tirnaklar, onikoliz, onikogrifoz ve oni-
komadezis gorilebilir. Yiiz otuz EB simpleks hastasini kapsayan bir ¢calismada,
Dowling-Meara, Weber-Cockayne ve Kébner alt tiplerinin klinik ézellikleri de-
gerlendirilmis; en siddetli tutulumun Dowling-Meara tipinde oldugu goriil-
mis ve hastalarin timiinde (%7100) tirnak tutulumuna rastlanmistir.

Bu calismada bebeklerde el ve ayak tirnaklarinin dénem dénem dokiilip
yeniden buyudukleri; yetiskinlerde ise kalinlasmis ayak basparmak tirnakla-
r dikkat cekmistir. Kdbner alt tipinde hastalarin %14'tinde ayak basparmak
tirnadi kalinlasmasi oldugu; tirnaklarin en az (%12) Weber- Cockayne tipinde

141



-—

i .

p W ‘N
KeLEBEK HASTALIGI
>

W
N R

tutuldugu ortaya konmustur. Weber- Cockayne tip hastalikta tirnak tutulumu &
yaygin degildir ve genellikle pakionisi varligi bildirilmistir.

Nadir bir EB simpleks alt tipi Kallin sendromunda tirnak bozukluklari, dis
kaybi ve sa¢ dokilmesi ile birlikte gorilebilir. Plektin gen anormalliklerinin
neden oldugu EB simpleksin baskin bir varyanti Ogna tipinde deri tutulumu
lokalize EB simplekse benzerdir ancak kabarciklarin ici kanamalidir. Tirnak al-
tinda kanamali kabarciklarin olusmasi tirnaklarda sekil bozukluguna 6zellikle
onikogrifoza yol acabilir.

Bart sendromunda da dogumda tirnak yoklugu, tirnak deformiteleri ve
tirnaklarin tamamen dokilmesi gorilebilmektedir. Muskuler distrofili EB
simplekste tip hastalikta %50 oraninda onikomadezis, pakionisi, onikogrifoz,
pence tirnak ve anonisi gibi cesitli tirnak anormallikleri gorilebilir.

Letal otozomal resesif EB simpleks tipinde tirnaklar, sa¢ ve disler etkilenmez.

2. Jonksiyonel EB

Bu tip kelebek hastalarin cogunda tirnaklar etkilenmistir. Tirnakta kalinlasma,
onikogrifoz, ayrisma ve tirnak kaybi gorilebilir.

Herlitz alt tipinde hastalarin cogunda (>%75) dogumdan hemen sonra
tipik olarak dolama benzeri lezyonlarla birliktedir ve yaygin kabarciklara bagh
tirnak kaybi meydana gelir. Bu hastalarin tirnaklarinin altinda ve ¢evresinde
abartil bir iyilesme dokusu gelisir, hatta tim parmadi kaplayabilir. Pakionisi
ve tirnak erozyonlari gelisebilen diger bulgular arasindadir.

Kelebek hastaliginin Non-Herlitz tipinde de hastalarin %75'ten fazlasinin
tirnaklari tutulur. Tirnak gelisim bozukluklar ve kaybi gorilebilir. Progresif EB
cocuklukta baslayan tirnak ve deri tutulumunun ilerleyici seyir gdstermesi ile
karakterizedir. Tirnak bozuklugu 5 ila 8 yaslarinda ortaya cikar, ciltte atrofi, par-
mak izlerinin kaybi ve parmakta sekil bozuklugu gelisir.

Jeneralize atrofik benin EB'de tirnak bozukluklar sacl deri, koltuk alti ve
kasiklarda killarin kaybi ile birlikte gorilir. Ge¢ baslangich jonksiyonel EB'de
onikoliz, tirnak kaybi veya Beau cizgileri meydana gelebilir. invers jonksiyonel
EB alt tipinde kivrim bélgelerinin tutulumu yanisira tirnaklar, sag, oral mukoza
ve goz tutulumu olabilir. Sikatrisyel jonksiyonel EB'de parmak yapisikliklari ile
birlikte tirnak kaybi gérildr.

Lam332 defektinin neden oldugu jonksiyonel EB'li hastalarda sistemik tu-
tulumlan hafif olsa bile tirnaklar belirgin sekilde etkilenmistir ve tirnak kaybi
ile sonuclanabilir. Jonksiyonel EB'nin bir alt tipi olan laringo-oniko-kutan6z
sendromda ise erken dénemde tirnak altinda kabarciklarin olusmasi ile tirnak
kaybi ve asir grantilasyon dokusu meydana gelebilir.
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4‘ 3. Distrofik EB

Yasamin erken dénemlerinde tirnak bozuklugu gelisen ciddi distrofik EB form-
larinda genellikle tirnak kaybi ortaya cikar. Tekrarlayan yaygin kabarciklar ve
nedbeler tirnak yatagi ve kokiinde kalict hasara yol acar ve bu tirnaklarin kaybi
ile sonuclanir. Siddetli resesif distrofik EB'de el ve ayak parmaklarinda yapisik-
lik sonucu olusan tek parmakli eldiven gortinimdi ile birlikte tirnak yoklugu ve
tirnakta sekil bozuklugu olusur.

Dominant distrofik EB'de %80 oraninda tirnaklarda sekil bozuklugu ve ka-
linlasma mevcuttur. Jeneralize formda kalinlasma, onikogrifoz ve tirnak kaybi
gorlebilir.

Pretibial dominant distrofik EB'de bacak 6n ylzlerde liken planus hastali-
gina benzer deri dokulntuleri, el ve ayaklarda sekil bozuklugu gorulir. Tirnak
distrofisi, cocuklukta tipik olarak cilt lezyonlarinin baslangicindan énce gelisir.
Aile bireylerinde de cilt lezyonlarinin yoklugunda tirnak distrofisi olusabilir.

Sadece tirnaklari tutan dominant distrofik EB'de tek klinik 6zellik genellik-
le ayak tirnaklari ile sinirli bir tirnak sekil bozuklugudur. Sekil bozuklugu bazen
cok hafiftir ve gézden kagabilir. Baskin karakterde ayak tirnadi distrofisi/kalin-
lasmasi mevcut olan ailelerde, deri ve mukozalarin kabarcik dykisi olmasa
bile bu tani dustintilmelidir. Tirnak distrofisi ilk olarak cocuklukta buyuk ayak
tirnaginin altinda meydana gelen kanamalar ve tirnak yatagi kalinlasmasi so-
nucu tirnak ayrismasi olustugunda fark edilir. Zamanla, tirnak yataginin daha
da kalinlagmasi ile pakionisi meydana gelir. Ayak tirnaklarinda kalinlasma go-
rilen her cocuk hastada bunun distrofik EB belirtisi olabilecegi akla gelmelidir.

Kelebek Hastalarinda tirnaklarin bakimi

EB hastalarinin tirnaklarinin kisa ve piiriizsiiz olmasina 6zen gosterilmelidir.
Tirnaklar travmadan korunmali ve kasima yada strtiinmeyle tirnaklarin deride
travma olusturmamasina dikkat edilmelidir.

Ayrica ayaklarin ayakkabi icerisinde hava almasina izin verilmeli, bitln
glin ayakkabi icinde veya bandajli kalmamasi saglanmalidir.

Kelebek hastalarinda yumusak derili, ayaklarin sekline ve biyukligiine
uygun ayakkabilar tercih edilmelidir. Tirnak bakimi ve kesiminin kolaylastiril-
masi icin ayaklar dnce tuzlu suda (5 litre suya 2 yemek kasigi tuz eklenerek)
yaklasik 10-15 dakika bekletilebilir.

Tirnak bakiminin bile travma etkisi olusturup yeni kabarciklarin olusmasi-
na neden olabilecegi unutulmamalidir.
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KELEBEK HASTALARINDA AYAKKABI KULLANIMI

Ayaklar viicut agirligini tasiyan ve en ¢ok travmaya maruz kalan viicut bol-
gelerinden biridir. Epidermolizis biilléza (EB) hastalarinin %90'inda ayakta bl
olusumu, nasirlasma, diiz tabanlik, tirnak ve ayak yapisi bozukluklar ile buna
bagh yiriime bozukluklari gérilmektedir. EB'de hastaliginin alt tipinden ba-
gimsiz sekilde ve tim EB hastalarinda kigulk bir travma dahi ayaklarda biil
yapabilir. Bununla birlikte ayaklardaki buller siklikla ayakkabi, ¢corap ve ayak
derisi arasindaki strtinmeler sonrasi olusur. Ayaga travmanin ve diger ayak
problemlerinin 6nlenmesinde uygun corap ve ayakkabi kullanimi biytk bir
6neme sahiptir. Ancak, maalesef ayakkabi kullanimi ekonomik sebepler ve
uygun ayakkabinin kolaylikla temin edilememesi gibi sebeplerle hastalar ve
hasta yakinlari agsisindan zorlu bir stiregtir.

Ayakkabi secimi ve kullanimi ¢ocuk yiriimeye basladigi andan itibaren
o6nem kazanir. Ayaklarin ev icerisinde surekli ayakkabi icinde kalmasi terleme
ve bl olusumunu kolaylastiracagi icin 6nerilmez. Diger yandan hastalarin
evde ayakkabisiz dolagsmalari, ayaklarin normal bir sekilde biylimesi ve ayak
kaslarinin normal gelisimine yol acar. Diger yandan siddetli ayak yaralari bu-
lunan distrofik EB hastalarinin da ciplak ayakla gezinmesi uygun degildir. Bu
hastalarda koruyucu yara ortuleri ve bandajlar kullaniimahdir.

Ayakkabi seciminde ilk dikkat edilmesi gereken ayaga tam oturan, yumu-
sak ve saglam bir ayakkabinin tercihidir. Ayakkabi numarasi 6l¢timleri 1-3 yas
arasinda 2 ayda bir, 3-4 yas arasinda 4 ayda bir ve 4-6 yas arasinda 6 ayda bir
yapilmalidir. Satin alinarak evde kullanabilen ayak 6l¢ciim cihazlari ile ayakkabi
numarasi tayin edilebilir. Bu cihazlar bulunamaz ise bir karton/mukavva tizeri-
ne hasta cocugun ayadi cizilerek ayakkabi numarasi belirlenebilir. Ayaklar yi-
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yapilan 6l¢iimden 1,2 cm daha uzun olmalidir. Bazi hastalarda anne karninda
deri ve deri alti dokusunun kaybina bagli bir ayak digerinden kicik olabilir.
Bu sebeple ayak olclimleri ayri ayri yapilmali ve her ayak icin ayakkabi segimi
birbirinden bagimsiz sekilde yapilmalidir.

Ayak tirnaklarinin parmak uglarini siirtinme ve darbeden koruyucu
ozellikte deri ekleridir. Bu nedenle EB hastalarinda ayak tirnaklarinin bakimi
onemlidir. Hastalarin ayak tirnaklari cok kisa yapilmamali ve tirnaklar yuvarlak
degil, kit bir sekilde kesilmelidir. Hastaligin dogasi geregi ayak tirnaklarinda
kalinlasma vb. bozukluklar da mevcut olabilir. Ayak tirnaklarindaki bozukluk-
lar ayakkabi icerisinde ayak derisine zarar verebilir. Ayak tirnaklarindaki kalin-
lasmalar Ure iceren keratolitik ajanlar kullanarak giderilebilir.

EB hastalarinda siklikla gérilen diger bir problem de agrili ¢atlaklara se-
bep olabilen nasirlasmalardir. Ayaklardaki nasirlasma parmak uglarinda, par-
mak aralarinda ve ayak tabaninda goriilebilir. Nasirlasma bir dereceye kadar
ayagi basinctan korusa da fazla nasirlasma sonucu travmaya bagl olarak bu
nasirlarin altinda biil olusumu gérilebilir. ilerleyen dénemlerde nasirlasma
sebebiyle ylrlime bozukluklari gelisebilir.

EB hastalar mutlaka fizik tedavi uzmanlari, fizyoterapistler veya ayak sag-
g1 uzmanlar (podologlar) tarafindan degerlendirilmeli, ayaktaki travma ve
basing noktalari belirlenerek uygun ayakkabi tabanlari kullaniimalidir. Ayrica
siddetli EB hastalarinda ayak parmaklarinda yapisikliklar bulunabilir. Ayakkabi
kullanimini zorlastiran bu durumun uygun cerrahi islemlerle diizeltildiginde
ayakkabi kullanimi kolaylasabilir.

Ayakta bl olusumu gerceklesmis ise uygun yara ortusu, antiseptik ve
antibiyotik tedaviler kullanilarak enfeksiyon olusumunun ontine gegilmelidir.
Yara ortuleri ve bandajlar sebebiyle ayakkabi kullanimi zorlasir. Bu sebeple
yara ortlist ve bandaj icin yeterli alan barindiran ayakkabilar ve hafif yumusak
terlikler tercih edilebilir.

Sicaklik ve nem ayakta bil olusumunu kolaylastirir. Bu hastalarda ayagin
hava almasi saglanmali ve terlemesi 6nlenmelidir. Ayaklar gtinlik yikanarak
kuru tutulmahdir. Misir unu, ayaklarin kuru tutulmasinda ve surtlinmenin
azaltilmasinda parmak aralarina ve ayak tabanina kullanilabilen ekonomik bir
tercih olabilir. Terlemenin 6nlenmesi icin diger bir yontem de ayak tabanlari-
na uygulanabilen botoks islemidir; ancak agrili ve maliyetli olmasi kullanimini
zorlastirmaktadir. Coraplar ayagin hava almasinda, fazla nemin emilmesin-
de ve surtinmenin azaltilmasinda yardimcidir. Ayaga tam oturan ve dikissiz
coraplar tercih edilmelidir. Coraplarin lastik kisimlari kesilerek kullanilabilir.
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GUmus ihtiva eden pamuklu coraplar terlemeyi ve stirtiinmeyi azaltir ve an-
ti-bakteriyel 6zellikleri vardir. Bambu coraplar da tercih edilebilir ve cift kat
kalin coraplar giyilmesi onerilir.

EB hastalarinda kullanilacak ayakkabilarin su 6zelliklere sahip olmasi ge-

rekir:

1. Hastalaricin saglam yapilmis yumusak ayakkabilar tercih edilmelidir.

2. Plastik ve sentetik materyal iceren ayakkabilar kelebek hastalarina uygun
degildir. Ayaklarin terlememesi, vurmamasi ve daha rahat etmesi icin ko-
yun ve kuzu derisinden yapilmis ayakkabi, babet ve yumusak mokasen-
lerin kullanimi énerilir.

3. Bunlar hasta ayaklarina uygun genislik ve uzunlukta olmali, ayaga tam
oturmalidir.

4. Parmaklarin ve taraklarin travmadan korunmasi i¢in burun kisimlari sivri
degil yuvarlak sekilde Gretilmis olmahdir.

5. Ayaklar viicut agirhgini tasididi icin en fazla travmaya maruz kalan alan-
lardir. Bu nedenle yiiki esit dagitacak ergonomide esnek ve yumusak bir
taban ve topuk destegi bulunmalidir.

6. Ayak sirtlarina travma olusturmamasi icin dis ve tst kisimlari da yumusak
bir deri veya bir kumas malzemeden yapilmis olmalidir.

7. Ayakkabilarin hastalarca giyilip cikariimasi ve ayaga gore ayarlanmasi ko-
lay olmalidir.Bu amagla bagcikli veya cirt cirtli olanlar tercih edilmelidir.
Kullanimlarinin daha kolay olmalari sebebiyle cirt cirth sabitlemesi olanlar
daha ¢ok onerilir.

8. Ayakkabilarin i¢ kisimlarinda ayakta stirtinme ve baski yapabilecek bir
dikis veya malzeme icermemelidir.

9. Gereginde yara ortlleri ve yumusak tabanlik kullanimi icin ayakkabilarin
icinde uygun bosluk kalmalidir.

10. Ayak tabanlarindaki basinci azaltmak icin kullanilan tabanlik materyalin
kopuk jel veya koyun derisinden yapilmalidir.

11. Piyasada hastaya uygun 0lcu ve vasifta hazir ayakkabi bulunamiyor ise
siparis usuli ile 6zel hazirlatiimalidir.
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KELEBEK HASTALARININ HAYATINI KOLAYLASTIRMAK
VE REHABILITASYONU

Epidermolizis Biilloza nedir?

Kitabin bu bélimi EB nedeniyle glinlik yasami kisitlamis kelebek hastalari ve
aile bireylerini bilgilendirmek, daha aktif bir hayat stirmelerine yardimci olmak
amaciyla hazirlanmistir.

1. Kimden yardim alinabilir?

Hastalarin guinliik hayatta yapmasi gereken isleri ve yapmasi beklenen akti-
viteleri yapamadigi zaman bir rehabilitasyon klinigine basvurulmasi gerekir.
Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon ekibinde bulunan Fiziksel Tip ve Rehabilitasyon
Uzman, Fizyoterapist, Is Ugrasi Terapisti, Ergoterapist engelliligi veya beden-
sel kisithhklar nedeniyle glinlik aktivitelerine yetisemeyen veya yapamayan
hastalara ¢6ziimler sunmayi hedefler. Yapilacak isin, aktivitenin seklini degis-
tirmek, yapildigi cevreyi aktiviteye daha uygun hale getirmek ve hastanin ak-
tivitelere katimini saglamak gibi ¢éztimler Uretir.

Rehabilitasyon kliniginde;

e Kelebek hastalarinin, glinlik aktivitelerin ne kadarini yapabildigi tespit
edilir (banyo, tuvalet, sa¢ tarama, giyinme, soyunma, beslenme, egitim,
bos vakit ve sosyal aktiviteler).

e Ev, kres, okul, isyeri ve diger ortamlarda hastalarin hayatini kolaylastiracak
cihazlar tespit edilip size onerilir.
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¢ Hastalarin ellerini kullanarak yapabildikleri tespit edilir. El igin splint deni- &
len cihazlarin gerekip gerekmeyecegi gorisilir.
e Rehabilitasyon ekibi birlikte calisarak, sizin icin glivenli c6ziimler Uretir.

2. Gunliik yasam aktiviteleri

Gunlik yasam aktiviteleri (GYA) guinliik hayatin idamesi icin yapilmasi gerekli olan
temel faaliyetleri kapsar. Giin boyunca yapilan banyo, tuvalet, sa¢ tarama, giyin-
me, soyunma, beslenme, okul hayati, is hayati gibi aktiviteler drnek verilebilir.

Rehabilitasyon kliniginde, hastalarin bagimsiz olarak yapmasi beklenen
tlim bu becerilerin geri kazanilmasi, stirdirilmesi ve arttirilmasi hedeflenir.
Kelebek hastalarina ve size bu aktivitelerin egitimi verilir.

Herkesin farkli ihtiyaglari, hobileri, istekleri vardir. Hastalarin ev icindeki,
bulundugu ortamlardaki cevresini degistirerek yeni diizen kurmaya, gerekli
araclari, ekipmanlari, adaptasyonlari tespit ederek onlari rahatca kullanmasina
ve daha bagimsiz hale gelmesine yardimci olmak temel amactir.

Hastalarin giderek 6z bakimini yapmakta zorlandigini, hareket kabiliyeti-
nin azaldigini fark ediliyorsa rehabilitasyon tedavisi ile yetenekleri tekrar kaza-
nilarakyasam kalitesi arttirilabilir.

ilave giinliik yasam aktiviteleri

ilave giinliik yasam aktiviteleri (IGYA), bireyin toplum icinde bagimsiz olarak
hayatini devam ettirmesini saglayan aktivitelerdir. Fonksiyonel yasam icin
gerekli olmasa da yasam kalitesini 6nemli dl¢lide artirir. Yemek pisirmek, te-
mizlik, ev yonetimi, camasir yikanmasi, evcil hayvan bakimi, araba siirmek,
alisveris, tatile gikmak ve finans yonetimi gibi isler ve eylemler 6rnek verile-
bilir. IGYA konusunda bireyin yardima ve bilissel islevlere ne kadar ihtiyacinin
oldugunu genellikle rehabilitasyon ekibindeki is-ugrasi (mesleki) terapistleri
degerlendirir.

Oneriler

= EBile yasayan herkes, diizenli fiziksel aktivite icin tesvik edilmelidir.

= Egitim, bos vakit ve sosyal aktivitelere katilimin en Ust diizeye ¢ikarmak
icin rehabilitasyon ekibi ve is ugrasi terapistleri gerekenleri belirler.

= Bos vakit ugrasilari, seyahat gibi aktiviteler icin bagimsizhi§ saglayacak
ilave ekipmanlara karar verilmesinde rehabilitasyon ekibi ve is ugrasi te-
rapistlerinden yardim alin.
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Bir birey EB hastasi olsa da;

Aktif fiziksel ve saglikh yasam stirdirebilir,

Dogum glinii partisi, eglence, cocuk tiyatrosu, diiglin, toplanti gibi etkin-
liklere katilabilir,

Okula, Universiteye ya da ise gidebilir,

Bos vakit ugrasilarina, sosyal aktivitelere katilabilir ve seyahat edebilir.

Cihaz ve Araclar ile Giinliik Aktiviteler

Banyo ve dus;

Banyo sandalyesi cildi hasardan korur ve banyo veya dusta glivenligi saglar.
Motorlu banyo oturaklari cocugunuzun banyo icine kontrolli ve yavas
inmesini saglar.

Dus bashigini direkt cildin tizerine tutmak aciya sebep olabilir ve hasar ve-
rebilir. Bunun yerine suyu slingerin tizerine dokin ve hastanin cildinden
akmasina izin verin.

Tuvalet ihtiyaci ve tuvalet hijyeni

Tuvalet sandalyeleri, tuvalete otururken ve kalkarken ek destek sagladigi
icin hastalarin tuvalet ihtiyacini daha bagimsiz gidermesini saglayabilir.
Yuksek yumusak stingerli oturma yeri olan 6zel klozet kapaklari tuvalette
daha uygun pozisyon saglamak amaciyla kullanilabilir.

Giyinme

Elbise ve ayakkabilarini giyerken cocugunuz ellerini kullanmakta guicliik
cekiyorsa, yardimci gereg ve cihazlardan destek alabilirsiniz.

Giyinme malzemeleri yumusak olmali (pamuk, suni ipek ve ipek), mim-
kiin mertebe diigme ve dikisli olmamalidir.

Koruyucu giysiler kiyafetlerin altina-icine yerlestirilmelidir.

Gereginden fazla sicak tutacak ve ¢ok siki giysileri tercih etmeyin.
Dikissiz kiyafetler, corap ve camasirlar cilt stirtinmesini azaltir.

Yumusak, kaygan yapidaki kiyafet, battaniye, yastik kilifi ve diger aksesu-
arlar tercih edilmelidir.

Cift katmanl ¢oraplar sayesinde purlzsiiz yumusaklik saglanarak, stirttin-
me nedenli cilt korunur ve hasar gelisimi 6nlenir.

Uzun sapl sag fircalari, dis fircasi tutamaklari, dis macunu sikacagdi, uzun
kollu banyo lif ve stingerleri ve tirnak fircalari 6z bakim ve kisisel hijyen
konusunda yarar saglayacak ek gereclerdir.
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4.  Elkullanimi &
El egzersizi 6rnekleri
Rehabilitasyon kliniginde hastalara en uygun egzersizlere karar verilir. Nasil ve
ne siklikta yapilacadi size ve ¢cocugunuza gosterilir. Egzersizler her giin diizenli
olarak yapilmalidir. Su 4 egzersiz grubu hemen her kelebek hastast icin gereklidir;
1. Basparmak ile isaret parmak arasindaki bosluga germe yapmak.
2. Bilekleri yukari germek.
3. Parmaklar birbiri icine gecirerek parmaklar arasindaki bosluklari germek.
4. Jel yumurta veya esnek top gibi araclarla bazi egzersizleri yapmak.

Elleri kullanmak

EB skarlar, kontraktirler, cilt sertligi ve eldiven deformitesi (psédosindaktili)
nedeniyle, el fonksiyonlarinda azalmaya ve hareket kaybina neden olabilir.
Bu durum hayat kalitesini 6nemli oranda azaltir. Hareket kaybini sinirlamak
ve kas glictini miimkiin oldugunca arttirmak icin rehabilitasyon kliniginde
takipli kalmak énemlidir.

Boylece erken donemde el eklemlerinin tam hareketini ve potansiyel
glictinii devam ettirmek ve el fonksiyonlarini en tst dizeyde korumak igin
ameliyat haricindeki tim metotlar denenir. Gerekli cihazlar, egzersizler ihti-
yaclariniza gore sekillenir.

Oneriler

= Rehabilitasyon kliniginde parmak kontraktirleri ve parmak arasi bosluk-
larin daralmasi veya birbirine stirtinmesi gibi el deformitelerinin gelisi-
mi takip edilir. Takipte parmak aralarindaki mesafelerin 6l¢limu, parmak
uzunluklarinin 6l¢ciim, el eklem hareket acikhigi (EHA) ve el fonksiyonu-
nun degerlendirmesi gibi 6lctimler yapilr.

= Parmak arasi bosluklari korumak icin parmak sargilari, splintler, silikon
parmak kaliplari ve moldlar kullanilir.

El sargilari

= Parmak sargilari parmak aralarinin strtlinmesini azaltir ve parmak araligi
kapanmadan parmaklarin serbest hareketine izin verir.

=  Elsargilama giin boyunca veya uykudayken yapilmalidir.

El splintleri

= Elsplintleri el hareketlerinin kisitlandigr durumlarda kullaniimalidir.

= Splintler yumusak ya da sert malzemelerden, 1smarlama ya da hazir ya-
pilmis da olabilir.
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‘}ﬁ = Splint kullanmaya basladiginiz andan itibaren el terapisi tizerine uzman-

lasmis fizyoterapist, is ugrasi terapisi veya ergoterapistin bulundugu bir

rehabilitasyon ekibince diizenli takip edilmelidir.
= Splintlerin kullanimi zor olabilir. Parmak araliginin siirtinmesini énlemek

icin uygun bir eldiven kullanilabilir.

Bu kitapgikta, el eklemlerinin tam hareketini ve giiciinii stirdiirmenin ve
en iyi duruma getirmenin hedeflendigi cerrahi disi yontemler 6nerilmektedir.
Parmak aralarinda siirtinme ve parmak kontrakttiri nlenemiyorsa rehabili-
tasyon ekibiniz sizi el cerrahisine yonlendirir.

ince motor beceriler, kavrama ve cimdikleme gibi hareketleri yapmamizi
saglayan, birkag farkli el ve parmak hareketini ve bu hareketleri kontrol etmek
icin yapilan koordinasyon hareketlerini icerir.

Karma tam Parmak ucu Yan kavrama
kavrama cimdikleme

5. incelik gerektiren hareketler, ince beceriler

incelik gerektiren hareketler, ince beceriler, cocukken fiziksel, zihinsel, davra-
nissal ve duyusal yonlerden islenerek belirli basamaklar halinde kazanilir. Du-
yularimiz araciligiyla aldigimiz bilgiler islenir ve gtinlik faaliyetlere katilmak
icin kullaninz. EB hastasi bircok cocuk, ellerinde yaralar, kabarciklar ve parmak
hareketlerinin azalmasi nedeniyle bu duyulari islemekte aksakliklar yasar ve
ince motor becerilerde zorluk ceker.

Rehabilitasyon tedavisi ile giinliik hayatta yapilmasi gereken aktivitele-
rin hassasiyeti, dogrulugu, koordinasyonu ve performansi icin ise yarar tutma
ve kavrama saglanmasi hedeflenir. Cocugunuz krese ya da okula gittiginde
tutma becerisini arttiracak gerecler, uyarlamalar, adaptasyonlar tavsiye edilir,
pratiklik saglayabilecek fikirler verilir.

6. Kendikendine beslenme

EB hastasi ¢ocuklar bazen beslenme, yeme ve/veya yutma zorlugu yasarlar.
Bu durum bebeklik déneminde baslayabilir ve kimi zaman 6mir boyu devam
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eder. Rehabilitasyon ekibiniz, sizin icin en iyi beslenme planini koordine et-
meye yardimci olmak icin baska branslardaki doktorlardan ve diyetisyenden
gerektiginde yardim isteyecektir.

Oneriler

Yiyip icmeyi iyilestirmek, arkadas ortamlari gibi sosyal ortamlara katilimi artir-
mak ve yasam kalitesini iyilestirmek amaciyla diizenlenmis-modifiye edilmis
araglarin hangisinin hastalara gerekli oldugunu 6grenmek icin rehabilitasyon
ekibinden yardim istemekten ¢ekinmeyin.

Rehabilitasyon ile;

Cigneme ve yutmayi kolaylastirmak,

Daha rahat ¢igneyip yutma saglanmasi icin alisilagelen yiyeceklerin pure
haline getirilmesi gerekebilir. Bu nedenle farkli doku ve lezzetlere alismak,
Evde veya disarida;

s Cigneme ve yutmaya daha uzun sire ayirmak,

o Isiriklar arasinda bir seyler icerek agzin temiz kalmasini saglamak,

@ Cignenmesi daha kolay yiyecek tiirleri tercih etmek

Beslenme icin 6zel malzeme ve ekipman kullanimi hedeflenir.
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KELEBEK HASTALIGINDA PSIKOSOSYAL DESTEK

Halk arasinda “kelebek hastaligi” olarak bilinen Epidermolizis Billoza (EB), deri-
nin ufak travmalarla bile kolaylikla hasarlanmasi sonucu deride su toplanmasi
ve yaralarin olustugu bir hastaliktir. Hastalik, yasamin ¢ok erken dénemlerinde
ortaya ¢ikabilmesi nedeniyle pek cok psikolojik ve sosyal probleme neden olur.

EB’DE ORTAYA GIKAN PSIKOLOJIK ZORLUKLAR

EB'de yaralarin bakimi, strekli tedavi gerektirmesi, bozulan fiziksel gorint,
psikolojik bir yiikii de beraberinde getirir. Bozulan fiziksel gortinime bagl
olarak kisi kendini begenmeyebilir, 6zgliveni azalabilir. Bu nedenle hastanin
sosyal yasantisi ve yasam kalitesi de etkilenir. Hasta, diger insanlarin kendisin-
den igrenecedi, hijyeniyle ilgili yorum yapacagi gibi kaygilarla havuz gibi or-
tak kullanim alanlarini kullanmaktan kaginir. Bu durumda EB hastasinin sosyal
hayati kisitlanir ve pek cok aktivite terkedilir. Hasta sosyal yasantisini diledigi
gibi sekillendirmekte gticlik ceker. EB'nin fiziksel belirtileri de (kasinti, agr ve
batma gibi) sosyal aktivitelerdeki kisitlamalari daha da arttirabilir.

Evlilikte Yasanan Zorluklar

Eslerden birinin EB tanisi varsa ve diger esin bu konuda yeterli destegi yoksa,
hastaliga bagli stres artar ve esler arasinda ¢atismaya ve iliskide bozulmaya
neden olur. Bunun sonucu olarak da evlilik uyumu, cinsel yakinlik ve duygusal
baglanma olumsuz olarak etkilenir.
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Cocuk ve Ergen Hastalarin Yasadigi Psikolojik Zorluklar

EB'nin yasamin erken dénemlerinde ortaya ¢ikmasi, cocuk ve ergenin akran-
lart ile olan iliskisinde problemlere neden olabilir. Hasta kendini digerlerinden
farkl hissederek icine kapanabilir. Hastaliga bagl olarak yasadigr agri ve aci-
nin yaninda yaralarin bakimi da cocugun ve/veya ergenin pek cok aktivitesini
kisitlayabilir. Bu 6fke, utang, bikkinlik duygularini ortaya cikarabilir. Akranlari
tarafindan alay edilmeye ve zorbaliga maruz kalabilirler.

Ebeveynlerin Yasadigi Psikolojik Zorluklar

EB hastasi bir cocuk sahibi olmak ailelerin emzirme, kucaga alma, bakim ver-
me gibi bazi davraniglarini kisitlayabilir. Her ne kadar bu kisitlama EB'nin sid-
detine gore farklilik gosterse de ebeveynlerde hayal kirikligina neden olur. Bu
asamada aile, hem hastaligi tanimak hem de cocuga uygun sekilde bakabil-
mek icin ¢aba sarf etmek zorunda kalir. Hastaligin yasam boyu devam edecek
olmasi ailenin caresiz hissetmesine neden olabilir. Yasanan bu zorluk ¢cocuk ve
ebeveyn arasinda kurulacak baglanma ve bakim iliskisini de olumsuz olarak
etkiler. Ebeveynler hastaligi kabullenmekte zorluk yasadiginda, durumu inkar
ederek ¢ocuklarina tamamen saglikl bir cocukmus gibi davranabilirler ya da
tam tersi, tamamen hastaliga odaklanarak asiri korumaci ve kisitlayici bir tu-
tum gelistirebilirler.

Surekli alinmasi gereken saglik hizmeti ve saglik durumunda beklenme-
yen degisiklikler aile diizenini blyik 6lctide etkileyebilmektedir. Yasam tarzin-
da olan bu degisiklikler tiim aile bireylerinin psikososyal sagligini da olumsuz
etkileyebilmektedir.

GRUPLARA OZEL ONERILER

Kelebek hastasi Yenidoganin Ebeveyni Olmak

Her ebeveyn saglikli bir bebege sahip olmanin beklentisi ve hayalini kurar. Dola-
yistyla hasta bir cocuga sahip olmak 6ncelikle buytik bir hayal kirikligina neden
olabilir. Yasanan hayal kirikligina, buyik bir Giziintt, 6fke ve sucluluk gibi duy-
gular eslik edebilir. Tim travmatik durumlarda oldugu gibi cocugunun hasta
oldugunu 6grenen ebeveynler de bu duruma baslangicta sok olma, inanmama,
inkar ve daha sonra da, 6fke, depresyon ve sonunda durumu kabullendikleri
karmasik ve stiregen bir tepki verebilirler. Yasanabilecek duygusal zorluklari fark
etmek ve yonetmek icin ne kadar erken yardim alinirsa bas etmek o kadar ko-
laylasir. Ayrica EB tanili bebegin ebeveynlerinin tedavi ekibi ile yakin iliski icinde
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dugu kaynaklardan degil de tibbi kaynaklardan 6grenmesi gereksiz endiseleri
onler. Ebeveynlerin tibbi ekibin yaninda kendilerine yardimci olabilecek kisilerle
(anne, baba, kardes, arkadas gibi) bir sosyal ag olusturmalari dinlenmelerini ve
kendilerini glivende hissetmelerini saglayabilir.

Bebekle Bag Kurmak

Bakim veren ve bebek arasindaki ilk bag dokunsal temaslarla kurulur. Dokun-
sal temasler bebegin gelecekteki pek cok iliskisi icin de temel olusturur. Ancak
EB tanili bir bebek de bu dokunsal temaslar sekteye ugrayabilir. Bebegi daha
dikkatli tutmak, tutarken battaniye gibi araclar kullanmak gerekebilir. Bu gibi
gereksinimler bazen bakim verenin fiziksel temasi tamamen kesmesine ne-
den olabilir. Bunun olmamasi icin mutlaka tibbi ekipten bu konuyla ilgili bilgi
edinilmelidir. imkan varsa, benzer durumu yasayan ebeveynlerle iletisime ge-
cerek onlarin deneyimlerinden de yararlanilabilir.

EB TANILI COCUK OLMAK

Okul Oncesi Donem

Bu donem cocugun daha oturma, emekleme, yiiriime gibi motor faaliyetlerle
bagimsizliklarini kazanmaya calistiklari ve cevrelerini kesfettikleri donemdir.
Bu donemde ortaya ¢ikabilecek diisme, carpma, stirttinme gibi durumlar EB'yi
olumsuz etkileyebilir. Bu durumlarin nasil yonetilecegi ve ne gibi 6nlemler ali-
nabilecegi konusunda mutlaka tedavi ekibinden bilgi alinmalidir. Bu cocugun
fiziksel, sosyal ve duygusal gelisiminin en az dlizeyde etkilenmesini saglar.

Okul Donemi

Okul dénemi gelindiginde cocugun hayatina bakim verenler ve tedavi ekibi-
nin yaninda 6gretmenler ve arkadaslar da dahil olur. Ebeveynler bu donemde
cocuklarinin hastaliklari nedeniyle zorbaliga ugramasindan ve beden egitimi
gibi faaliyetlerden mahrum kalmasindan dolayi kaygilanabilirler. Bu durumda,
cocuk okula baslamadan 6gretmenlerinin ve ilgili kisilerin cocugun hastahg:
ile ilgili bilgilendirilmesi cok 6nemlidir. Okulda ortaya cikabilecek ya da oku-
la devamliligi aksatabilecek durumlar acik yiireklilikle paylasilmalidir. Ogret-
menleri ile konusmanin yaninda ¢ocuk da bu ortama hazirlanmaldir. Cocuk
derisi hakkinda gelebilecek sorulara hazir hale getirilmelidir. Ornegin derisinin
daha hassas oldugunu anlatmasi gibi. Cocuga okulda yasayabilecegi zorluk-
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de vurgulanmalidir. Béylece ¢ocuk, kendine daha 6zgtivenli hale gelebilir ve
daha doyumlu sosyal iliskiler kurabilir.

Cocuga EB Nasil Anlatilir?

EB tanili cocuga sahip olmak genellikle asiri korumacihgr da beraberinde
getirir. Cocugun okula baslayacak olmasi 6ncelikle ebeveynlerde korku ve
panige neden olur. Bu nedenle ¢ocuga EB'yi anlatmadan once ebeveynle-
rin kendi kaygilarini kontrol etmeleri gerekir. Cocugun yasina uygun olarak
yasayabilecegi zorluklar onunla dirist, anlayabilecegi bir dille ancak fela-
ketlestirme yapmadan ve ¢cocugu korkutmadan paylasiimalidir. Okul déne-
minde de tedavisinin ve hastane randevularinin devam edecegi konusunda
cocuk bilgilendirilmelidir. Cocuga hastaligini baskalarina anlatabilecegi ba-
sit arglimanlar 6gretilmelidir (‘derim hassas, bulasici degil’ gibi). Cocugun
yasi buyldiikce kullandigi ilaglar, hastaligin tipi ve seviyesi hakkindaki bil-
giler de paylasilabilir.

ERGENLIK DONEMINDE EB

Ergenlik beden imajinin ve sosyal iliskilerin cok 6nem kazandigi bir dénemdir.
Bu nedenle bu yasta ¢ocuklar derilerinin goriinimiine daha hassas olabilirler.
Bir takim fiziksel sinirlamalar akranlarinin yaptigi her faaliyete bu ¢ocuklarin
katilmasini engelleyebilir. Bu durumda ¢ocugun iyi oldugu hobi alanlari mut-
laka 6n plana cikariimalidir. Bu hobi alanlari araciligiyla sosyal bir ag kurmasi
desteklenmelidir. Yapabilecegi her bagimsiz davranis desteklenmelidir. Oz-
gliveninin gelismesi ve kendi hayatinin kontrollni eline alabilmesi icin bu
donemde tedavi ekibiyle kendisinin konusmasi saglanabilir. Randevularini
takip etmesi istenebilir. Viicudundaki olumlu yonler (boyunun uzun olmasi,
g0z rengi, sa¢ rengi gibi) 6n plana cikarilarak beden imajinin ¢ok olumsuz al-
gilanmasi bir 6l¢tide engellenebilir.

EB TANILI KARDES OLMAK

EB tanisi almak bir cocuk icin genellikle beraberinde korumaci veya bazen ¢o-
cugu kisitlayici bir tutumu da beraberinde getirir. Evde kardes varsa her iki ¢o-
cuk da bu durumu farkli duygularla yasayabilir. Kardes kendisiyle yeteri kadar
ilgilenilmedigini, yeteri kadar degerli olmadigini hissedebilir. EB tanili cocuk
ise, kendini daha yetersiz ve caresiz hissedebilir. Her iki durumda da kardesler
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"' 4‘ birbirine kiskanclik, 6fke gibi duygular gelistirebilirler. Bunu 6nleyebilmek icin
kardeslerle yaslarina uygun olarak EB hakkinda konusmak énemlidir. Yine ko-
sullari objektif degerlendirmek, kardesler arasi adaleti bozmamak, kardeslerin
birbirlerini anlamalarini ve paylasimlarini arttirir.

YASANAN PSIKOLOJIK ZORLUK NASIL ANLASILIR?

Diinya Saglik Orgiitii “saglik” kavramini séyle tanimlanmistir: “Saghk, sadece
hastalik ve sakatligin olmayisi degil, bedence, ruhca ve sosyal yonden tam iyi-
lik halidir” Bu tanima goére bedendeki bir bozulma diger alanlari da etkiler. Do-
layistyla EB'de de tam iyilik hali bedensel, psikolojik ve sosyal iyiligin buttnlik
icinde olmasi halidir.

Hasta veya yakinlari yasadiklari zorluga bagli olarak psikolojik ve sosyo-
lojik problemlerle karsilagirlar. is, aile, arkadas ve diger sosyal iligkilerinde ice
kapanma, catisma gibi sorunlar ortaya cikabilir. Gerginlik, tizgUnlik, yorgun-
luk hissedilebilir. Evden ¢cikmak istememe, hayatin yasamaya degmedigi veya
herkese yiik olma hissi ve 6Ime istegi gibi diislinceler ortaya ¢ikabilir. Yasanan
zorluklari bagli olarak hastalar ve yakinlari uyku bozukluklari, depresyon, kay-
g1, sosyal ice cekilme gibi psikiyatrik sorunlar yasayabilirler.

NE ZAMAN VE NASIL YARDIM ALINMALI?

EB tedavisi, saglik ekibi ile uzun strecek yakin bir iliskiyi gerektirir. Bu nedenle,
tedavi ekibine ihtiyac aninda ulasilabilecegini bilmek, hasta ve yakinlarinda
gliven duygusu olusturur. Bu giiven duygusu olmadiginda aile ve hasta, teda-
vi ekibinden uzaklasacagi kaygisiyla is, okul degistirme, tatil yapma gibi plan-
larini erteleyebilir. Bu durumda hasta ve ailesinin hayatinin kisitlanmamasi
icin gidilecek yerdeki tedavi ekibi hakkinda bilgi sahibi olmak aile ve hastanin
yasamlarini daha esnek planlamalarina yardimci olabilir, yasam icin plan yap-
malarini kolaylastirabilir.

Hastalarin ve ailelerin benzer sorunlari olan kisiler veya akran gruplari ile
iletisime gegmesi, yalnizlik ve farkl olma duygulari ile bas etmelerinde yar-
dimcar olabilir. Bunun icin ilgili derneklerle ve profesyonellerle iletisim kurmak
onemlidir.

Hastaligin kronik olmasi, yarattigi estetik sorunlar ve yorucu tedavi su-
reci zaman zaman mucadeleyi zorlastirabilir. Bu durumda umutsuzluk, 6fke,
bikkinlk gibi duygular ortaya cikabilir. Bu durumu tedavi ekibiyle paylasmak
tedavinin basarisi icin 6nemlidir. Bu asamada alinacak psikolojik destek mu-
cadeleyi kolaylastirir. Tedavi ekibi veya dernekler aragligiyla ya da bireysel im-
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kanlarla ulasilabilecek psikolog/psikiyatr bu zorlu donemde hayata tutunmak,
hastalikla bas etmek icin cok 6nemli bir destek saglar. Ayrica alinan psikolojik
destek yasanan zorluklarla bas etme becerilerinin gelismesine ve gliclenme-
sine katkida bulunur. Aile bireyleri arasinda hastaliga bagli olarak ortaya c¢i-
kabilecek catismalar ve zorlanmalarla basa cikilmasinda yardimci olur. Alinan
psikolojik destek hem ailenin hem de hastanin yasam kalitesini artirabilir.
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Agn, 19-21, 24,38, 44, 52, 56, 58, 61-62, 97-101,
107-108, 110, 114-117, 124-125, 127,
129-135,155-156, 161

Agrinin degerlendirilmesi, 130, 161

Agrinin engellenmesi icin genel dneriler, 132

Agrinin kaynaklari, 130, 161

Agrinin yonetimi, 50, 134, 161

Aile agac, 14, 161

Aktinik keratoz, 77, 161

alfa-6-beta-4 integrinler, 84, 161

Ameliyat, 24, 39, 59-62, 66, 152, 161

Ameliyat sonrasi bakim, 62, 161

Anestezi, 39, 59-63, 106, 161

Astigmat, 25, 161

Ates dl¢imi, 62, 161

B

Balon dilatasyon, 20, 161

Banyo, 65, 109-110, 112, 117, 121,125,129, 133,
135,137, 149-151, 161

Banyo ve dus;, 151, 161

Bart Sendromu, 75, 86-87, 161

Bebegi tutma, 115

Bebegin beslenmesi, 16, 161

Bebek bezi tercih, 115,161

Bebekle bag kurmak, 157, 161

Benler, 68, 161

Beslenme ve biiyiime/gelisme yonetimi, 52

Beslenme ve gelisme geriligi, 50, 123, 161

Beslenmenin zorluklan, 51, 161

Bez bdlgesi bakimi, 126, 161

Bez bdlgesi temizligi, 115, 161

C
Cigneme ve yutma, 101, 161

D
D vitamini, 43-45, 53,99, 133, 161
D vitamini eksikligi, 43, 161

DiziN

Dahiliye Uzmanlan, 97, 161

DEBRA, 3-8, 18, 26, 29, 49, 58, 73-74, 96, 112,
136,154,161

DebRA Meksika, 6, 161

DebRAnin Amaclari;, 4, 161

Deri kanseri tedavisi, 66, 161

DEXA taramasl, 96, 161

Dis ciiriigii, 17, 81,111,161

Dis fircalama, 17, 111, 161

Dis hekimi takipleri, 17, 161

Dis macunlari, 17-18, 114, 161

Distrofik EB, 19, 30, 34-35, 42, 55, 89, 98, 100,
103, 140, 143, 145, 161

Distrofik Epidermolizis Biilloza (DEB), 11

Dogum dncesi tani, 14, 56, 161

Dogum oncesi test, 56, 161

Dogum dncesi testler, 128, 161

Dogumu planlamak, 57, 161

Dokunsal temaslar, 157, 161

E

EB evi, 6, 161

EB hastaligi ve agilama, 74, 161

EB simpleks, 19, 52, 55-56, 122, 141-142, 161
EB tanili qocuk olmak, 157

EB tanili kardeg olmak, 158

EB testi, 128, 161

EB tipleri ve tirak tutulumu, 141, 161
Ekokardiyogram, 96, 100, 161

Ektodermal displazi-deri frajilite sendromu, 79
Ektropiyon, 24, 161

El egzersizi, 152, 161

El kullanimi, 152, 161

El'sargilari, 152, 161

El splintleri, 152, 161

El ve parmak, 126, 153, 161

Eldivenler, 57, 114-115, 138, 161

Elektrikli dis fircalar, 17, 161

Elleri kullanmak, 152, 161
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Emzikler, 16, 124, 161-162 ilave giinlik yasam aktiviteleri, 150, 162

al

Emzirme, 114

Emzirme hemsiresi, 124, 161

Enfeksiyon hastaliklar uzmani, 98, 161
Enfeksiyondan korunma, 107, 161
Entropiyon, 24, 161

Epidermolizis biilloza nevus, 68, 161
Epidermolizis Biilloza Simpleks, 10, 68, 79, 95
Epidermolizis biilloza toplulugu, 2, 161
Ergenlik doneminde EB, 158

Evlilikte yasanan zorluklar, 155, 161

F
Fizik tedavi ve rehabilitasyon, 99, 149, 161
FLACC® dlcegi, 131,161

G

Gastroenteroloji uzman, 98, 161
Gastrostomi, 20-21, 32, 54,98, 101, 161
Gebelik doneminde bakim, 56, 161
Gebelik ve dogum, 55, 161

Genetik Danisma, 13-14, 100, 161
Genetik Hastalik, 12, 161

Genetik Test, 14, 128, 161

Genetik testler, 14, 94, 100, 161
Giyinme, 125, 149-151, 161
Goriintiileme, 29, 32, 56, 65, 95-96, 161
G0z Hastaliklari Uzmant, 98, 161

Gozler, 60, 81,124,161

Gozliik, 25,41, 98,161

Giinliik bakim, 109, 161

Giinliik yasam aktiviteleri, 10, 150, 161-162

H

Habermann biberonu, 114

Hasta takibi, 7, 95, 161

Hijyen, 72,107-109, 114, 151,161
Hipermetropi, 25, 161

i
idrar tahlili:, 57, 162

162

ILNEB sendromu, 91, 162
immunfloresan haritalama yontemi, 95
inkiibator, 124, 161

J

Jonksiyonel EB, 19, 34-35, 56, 75, 83-84, 103,
127,141-142,162

Jonksiyonel Epidermolizis Biilloza (JEB), 10

K

Kabarciklara yaklasim:, 115, 162

Kabizlik, 19, 21, 51, 53, 56, 62, 101, 125, 130,
133,162

Kalori hesabi, 52, 162

Kalsiyum takviyesi, 45-46, 162

Kan (Hematolojik) sorunlar, 47

Kanser, 20, 64-66, 77,101, 162

Kansizlik, 10, 31-32, 42,47, 49, 82, 162

Kardiyoloji uzmani, 100, 162

Kasinti, 10,79, 97,100, 113, 124, 129, 133,135,
155,162

Kasintinin engellenmesi, 135, 162

Katater, 123, 126, 162

Kelebek Cocuklar, 6, 161

Kelebek hastalig, 1-2, 4, 6, 8-10, 12-14, 16, 18,
20,22, 24,26-28, 30, 32, 34, 36-38, 40, 42,
44, 46,48, 50,52, 54, 56, 58-60, 62, 64-66,
68-70,72,74,76,78, 80, 82, 84, 86-90, 92,
94,96, 98,100, 102, 104, 106, 108, 110,
112,114,116, 118,120, 122, 124,126-128,
130,132, 134, 136, 138, 140, 142, 144, 146,
148, 150, 152, 154-156, 158, 160, 162

Kelebek Hastaliginda Kalitim, 12, 162

Kemik kaybini 6nleyici tedbirler, 45, 162

Kemik problemleri;, 42, 162

Kemik rontgenleri, 96, 162

Kemik sagligi, 42-43, 45-46, 133,162

Kemik sagliginin takibi, 44, 162

Kendi kendine beslenme, 153, 162
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Kindler Sendromu, 11,19, 30, 75-77, 86, 95, 110,
141,162

Kirma kusurlari, 25,79, 162

Kirpik enfeksiyonlar, 23, 162

Klorheksidin, 18, 116, 121, 125, 162

Korneal erozyonlar, 24

Korneal pannus, 25

Kulak Burun Bogaz Hastaliklari Uzmani, 98

Kuvoz, 124, 162

L
Laringo-Oniko-Kutandz Sendrom, 75

M

McGrath, 75,79-80, 128, 162
Meme bas kalkanlari, 58, 162
Mine kusuru, 17, 162

Mineral ve vitamin, 53, 162
Mutasyon, 12-13, 162

N

Nadir hastalik, 1, 19, 162

NEBDIKS, 88, 162

Nefropati-Epidermolizis biilloza-duyusal isitme
kaybi Sendromu, 88

Normal dogum, 57,162

Noroloji Uzmani, 99, 162

(o]

Ortopedi, 99, 162

Otozomal dominant kalitim, 13, 162
Otozomal resesif kalitim, 12-14, 162
Oyuncaklar, 114-115, 162

(Ozel emzikler, 124, 162

P
Pansuman, 57, 60-61, 87,101,109, 113, 115-
118,125, 129,133,135, 138, 162

Pediyatristler, 97, 162

Phyllis Hilton, 3, 162

Pilorik atrezili jonksiyonel EB, 84, 162
Plastik cerrahi, 99, 162

Poikiloderma, 11, 161
Psikolojik zorluklar, 156, 162
Psikososyal destek, 2, 100, 162

R

Reflii, 20-21, 51, 62, 101, 130, 162

Rehabilitasyon, 61,99, 101, 149-150, 152-154,
161-162

Rehabilitasyon kliniginde, 149-150, 152, 162

Renal ultrason, 96, 162

Rutin idrar testi, 96, 162

S-$

Sabitleyiciler, 126, 162

Shabbir sendromu, 81, 161

Sezaryen, 57-58, 162

Silikon yara ortiileri, 116, 162

Sindirim Sistemi Tutulumu, 19, 98, 162
Sonda, 109, 126, 162

Sasilik, 25,162

T
Temizlik, 107-109, 116, 150, 162
Tetkikler ve sikliklart:, 95, 162
Tibbi Genetik poliklinigi, 14
Tirnak dedisiklikleri, 140, 162
Tiip, 60, 126, 162

Turnike, 61, 162

Tuvalet hijyeni, 151, 162

u-U
Ultrason, 29, 56, 96, 162
Uroloji Uzman, 99, 162

Y

Yara bakimi, 50, 62, 80, 123, 127, 130, 139, 162
Yass hiicreli kanserler, 65, 162

Yemek borusu darliklan, 20-21, 42, 53, 130, 162
Yenidogan kelebek hastalarda beslenme, 124
Yikanma, 109-110, 117, 125, 162

Yumusak biberon, 114, 162

Yutma giicliigii, 20, 38, 99, 162
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