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Tama opas on tarkoitettu tietolahteeksi epidermolysis bullosa
(EB)-salraudesta. OpEaan painopiste on laaketieteellisen ég
hoidollisen tiedon esittelyssa. Taman lisaksi on tarkeaa, etta
epidermolysis bullosaa sairastava ja hanen laheisensa saavat
riittavasti tukea sairauden ja elaman eri vaiheissa. Tata tukea
tarjoavat eri alojen asiantuntijoiden lisaksi potilasyhdistyksen
toiminta, jossa paasee jakamaan kokemuksia ja etsimaan itsel-
le sopivia ratkaisuja arjen tilanteisiin.

OSA |

Mita epidermolysis bullosa tarkoittaa?

Epidermolysis bullosa (EB) on yleisnimitys joukolle perinndllisia ja syn-
nynnaisia ihon ja limakalvojen rakkulasairauksia. Epidermolysis tar-
koittaa, etta ihon pinnallisin kerros on synnynnaisesti niin hauras, etta
se ikaan kuin liukenee irti siihen sattuneen kolhaisun vaikutuksesta.
Bullosa-sana tarkoittaa suomeksi rakkulainen, rakkuloita aiheuttava.
Epidermolysis bullosa (EB) on harvinainen sairaus, jota Suomessa ar-
vioidaan olevan noin 200 tapausta. EB:n vaikeimpia muotoja sairasta-
via lapsia syntyy vuosittain arviolta kaksi.
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Kuva 1: lhon rakenne




Iho muodostuu kahdesta kerroksesta: pinnallisesta, tavallisesti 0,02-
1,00 mm:n paksuisesta epidermiksesta eli orvaskedesta ja syvem-
masta, n. 2 mm:n paksuisesta dermiksesta eli verinahasta (kuvat 1
ja 2). Epidermiksen ja sidekudoksesta muodostuneen dermiksen erot-
taa toisistaan tyvikalvovydhyke. Dermiksen alla on rasvakerros, joka
liittaa ihon sen alla oleviin tukirakenteisiin. Epidermis koostuu suurim-
maksi osaksi keratinosyyteiksi nimitetyista soluista. Keratinosyyttien
alimman eli tyvisolukerroksen solut jakaantuvat jatkuvasti ja kulkeu-
tuvat epidermiksen tyvikerroksesta ihon pinnalle. Nain epidermis uu-
siutuu koko ajan. Keratinosyytit tuottavat epidermiksen pintaan ns.
sarveiskerroksen, joka suojaa ihoa ja elimistoa erilaisilta ulkoisilta te-
kijoilta. Epidermiksen ja dermiksen valisen tyvikalvovyéhykkeen teh-
tavana on pitaa keratinosyytit kiinni dermiksessa (Kuva 2).
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Kuva 2: Ihon tyvikalvovydhykkeen rakenne ja missa EB:n paamuodot syntyvat

Tietyissa EB:n alamuodoissa vika on joko keratinosyyttien sisaisten
tonofilamenttien (EBS) muodostumisessa (Kuva 1) tai hemidesmoso-
mien tai tyvikalvovyéhykkeen (EBJ) (Kuva 2) tai dermiksen ankkurifib-
rillien (EBD) koostumuksessa.

Sairauden toteaminen

Kun EB todetaan, pyritaan selvittamaan sen tarkka alalaji, joita tun-
netaan parikymmenta. Tarkka diagnoosi tarvitaan, jotta voidaan kes-
kustella taudin kulusta, ennusteesta, periytyvyydesta, perhesuun-
nittelusta ja perinndllisyysneuvonnasta. lho-oireet, taudinkulku seka
sukuselvitys ovat tarkeita seikkoja taudin maaritysta tehtdessa. Lisak-
si tarvitaan ihon koepalasta tehtava immunofluoresenssi-tutkimus.
Useinsaatetaan ottaa myo6s verinayte, josta tehdaan geenitutkimuksia.




Diagnoosia varten vaadittavat naytteet otetaan keskussairaaloiden tai
yliopistollisten sairaaloiden ihotautien tai perinndllisyyslaaketieteen
poliklinikoilla. Tutkittava voi kokea, ettd geenitutkimuksesta ei ole
hanelle valitontd hoidollista hydtya, mutta sairauden tunnistamisen,
perinnéllisyysneuvonnan ja tieteellisen perustutkimuksen kannalta
ne ovat tarkeitd. Onnistuneiden naytteiden saaminen voi olla vaikeaa
hauraan ihon takia. Naytteita voidaankin joutua ottamaan moneen ker-
taan. Naytteet [dhetetaan tutkittaviksi ulkomaisiin tutkimuskeskuksiin,
joissa tutkitaan vuosittain suuri maara EB:ta sairastavien naytteita.

Epidermolysis bullosan eri muodot ja niiden
periytyminen

Epidermolysis bullosa -tautiryhmassa voidaan erottaa kolme paamuo-
toa (Kuva 2), joissa kaikissa esiintyy lisdksi poikkeavia alamuotoja.
Niita tunnetaan yli kaksikymmenta.

EB:n kolme paamuotoa ovat (Kuva 2)

1. Epidermolysis bullosa simplex (EBS), jossa rakkulanmuodostus ta-
pahtuu orvaskeden sisalla. Epidermikseen syntyy rakkula, jonne ker-
tyy nestetta.

2. Junktionaalinen epidermolysis bullosa (EBJ) eli tyvikalvovydhykkeen
rakkula, jossa orvaskeden ja verinahan valinen raja-alue rikkoutuu.
Nestetta kertyy silloin epidermiksen alle, jonne rakkula muodostuu.

3. Dystrofinen epidermolysis bullosa (EBD) eli arpeuttava EB, jossa
vaurio ja siita aiheutuva rakkula ovat dermiksen ylaosassa.

Epidermolysis bullosa simplex (EBS)

Yleisin EB:n tautimuodoista on epidermolysis bullosa simplex (EBS).
EBS:11a on eniten erityyppisia alamuotoja. Paria harvinaista poikkeus-
ta lukuunottamatta kaikki EBS:n tautimuodot periytyvat vallitsevasti
eli dominantisti (Kuva 3). EBS:ssa tarkea rakenne ovat keratinosyyt-
tien sisalla olevat keratiinisaikeista muodostuvat ns. tonofilamentit.
Tonofilamentit ovat oleellinen osa solun tukirankaa. EBS:ssa viallinen
perintotekija on yleensa keratiinityyppia 5 tai 14 koodaava perintote-
kija eli geeni (Kuva 2).

Kun tukirangan tonofilamenttien muodostumisohjeessa eli geenissa
on virhe, syntyy epanormaaleja keratiinisaikeita, jolloin solu ei kes-
ta normaalisti toytaisyja vaan hajoaa. Tilalle vuotaa kudosnestetta
ja ndin syntyy rakkula. Myos sellaisia harvinaisia EBS-muotoja tun-
netaan, joissa viallinen geeni koodittaa plektiini- tai a6B4-integriini-
proteiineja, jotka osallistuvat solun tukirangan ankkuroimiseen solun
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ulkokalvolle ja edelleen tyvikalvoon (Kuva 2). Kuvasta yksi nakyy epi-
dermiksen solujen rakenne.

EBS voi esiintya keholla paikallisesti, jolloin rakkuloita on esimerkiksi
vain kasissa ja jaloissa tai sitten yleisesti kaikkialla ihossa. Tavallisesti
rakkula-alueet paranevat jalkia jattamatta, mutta ei valttamatta kai-
kissa EBS:n muodoissa. EBS:n joissakin muodoissa limakalvoilla voi
esiintya rakkuloita. Silman sidekalvolla voi esiintya kirvelya ja kuti-
naa, harvemmin rakkuloita.

Junktionaalinen epidermolysis bullosa (EB})

Epidermolysis bullosa junctionalis (EB]J) eli junktionaalinen EB on Suo-
messa erittain harvinainen. Rakkulan synnyn syyna voi olla orvaske-
den ja verinahan raja-alueen eraan tarkean sidosaineen, laminiini-5:n
tuotantoa saatelevan perintdtekijan virhe. Muitakin geenivirheita on
todettu (kollageeni XVII, a6B4-integriini) (Kuva 2).

Junktionaalista EB:ta sairastavilla iho on erittain herkasti vaurioituva.
Rakkuloita esiintyy jo EB:ta sairastavan lapsen syntyessa ja niita muo-
dostuu ilman hankausta kehon kaikkiin osiin. Vaikka junktionaalisen
EB:n rakkulat eivat parantuessaan jata jalkeensa arpia, iho ohenee
ja kiristyy. Lievimmat muodot eivat aseta suuria rajoituksia taysipai-
noiselle elamalle. Toisaalta pienilla lapsilla laaja-alainen EBJ voi olla
vaarallinen nestehukan vuoksi. Rakkuloita voi muodostua myos ruo-
katorveen, henkitorveen ja suolistoon. Myds hiustenlaht6a, kynsi- ja
hammasmuutoksia voi esiintya. Junktionaaliset alamuodot voivat olla
E/aikeim)pia EB:n muodoista. EBJ periytyy peittyvasti eli resessiivisesti
Kuva 4).

Dystrofinen epidermolysis bullosa (EBD)

Epidermolysis bullosa dystrophica (EBD), dystrofinen EB eli arpeut-
tava EB johtuu orvaskeden alla olevien ankkurisaikeiden rakenne-
valkuaisaineen eli kollageeni VIIl:n muodostumisvirheesta. Verinahan
ankkurisaikeiksi kutsuttu kollageeni sitoo epidermiksen orvasketeen
(Kuva 2). Arpeuttavasta EB:sta tunnetaan lieva, vallitsevasti eli domi-
nantisti periytyva muoto ja vaikea, peittyvasti eli resessiivisesti periy-
tyva muoto. Peittyvasti periytyva muoto on Suomessa harvinaisempi.
EBD:n erilaisia muunnelmia ovat taipeisiin rakkulaa muodostava EBD
tai saarien etupinnoille keskittynyt EBD.

Kaikille dystrofisille EB-muodoille on yhteista rakkulajalkien arpeutu-
minen, joka johtuu sidekudoksen ja tyvikalvon vaurioitumisesta. EBD:
Ile on tyypillistd kynsien vaurioituminen tai niiden haviaminen koko-
naan. Silmamuutokset liittyvat tahankin muotoon. EBD:ssa rakkuloita
ja arpia esiintyy myds limakalvoilla ja niitd voi syntya ruokatorveen.
Arpeutumisesta on usein seurauksena ruokatorven ahtautuminen,
joka voi vaikeuttaa kiinteiden ruokien syémista. Huonosti sujuva ruo-
kailu ja limakalvovauriot voivat aiheuttaa anemiaa, painonnousu voi
hidastua ja lapsilla kehitys saattaa hairiintya. Ravitsemuksen suunnit-
telu on dystrofista EB:ta sairastavalle tarkeaa.



EB:n periytyminen

Kaikki EB:n muodot ovat perinndéllisia, mutta periytymistavat vaihte-
levat eri EB:n muodoissa. EB simplex periytyy paria harvinaista poik-
keusta lukuun ottamatta vallitsevasti eli dominantisti (Kuva 3). Jos
toisella vanhemmalla on vallitsevasti periytyva EB, on perheen pojilla
ja tyttarilla yhtaldinen 50% riski peria viallinen geeni. Vallitsevasti pe-
riytyva EB voi saada alkunsa myds ns. uudesta mutaatiosta, joka on
syntynyt jommalta kummalta vanhemmalta tulleessa sukusolussa tai
harvinaisissa tapauksissa sairastuneen henkilon sikiénkehityksen ai-
kana. Tama muutos voi periytya myos sairastuneen lapselle.

Dystrofista EB:ta on olemassa suhteellisen lieva vallitsevasti periyty-
va muoto seka vaikea, peittyvasti periytyva muoto.

SAIRAS, TERVE,
gﬁﬁ?’&%”éééﬁ“ GEENIN KANTAJA EI-KANTAJA

VANHEMMAT
SUKUSOLUT
LAPSET

TERVEITA, SAIRAITA,

EI-KANTAJIA GEENIN KANTAJIA

Kuva 3



Jokaista ominaisuuttaan kohti ihmisella on kaksi perintotekijaa eli
geenia, joista han on perinyt toisen isaltdaan ja toisen aidiltdan. Kun
sairaus periytyy vallitsevasti, tauti ilmenee, kun toinen tautia aiheut-
tavista perintotekijoista on virheellinen (Kuva 3). Talléin sairastunut
on tavallisesti perinyt tautigeenin toiselta vanhemmistaan, joka on
itsekin sairas.

Sairauden periytyessa peittyvasti molemmissa perintétekijoissa tay-
tyy olla virhe, jotta sairastuminen on mahdollista. Vanhemmat ovat
terveita, koska heilld kummallakin on vain yksi virheellinen perintéte-
kija. Sairas lapsi on sattunut perimaan virheellisen geenin molemmil-
ta vanhemmiltaan (Kuva 4).

CRONOSOM 055 TERVE,SAIRAAN TERVE,SAIRAAN

SAIRAS GEENI GEENIN KANTAJA,NAINEN GEENIN KANTAJA MIES
VANHEMMAT
SUKUSOLUT
LAPSET

TERVE, TERVEITA, SAIRAS,
EI-KANTAJA GEENIN KANTAJIA GEENIN KANTAJA
Kuva 4



Sairauksien periytyminen ei ole yksiselitteista, ja periytyminen voi olla
vaikea ymmartaa. Jotta virheellisilta tulkinnoilta valtyttaisiin, perheen
tai sairastavan tulisi hakeutua perinndllisyysneuvontaan, jota antavat
yliopistollisten sairaaloiden perinndéllisyyslaaketieteen laakarit seka
Vaestdliiton ja Folkhalsanin perinndllisyysklinikat. Perinndllisyysasi-
oista voi keskustella myds hoitavan ihotautildakarin kanssa.

EB:n alamuodoista on jo paikannettu kunkin sairauden aiheuttavat
geenit. EB:n ja sen alalajin tunnistaminen perustuu silti edelleen po-
tilaan ja ihokoepalan tarkkaan tutkimiseen. Geenivirheen toteaminen
saattaa kuitenkin joissain perheissa varmistaa taudinmaaritysta ja
tehda mahdolliseksi taudin tutkimisen jo raskausaikana sikidlta. Naita-
kin mahdollisuuksia selvitelldaan perinndllisyysneuvonnan yhteydessa.

Epidermolysis bullosan hoito

Hoidon paaperiaatteet ovat ihon suojaaminen, vammojen ennalta-
ehkaisy ja tulehdusten valttaminen. Hoitoa suunniteltaessa huomioi-
daan EB:n vaikeusaste ja rakkuloiden esiintyminen. Sairauden oireita
voidaan paikallishoidoin helpottaa, mutta parantavaa hoitoa ei tois-
taiseksi ole.

Harvinaisten ihotautien hoito on keskitetty yliopistollisten sairaaloiden
tai keskussairaaloiden ihotautiosastoille ja -poliklinikoille. Hoitavan
laakarin kanssa sovitaan tarvittavista seurantakaynneista. Hoitoon
osallistuvat myods oma terveyskeskuslaakari ja terveydenhoitaja seka
toisinaan hammaslaakari, ravitsemusterapeutti ja fysioterapeutti.

Lapsuus ja nuoruus

Vanhemmat saavat jo synnytyssairaalassa ohjausta lapsensa hoitami-
seen. Ohjeet ovat perhekohtaisia. Lapsen kasvaessa niita arvioidaan
ja muutetaan tarpeiden mukaan.

Lastenneuvola ja koulun alkaessa kouluterveydenhuolto on hyva pitaa
ajan tasalla niista erityistarpeista, joita sairaudesta aiheutuu. Tarvitta-
essa lapselle laaditaan kuntoutussuunnitelma yhdessa vanhempien,
hoitavan laakarin, fysioterapeutin ja kuntoutusohjaajan kanssa. Kun-
toutus- ja hoitosuunnitelman tekoon voivat osallistua myos lastentar-
hanopettaja tai kouluterveydenhoitaja. Suunnitelmaa arvioidaan ja
muutetaan lapsen kasvaessa.

EB:ta sairastavan vauvan iho asettaa erityisia vaatimuksia hoidolle.
Hoitoalustan tulee olla erityisen pehmea. Sen paalla kaytetaan iho-
ystavallista materiaalia kuten silkkiliinaa. Hoitoalustan tai silkkiliinan
avulla vauvaa voidaan myo6s nostella ja siirtaa. Nain vauvan iho valt-
tyy hoitajan sormien painalluksilta. Pienen lapsen vuoteen paadyt
ja reunat pehmustetaan niin, ettei han kolhi itsedan niihin. Lapsi on
hyva totuttaa jo vauvaikaisesta nauttimaan kylpyhetkista, jotka ren-
touttavat ja rauhoittavat. Kun vauva kasvaa, vesivoimistelua ja ve-
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dessa polskimista voi kayttdaa myos liikunnallisten valmiuksien kehit-
tamiseen. Muutaman kuukauden ikaiset vauvatkin osaavat jo raapia
kutisevaa ihoaan.

Rakkuloiden muodostumista voidaan ehkaistd ennalta kayttamalla
vaatetuksessa erilaisia pehmikkeita. Pienten lasten kohdalla loukkaan-
tumiset, kaatumiset ja muut kolhaisut lisdavat suojauksen tarvetta dy-
strofisessa EB:ssa, jossa rakkuloiden arpeutuminen nivelten alueella
saattaa aiheuttaa nivelten liikeratojen jaykkyytta. Lapsen liikkumista
on rohkaistava, silla se kehittaa valmiuksia istumaan opettelussa, ryo-
mimisessa ja kavelyn aloittamisessa. Ensiaskelkenkien tulee olla peh-
meat ja tukea antavat. Jos nivelet jaykistyvat, fysioterapeutti tekee
lapselle yksildllisen harjoitusohjelman. Lapsen kasvu ja kehitys etenee
yksil6llisesti. Hyva hoito tukee EB:ta sairastavan lapsen ja nuoren kehi-
tysta erityisesti murrosikaan kuuluvissa muutoksissa. Hoidon osana on
hyva miettia esimerkiksi koulunkayntiin ja harrastuksiin liittyvia asioita.

lhonhoito

EB:ta sairastavan ihonhoito on yksil6llista. Kun rakkuloita muodostuu
laajoille alueille kehoa, ihon hoito vaatii paivittain runsaasti aikaa. Jot-
ta rakkulainen iho ja haavat eivat tulehtuisi, on ihon hoidossa kiinni-
tettava erityista huomiota puhtauteen. Kadet pestaan hyvin ja tar-
vittavat hoitovalineet varataan valmiiksi esille. Iho pestaan ja kiinni
tarttuneet taitokset suihkutetaan varovasti irti. Rakkulat puhkaistaan
steriililld neulalla ja painellaan pehmealla taitoksella tyhjaksi. Rakku-
lan katto on hyva jattaa paikalleen suojaksi.

Mikali rakkula-alueella on kipua, sitd voidaan lievittaa pitamalla kos-
teaa keittosuolataitosta muutamia minuutteja rakkula-alueen paalla
ennen varsinaisten hoitotoimenpiteiden aloittamista. Tarvittaessa voi-
daan kayttaa puuduttavaa geelid. Ihon infektioiden yhteydessa kyl-
vetyksen antibakteerista tehoa ja pesuvaikutusta voidaan parantaa
lisdaamalla kylpyveteen esimerkiksi 1:10000 laimennettua kaliumper-
manganaattia. Se varjaa veden punertavaksi ja on vaatteita tahraa-
vaa. Jos iho on kuiva, niin peseytymisessa voidaan kayttaa saippuan
asemasta perusvoiteita.

Sidostarpeina kaytetaan vaseliinipohjaisia rasvataitoksia, silikonisi-
doksia, joustavia puuvillasidoksia seka kiinnitykseen putkiharso- ja
verkkosidoksia. Sidosmateriaaleja valittaessa tulee kiinnittdaa huo-
miota siihen, etta ne eivat tartu rakkula-alueeseen kiinni. Sidosten
kiinnittamiseen kaytetaan joustositeita. Ihoa vasten ei kayteta haava-
teippia, koska irrotettaessa se saattaa vahingoittaa ihoa. Sidosten tu-
lee olla tukevia mutta joustavia, jotta ne sallivat normaalit lilkeradat.
Alusasun materiaalin tulee olla pehmea, joustava ja helppo huoltaa.

EB:n dystrofisessa, peittyvasti periytyvassa muodossa on erityista
huomiota kiinnitettava sormien ja varpaiden valien rakkuloiden hoi-
toon. Rakkuloiden uusiutuessa sormet ja varpaat saattavat kasvaa
yhteen rakkuloiden arpeutuessa. Sidottaessa kasien tai jalkaterien
alueen rakkuloita, tulee sormien ja varpaiden valeissa kayttaa esim.
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silikoniverkkosidoksia. Pitkaaikaisiin haavaumiin saattaa joskus liittya
pahanlaatuisen ihomuutoksen riski. Haavaumien paranemista tulee
seurata. Tarvittaessa haavasta otetaan ihokoepala.

Suu- ja hammasoireiden hoito

Epidermolysis bullosaan voi liittya erilaisia suun alueen muutoksia,
joiden laatu ja vaikeusaste vaihtelevat eri EB:n alamuodoissa. Muu-
toksia voivat olla hammaskiilteen kehityshairididen aikaansaama
hampaiden ldiskaisyys, kuoppaisuus ja lohkeamisherkkyys. Rakkuloi-
ta voi olla suun limakalvoilla ja ikenissa. Rakkulointitaipumuksesta voi
seurata myds kielen jaykistyminen, suun pieneneminen ja kielinysty-
jen haviaminen.

EB-simplexia sairastavalla ei yleensa todeta kiilteen kehityshairidita
ja hammashoito voidaan useimmiten toteuttaa ilman erityisjarjes-
telyita. Suun limakalvojen rakkulointitaipumus on vahaista ja vahe-
nee ian myota. Junktionaalisia ja dystrofisia EB:ta sairastavilla kiille
on yleensa epamuodostunutta. Tasta seuraa hampaiden nopea kulu-
minen ja reikiintyminen. Limakalvoille syntyy rakkuloita usein itses-
taan ja etenkin hammashoitotoimenpiteiden yhteydessa. Vaikeimpia
suumuutoksia aiheuttavassa, peittyvasti periytyvassa dystrofisessa
EB:ssa suun normaalien rakenteiden haviaminen asettaa hoidolle eri-
tyisia haasteita.

Suun ja hampaiden hoidon onnistumisen takia EB:ta sairastavat tar-
vitsevat neuvontaa ruokavalion laatimisessa ja laajan, ennaltaehkai-
sevan fluoriohjelman heti ensimmaisten hampaiden puhjettua. EB:ta
sairastavien tulisi muita herkemmin tehda suojaavia muovipinnoittei-
ta ja kruunuja. Suu ja hampaat tulee jo lapsena tarkastaa riittavan
usein, 4-6 kk:n valein. Aterioinnin tulee olla saanndllista. Valipalojen
lukumaarassa on syyta olla tarkka ja valttdaa muulla kuin ksylitolilla tai
sorbitolilla makeutettuja makeisia ja juomia.

Hampaiden harjaamiseen ja hammasvalien puhdistamiseen tulee
kayttaa paljon aikaa. Hyva harja on lyhyt, tuuhea ja pehmea, ja sahko-
hammasharjaakin kannattaa kokeilla. Hammasvalien puhdistamiseen
kdytetaan hammastikkuja ja hammaslankaa, joiden kayttda helpotta-
vat erityiset hammaslangan viejat. Naiden avulla poskien venyttelyn
tarve vahenee. Hammaslaakari maarittelee fluorihoitojen tarpeen.
Fluoripitoisen hammastahnan lisdksi voidaan kayttaa imeskelytablet-
teja, jotka sisaltavat fluoria. Apteekista saa mietoa, fluoripitoista ham-
mastahnaa, joka on kehitetty suun limakalvo-ongelmiin.

EB:ta sairastavien hammashoito erityistarpeineen voidaan pitkalle to-
teuttaa terveyskeskuksissa. Hammashoito voidaan jarjestaa esimer-
kiksi keskussairaaloiden suusairauksien yksikdissa, jos hoidolliset on-
gelmat ovat merkittavia. Hoitotilanteessa hammashoitohenkilékunnan
on kaikin mahdollisin keinoin pyrittava suojaamaan ja varomaan suun
pehmytkudoksia, jotta rakkulamuodostukselta ja arpimuodostukselta
valtyttaisiin. Joissakin tapauksissa on perusteltua kayttaa nukutusta
hammashoidon ajaksi.
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Jalkojen hoito

Jalkojenhoidon tavoitteena on jalkavaivojen ehkaisy ja oireiden mukai-
nen hoito. EB:ta sairastavista osalla jalkojen alueen ongelmat liittyvat
ihon rikkihiertymiseen. Osalla ongelmana on jalkapohjien ja kammen-
ten liikasarveistuminen.

Jalat pestaan paivittdin varvas varpaalta, vesipesu yleensa riittaa.
Happamien pesuliuosten kaytosta voi olla apua. Ne pitavat ihon hap-
pamana ja estavat bakteerien kasvua iholla ja vahentavat hikoilun ha-
Juhaittoja. Jalkojenpesun jalkeen kynnet leikataan hyvilla kynsisaksil-
la tai leikkureilla, jotta kynnet eivat lohkea. Varpaankynnet leikataan
myotaillen varpaanpaan muotoa. Koviksi paksuuntuneiden kynsien
hoidossa voi kdaantya jalkojenhoitajan puoleen. Kuivia ja halkeilevia
kynsia ja kynsinauhoja on rasvattava.

Hautuneiden tai rakkulaisten varpaanvalien ihopinnat voidaan eristaa
toisistaan pehmealla liinakankaalla tai silikoni- tai vaseliinitaitoksella.
Muutoin varpaanvalien ihoa ei rasvata. Jalkapohjissa ja kammenis-
sa iho voi paksuuntua. Liikasarveistuma ei yleensa aiheuta vaivoja,
mutta siihen liittyvat halkeamat voivat olla kipeita. Liikasarveistumia
hoidetaan tehostetulla rasvaamisella. Jalkineita valittaessa tulee kiin-
nittda huomiota niiden istuvuuteen. Paras jalkine on kevyt ja pehmea,
jalkaa tukeva seka helposti jalkaan laitettava.

Epidermolysis bullosa ja ravitsemus

EB:ta sairastaville hyva ravitsemus on erityisen tarkea, silla tietyissa
EB:n muodoissa vain erityiskeinoin taataan normaali kasvu ja kehitys.
Hyva ravitsemustila edistaa haavojen paranemista, eika rikkoutunut
iho tulehdu helposti. Sopivalla ja monipuolisella ravinnolla ehkaistaan
my0Os ummetusta ja anemiaa. Tasaisena pysyva normaalipaino kertoo
sen, ettd ravitsemus on riittava. EB:td sairastavan lapsen painonke-
hitystd onkin syyta tarkkailla neuvolassa saanndllisesti. EB saattaa
vaikeuttaa ruoan nielemista ja samalla huonontaa ruokahalua. Junk-
tionaalisessa ja dystrofisessa EB:ssa suun ja ruokatorven limakalvoil-
le muodostuvat rakkulat vaikeuttavat ja hidastavat sydmista. Taman
vuoksi pieneen ateriaan on saatava tarpeelliset ravintoaineet ja riit-
tava energiamaara.

Hyvan ravitsemuksen perustana on monipuolinen ruokavalio. Erilaiset
kastikkeet, 6ljyt, margariinit ja voi lisadvat ruoan energiapitoisuutta.
Rautatablettien kaytosta on hyva neuvotella [aakarin kanssa. Umme-
tusta voi ehkaista lisaamalla ruokavalioon kuituja ja nesteita. Riitta-
vasti kuitua saa syomalla paivittain tadysjyvaviljatuotteita, kasviksia,
marjoja ja hedelmia. Esimerkiksi luumut ja pellavan siemenet voi liot-
taa pehmeiksi ja helpommin syoétaviksi. Myds liikkunnan lisaaminen ja
suolen opettaminen saanndllisyyteen ehkaisevat ummetusta.
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Karkea, kova ruoka vaurioittaa helposti suuta. Talléin miellyttava,
pehmea ruoan koostumus voi auttaa. Jos lapsi sy6 erittain huonosti,
aterian voi soseuttaa. Kun perheessa kaikki syévat samoja ruokalaje-
ja, lapsikin hyvaksyy ruokavalionsa helpommin.

Ruoan soseuttamisessa voi kayttaa esimerkiksi tehosekoitinta, moni-
toimikonetta tai raastinta. Raaoista kasviksista saadaan raastimen tai
monitoimikoneen hienoimmalla teralld sosemaisen hienoa raastetta.
Kypsennetyissa kasvissoseissa tai sosekeitoissa kasvikset ovat peh-
meimmillaan. Hedelmista voi valmistaa sosetta. Lyhyt viiden minuu-
tin kiehautus tai mikroaaltouuni pehmentaa kasviksia ja hedelmia no-
peasti. Happamat sitrushedelmat ja tuoremehut voivat mydés arsyttaa
suuta, joten on parempi valita mietoja laatuja esim. paarynaa, man-
goa, banaania tai omenaa. Lihan, broilerin ja kalan riittdva kypsenta-
minen pehmentaa raaka-aineet helposti soseutettavaksi.

Leivan voi korvata syomalla pehmeda puuroa. Leivasta voi poistaa
kuoren tai liottaa leivan maidossa tai muussa nesteessa ennen syo-
mista. Kovat juustot voi vaihtaa tuorejuustoihin tai raastaa juusto
ohuimmalla raastimen terallda. Munamaito- ja kasvissosepohjaiset
laatikkoruoat ovat rakenteeltaan pehmeita, joten ne sopivat aralle
suulle. Puurot, kiisselit, rahkat ja monet muut jalkiruokatyypit ovat
sosemaisia luonnostaan. Kuohukerma, smetana ja ranskankerma keit-
tojen, muhennosten, pirteldiden ja rahkajalkiruokien lisana antavat
energiaa.

Ruoanvalmistusta voi helpottaa kayttamalld valmiita purkkiruokia,
eineksia ja pakasteita. Itse tehtya kotiruokaa voi pakastaa valmiina
pienina annoksina. Ravinnon lisana voidaan kayttaa myods tayden-
nysravintovalmisteita, joita saa apteekeista. Naiden kaytosta on hyva
keskustella hoitavan laakarin ja ravitsemusneuvojan kanssa.

14
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Arjen haasteet ja yhteiskunnan tukimuodot

Pitkdaikaisena ja etenevana sairautena epidermolysis bullosa tuo mu-
kanaan erilaisia tuen tarpeita, jotka vaihtelevat ian ja perhetilanteen
mukaan. Yhteiskunta tarjoaa palveluita ja tukia avuksi silloin kun sai-
raus aiheuttaa haittaa toimintakyvylle. EB:n eri muodot ja vaikeusas-
teet seka jokaisen henkilon tilanteen yksildllinen arviointi maarittele-
vat, mita tukia voi hakea ja saada.

Eri ikavaiheessa tulevat ajankohtaiseksi erilaiset palvelut. Lapsiper-
heessa mietitaan paivahoitoon ja koulunkayntiin liittyvia asioita. Onkin
hyva miettia ajoissa, milla tavalla EB:ta sairastavan lapsen kohdalla
hoidetaan yhteistyd paivahoidon ja koulun kanssa. Nuoria kiinnostaa
opiskelu ja ammatinvalinta, minka vuoksi on hyva selvittda jo hyvissa
ajoin tulevaa ammattia suhteessa oman sairauden mukanaan tuomiin
rajoituksiin. Tydikaisen EB:td sairastavan kohdalla korostuu kuntou-
tukseen ja toimeentuloon liittyvat asiat, mutta my6s ammatillisissa
asioissa voi tulla vastaan esim. ammatillisen kuntoutuksen ja uudel-
leenkoulutuksen tarpeita.

Pitkdaikaissairaille kuuluvat tukimuodot ja palvelut ovat paasaantoi-
sesti terveydenhuollon, kuntien (vammaispalvelu) ja Kansanelakelai-
toksen vastuulla. Taman lisaksi sairaudesta aiheutuvaan haittaan ja
siita johtuviin kustannuksiin voi saada tukea esimerkiksi verotuksen,
yksityisten vakuutusten tai sosiaalitoimen mydntaman toimeentulo-
tuen kautta. Toimeentuloa haettaessa huomioidaan hakijan tulot. La-
hes poikkeuksetta muut pitkaaikaisen sairauden tai vamman nojal-
la myodnnetyt tuet ja palvelut ovat riippumattomia hakijan tuloista.
Muutamiin tukiin ja palveluihin kuuluu omavastuu. Tukien hakemisen
perustana on diagnosoitu sairaus tai vamma. Diagnoosi ei kuitenkaan
maarittele tukien hakemisen lopputulosta, vaan aina on otettava huo-
mioon hakijan yksildllinen kokonaistilanne.

Tukea ldhdetaan hakemaan silloin, kun sairaus tai vamma tuo mu-
kanaan haasteita ja hankaluuksia arkeen. Eri tukimuodoista haetaan
ratkaisuja naihin haasteisiin ja hankaluuksiin. Ennen hakemista kan-
nattaa tutustua haettavaan tukeen ja sen perusteluihin. Apua hakemi-
seen voi saada esimerkiksi kuntoutusohjaajalta, sosiaalitydntekijalta
tai jarjestdjen tydntekijoilta. Tassa oppaassa esiteltyjen tukimuotojen
lisdksi on myds muita, kaikille tarkoitettuja tukimuotoja, joista saa li-
satietoja em. tydntekijoilta.
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Terveydenhuollion palvelut

Terveydenhuollon vastuulle kuuluu ensitiedon antaminen. Ensitietoon
sisaltyy perustiedot omasta sairaudesta ja sen hoidosta. Siihen voi
kuulua perustiedot myds kaikista yhteiskunnan tarjoamista palve-
luista ja tukimuodoista. Tukimuodoista antaa tietoa oma laakari, muu
hoitohenkilékuntaan kuuluva henkild, kuntoutusohjaaja tai sairaalan
sosiaalityontekija.

EB:ta sairastavan kohdalla tulisi terveydenhuollon yksikéssa miettia
kuntoutussuunnitelman laadintaa, erityisesti EB:n vaikeampien muo-
tojen kohdalla. Kuntoutussuunnitelmassa kartoitetaan kuntoutuksen
tarvetta ja tavoitteita moniammatillisesti. Kuntoutussuunnitelmaan
kirjataan perustiedot sairaudesta ja kuntouttavat hoidolliset toimenpi-
teet, joihin voi kuulua esimerkiksi myds kuntouttava kurssi. Terveyden-
huollolla on vastuu myo6s sairauden vuoksi tarvittavista apuvalineista
kuten esimerkiksi erikoisjalkineista tai peseytymisen apuvalineista.

Terveydenhuollosta saadaan laakarin kirjoittamat lausunnot, joita
tarvitaan tukimuotojen hakemiseen. Kaiken kaikkiaan jatkuva hoito-
suhde ja EB:ta sairastavan tilanteeseen hyvin perehtynyt laakari on
tarkeaa kaikkien tukimuotojen hakemisessa.

Kunnan palvelut

Vammaispalvelulaki maarittelee kuntien tarjoamat tuet vammaisille
tai pitkaaikaista sairautta sairastaville henkildille. Laissa vammaisel-
la henkildlla tarkoitetaan henkil6a, jolla vamman tai sairauden joh-
dosta on pitkaaikaisesti erityisid vaikeuksia suoriutua tavanomaisista
elaman toiminnoista. Jokaisessa kunnassa on vammaispalveluista
vastaava yksikkd tai tyontekija. Kunnan sosiaalityontekija voi laatia
palvelusuunnitelman, johon kootaan kaikki EB:ta sairastavan palvelut
riittavassa laajuudessa.

Vammaispalvelussa maaritellyt tuet ovat joko subjektiiviseen oi-
keuteen (eli kunnalla on niiden erityinen jarjestamisvelvollisuus) tai
harkintaan ja maararahoihin perustuvia. Subjektiivisesta oikeudes-
ta tukeen on esimerkkind sairauden tai vamman vuoksi tarpeelliset
asunnon muutostyét. Naihin voi kuulua esimerkiksi kylpyhuoneen re-
montti.

Maararahasidonnaisista tukimuodoista yleisimmat ovat ylimaaraisten
vaatekustannusten seka paivittaisista toiminnoista suoriutumisessa
tarvittavien valineiden, koneiden ja laitteiden korvaaminen. Kunnan
on varattava naihin tukiin maararahoja kunnassa esiintyvan tarpeen
mukaan. EB:ta sairastava voi hakea tukea esimerkiksi pesukoneen
hankintaan, jos sairaus tuo mukanaan lisdantyneen vaatteiden pesu-
tarpeen. Korvauksen maara on yleensa puolet kustannuksista.
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Kelan tukimuodot

Keskeisimmat Kelan tukimuodot pitkaaikaista ihosairautta sairasta-
valle ovat vammaisetuudet ja laakekorvaukset.

Vammaisetuuksien tarkoitus on tukea vammaisen tai pitkaaikaises-
ti sairaan selviytymista arjessa ja parantaa henkilén elamanlaatua.
Lisdksi etuuksien tavoitteena on tukea osallistumista tyoéhon tai opis-
keluun seka toimintakyvyn yllapitamista, kotona asumista, kuntoutus-
ta ja hoitoa. Vammaisetuudet jaetaan kolmeen kokonaisuuteen: alle
16-vuotiaan vammaistuki, 16 vuotta tayttdneen vammaistuki ja ela-
ketta saavan hoitotuki. Jokainen naista on kolmitasoinen. Tukea voi
saada puolen vuoden ajalta takautuvasti.

Kelalta voi hakea tukea sairauden hoitoon ja kuntoutukseen liittyviin
matkakorvauksiin seka kuntoutuksen aikaiseen ansionmenetykseen
kuntoutusrahaa.

Kelasta voi hakea korvausta laakkeista, perusvoiteista ja kliinisista
ravintovalmisteista, joita laakari on maarannyt hakijan sairauden hoi-
toon. Pitkaaikaisen ihosairauden hoitoon maaratyista perusvoiteista
maksetaan peruskorvaus. Laakekuluja ei korvata, jos ladakkeet on maa-
ratty terveydentilan yllapitamiseksi tai sairauksien ehkaisemiseksi.
Kelan korvauksen saa yleensa jo apteekissa esittamalla Kela-kortin.

Ladkkeiden korvattavuudesta paattaa Laakkeiden hintalautakunta.
Korvattavat laakkeet jaetaan kolmeen korvausluokkaan. Laakarin
maaraama ladkevalmiste voidaan vaihtaa apteekissa halvempaan
vastaavaan valmisteeseen. Vuotuisen omavastuurajan ylittavista 1aa-
kekuluista voi hakea lisakorvausta.

Verotus

Veronmaksukyvyn alentumisvahennysta voidaan hakea, jos veron-
maksukyky on verovelvollisen ja hanen perheensa tulot ja varat huo-
mioon ottaen erityisesta syysta vahentynyt olennaisesti. Erityisia syi-
ta voivat olla esim. elatusvelvollisuus, ty6ttdmyys ja sairaus.

Jos laakari toteaa sairauden tai vamman aiheuttavan haitta-asteen ole-
van vahintaan 30%, voidaan verotuksessa myodntaa invalidivahennys.

Kotitalousvahennyksen voi saada tavanomaisesta kotitalous-, hoiva-
tai hoitotydsta seka asunnon kunnossapito- ja perusparannustydsta.
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Jarjestot ja vertaistuki

Iholiitto ry on valtakunnallinen potilas- ja edunvalvontajarjestd, jonka
yksi jasenjarjestd on Suomen EB-yhdistys ry. EB-yhdistyksen kautta
voi saada yhteyden muihin EB:ta sairastaviin ja paastd jakamaan ko-
kemuksia heidan kanssaan. Yhdistys on valtakunnallinen.

Iholiitossa toimiva Harvinaisten ihotautien keskus palvelee harvinai-
sia ihotauteja sairastavia, heidan laheisiaan ja alan ammattilaisia. Sen
tyontekijana on kuntoutussuunnittelija, joka toimii [dheisessa yhteis-
tydssa muiden lholiiton tydntekijoéiden kanssa. Keskukseen kootaan tie-
toa ja kaytannon kokemusta harvinaisista ihotaudeista seka vaikeista
palovammoista. Keskus on osa valtakunnallista harvinaisten sairaus-
Ja vammaryhmien resurssikeskusverkostoa (Harvinaiset-verkosto).

Iholiitto jarjestaa sopeutumisvalmennusta, muita kursseja ja tapaa-
misia EB:ta sairastaville ja heidan l[dheisilleen. Kuntoutussuunnittelija
myos neuvoo ihotautia sairastavaa yhteiskunnan tarjoamista palve-
luista ja tukimuodoista. Lisaksi Iholiiton neuvontapaikoissa Ihopisteis-
sa annetaan neuvontaa ja ihonhoidon ohjausta.

Suomen EB-yhdistys ja Iholiiton Harvinaisten ihotautien keskus ovat
mukana pohjoismaisessa ja muussa kansainvalisessa EB-toiminnassa.
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Yhteystietoja:

Iholiitto
Harvinaisten ihotautien keskus
Karjalankatu 2 B, 3 krs
00520 HELSINKI
puh. (09) 7562 0134
faksi (09) 7562 0120
www.iholiitto.fi

Suomen EB-yhdistys, c/o lholiitto
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¥ s100%

Opas on julkaistu Raha-automaattiyhdistyksen tuella.

19



IHOLIITTO
. IHOLIITTO RY
KARJALANKATU 2 B, 3 KRS
00520 HELSINKI

www.iholiitto.fi



