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 ف( مقدمه:ال

 .کندمیطی تظاهر ی مخاهاپوست و غشابا ایجاد تاول در ک بیماری ارثی است که ی (EBاپیدرمولایزیس بولوزا )

یک به ازای هر  19/99و  6/91 ترتیبه ، میزان بروز و شیوع بیماری را بمولایزیس بولوزا در ایالات متحدهمطالعات ثبت ملی اپیدر

مورد در یک میلیون تولد زنده، در ژاپن  45در نروژ EB میلیون تولد زنده نشان داده است. طبق گزارشات ملی ثبت بیماری، شیوع 

مورد به ازای هر یک  7میزان شیوع در ایران  ،های صورت گرفتهو بر اساس آمار و بررسی 3/91و در استرالیا 5/94در ایتالیا  ،8/7

 باشد.میلیون تولد زنده می

سرطان پوستی از نوع سرطان  ،مانندکه در دوران طفولیت زنده میEB آن دسته از بیماران  یکی از شایعترین علل مرگ و میر در

سال و در انواع اتوزومال  34تا  94سنی  محدودهدر بیشتر موارد در  SCCباشد. متاستاتیک( می 9SCC) ول سنگفرشی تهاجمیسل

    .گرددمغلوب ایجاد می

 .هزار نفر جمعیت برآورد شده است 911مرگ در هر  913/1برابر EB میزان مورتالیته سالیانه بیماری 

 ب( تعریف بیماری:

و ایجاد شکنندگی پوست ارثی تاولی است که مشخصه آنها ( گروه پیچیده و نادری از اختلالات EBلایزیس بولوزا )اپیدرمواصطلاح 

 خودی است.به دنبال ترومای خفیف مکانیکی و حتی به صورت خودبه تاول

کند که بر اساس امگذاری میرا ن EBبر سر آن توافق شده است، چهار گروه از  ۸118، که در سال  EBها برای بندیجدیدترین طبقه

 بندی عبارت است از :سطح کلیواژ یا شکافتگی در پوست تعریف شده است. این طبقه

■  EB داخل اپیدرم(سیمپلکس )شکاف در 

■ EB  شکاف در لامینا لوسیدا یا( ۸جانکشنالBMZ )مرکزی 

■ EB )دیستروفیک )شکاف در ساب لامینا دنسا 

  شکاف در هر سطحی(سندرم کیندلر )بسیار نادر،  ■

■ EB 3( سیمپلکس(EBS : 

رسند. اع نادر به صورت مغلوب به ارث میگرچه برخی از انو ؛رسندبه ارث می اتوزومال غالببه صورت  EBSتقریبا اغلب اشکال 

کند. تظاهر می 95 و 4های کدکننده کراتین های نامطلوب در پروتئینعلت جهش های کراتینی بهبه دنبال اختلال پروتئین EBSغالبا 

های دهند. عملکرد نادرست این پروتئینهای اپیدرمی پایه شکل میها، ساختار یا چارچوب کراتین اصلی را در داخل سلولاین پروتئین

د انجامد و در نهایت با سایش یا رابش جزئی، از هم گسیختگی بافتی و تاول ایجاها میبه ضعف مکانیکی این سلول EBSکراتینی در 

ضایعات بدون  ،به دلیل وجود ضایعات تاولی اینترااپیدرمال، با درگیری داخلی کمتری همراه بوده و در غالب موارد EBS د.گردمی

           شوند.                                 ها در کف تاول دیده میدر بررسی ایمونوهیستوشیمی، تمامی آنتی بادی،  EBS در یابند.یایجاد اسکار بهبود م

                                                           
1 Squamous cell carcinoma 
2 Basement membrane zone 
3 EB simplex 
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 ز :عبارتند ا EBSهای نادر نیز وجود دارند، اما دو نوع اصلی اگرچه شماری از گونه

 ◘EB Simplex Localized (Weber- Cockayne) 
ها به صورت ه وجود آیند. تاولب ا شدید بوده و به دنبال یک تروماها ممکن است خفیف تاست و تاول EBاین فرم شایعترین فرم 

 با هیپرهیدروزیس شدید باشد. هتواند همراشده و بخصوص در آب و هوای گرم میدست و پا ایجاد مکرر در کف 

◘ EB Simplex generalized (Kobner) 

از تولد  پسها کمی ، به طور مشخص با بروز تاولشود و هر دو فرم آنبندی میدو نوع متوسط و شدید تقسیمفرم ژنرالیزه بیشتر به 

باشد. کراتودرما و اروزیون نیز شایع می ،بیماریاز ها و پاها. در این فرم های درگیر عبارتند از دستترین محلشود. شایعمشخص می

های گروهی های شدید ژنرالیزه، تاولگیرند. حتی در فرمها نیز تحت تأثیر قرار مییابند و ناخنها معمولا بدون آتروفی بهبود میتاول

های نادر ممکن است فرم ژنرالیزه با اندکی تأخیر در بروز و همزمان با پدیدار شدن دیستروفی ر فرمد شوند.فرم دیده میهرپتی

 عضلانی باشد.

از آنجا که درگیری  .است 5تواند همراه با آترزی پیلور باشد که در چنین شرایطی پروگنوز بیمار ضعیفمی EBدر برخی موارد، 

، بعضی از بیماران با انواع باشدمیوجود این ساب تایپ در خلال دوران نوزادی کشنده داخلی بیمار وسیع بوده و علیرغم اینکه 

 مانند.تا دوران کودکی هم زنده می ،تر بیماریخفیف

 ■EB  جانکشنال(Junctional) : 

پروتئین یکوهای گلنا لوسیدا و به علت نقص در وجود و عملکرد فیلامالامینهای اینترا است که با بروز تاولEB از بیماری  نوعی

ها در بادیآنتی سایرود. در بررسی میکروسکوپی، کلاژن در سقف تاول و شایجاد می α6ß4ین و اینتگر XVII، کلاژن  33۸لامینین 

 شود. در کف تاول دیده می JEBدر تمامی انواع  IVگیرند و کلاژن تیپ کف تاول قرار می

( باشد. Granulation tissueتواند همراه با ایجاد بافت گرانولاسیون )ظیر چشم و بینی مین periorificialهای در این فرم، اروزیون

توانند درگیر شوند. اختلالات دهان و نواحی دیگری نظیر ملتحمه، قرنیه، فارنکس، تراکئوبرونش، رکتوم و ادراری تناسلی نیز می

یماران فرم جانکشنال در معرض خطر افزایش ریسک مرگ و میر به دلیل ب باشند.های دیستروفیک نیز از علایم شایع میدندان و ناخن

 باشند. ونت یا سایر عوارض ثانویه میبروز عف

■ EB  دیستروفیک(Dystrophic EB) :  

اتوزومال مغلوب شدید و  است. در بیماران با فرم VIIکلاژن نوع  ،سطح ایجاد تاول در داخل لامینا دنسا است و پروتئین درگیر

یا وجود ندارد یا به سختی قابل تشخیص است. در این گونه موارد، در بررسی ایمونوهیستوشیمی، کلاژن  VII، کلاژن نوع رالیزهژن

، بروز کلاژن  DEBکند. در سایر انواع ژنرالیزه یا لوکالیزه شود و درمولیتیک بودن تاول را تأیید میدر سقف تاول دیده می VIIنوع 

 هش یافته است.طبیعی یا کا VIIنوع 
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■ EB کیندلر (Kindler) :  

، ضایعات جانکشنال EBکند. همانند این نوع بیماری، با ایجاد تاول به دنبال ترومای مکانیکی در بدو تولد یا دوران کودکی تظاهر می

پذیری را بل توجه در شدت رنگهای غشای پایه، هیچ کاهش یا تغییر قابادیدر پانل استاندارد آنتی 4IFMیابند. با آتروفی بهبود می

پذیری پهن و رتیکولر در محل اتصال درم و اپیدرم از خود ممکن است رنگ VIIو   IVهای کلاژنبادیدهد؛ گرچه آنتینشان نمی

  نشان دهند.

 ج( علایم و نشانه ها:

سیمپلکس ممکن است تا بزرگسالی و EB در هنگام تولد یا کمی بعد از آن بوده و استثنأ در موارد خفیف EB شروع علایم بیماری 

یابند. دوران باشد و بعضی از انواع ملایم آن با افزایش سن بهبود مییک بیماری مادام العمر میEB گاهی اصلا تشخیص داده نشود. 

دید آیند، به ممکن است پEB تایپی از های ژنرالیزه توسط هر سابتواند بدترین زمان باشد و تاولمی EBطفولیت برای بیماران 

 باشند.جانکشنال، با بالاترین ریسک مورتالیته در اولین سال زندگی همراه میEB طوری که اشکال شدید و ژنرالیزه 

های مدیریت درمان در این بیماری است. خارش باعث خاراندن و بنابراین ایجاد برانگیزترین جنبهخارش پوستی یکی از چالش

 گردد.منجر به آسیب پوستی بیشتر می خراش در پوست شده و در نهایت

گذارد، به ویژه در آب و هوای گرم، تا مرگ در اوایل نوزادی به ها و پاها تاثیر میشدت بیماری بین تاول زدن ساده که بر روی دست

اند پس از بهبود توهای مروی می، کنتراکچر مفصلی، میکروستومی و تنگی EBدلیل سپسیس و ... متفاوت است. در افراد مبتلا به 

 ضایعات تاولی در پوست و مخاط این نواحی، ناشی از اسکار باقیمانده ایجاد شود.

های ای همراه، آنمی مزمن و عفونتتوان به اختلالات تغذیهای، میها، علاوه بر نقایص ژنی زمینهاز عوامل موثر در مزمن شدن زخم

 مکرر اشاره کرد.

 د( علل بروز بیماری:

و غشاهای مخاطی به  تمایل پوستآن، عامل مشترک در کل انواع که  یک بیماری ژنتیکی هتروژن است( EB) یزیس بولوزااپیدرمولا

بستگی به ماهیت  EBشدت و سیر طبیعی بیماری  جداشدن اپیدرم در واکنش به کوچکترین سایش و آسیب است.تاول زدن یا 

 ارد.های به وجود آورنده آن دهای درگیر و جهشپروتئین

 ه( برخورد با بیماران مبتلا به این بیماری: 

، می بایست تحت نظر پزشک فوق EB، در تمامی مراحل، اعم از تشخیص، درمان و پیگیری روند بیماری EBبیمار مبتلا به 

 تخصص درماتولوژی اطفال یا متخصص پوست و مو باشد.

د ضایعات، عوامل بیماری، اندازه و محل ضایعات، تعداشروع عبارتند از: سن EB و تاریخچه بیماری شرح حال نکات مهم در 

 های اولیه. دهنده درد و خارش، اقدامات تشخیصی و درمانایجاد بثورات تاولی، عوامل گسترشمحرک 

                                                           
5 Immunofluorescence antigen mapping 
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 ای های پاتولوژیک )میکروسکوپ ایمونوفلورسانس( نمونه پوستیتواند از طریق بررسیهای پوستی میگروه از بیماری تشخیص این

پذیر ( و همچنین انجامWESهای ژنتیک )مانند های ژنتیک روی نمونه خون صورت گیرد. با توجه به سهولت انجام آزمایشآزمایش

شود تا حد امکان، انجام تست ژنتیک جهت تشخیص بیماری به صورت جدی در های کشور، توصیه میها در بیشتر استانبودن آن

تواند از تولد های بعدی نیز سودمند بوده و مید بیمار، برای خانواده، سایر خویشاوندان و نسلنظر گرفته شود زیرا علاوه بر خو

  کودکان مبتلای بعدی نیز جلوگیری کند.

از نظر سن شروع بیماری، اندازه، محل و تعداد ضایعات، بررسی و تعیین  گرفتن شرح حال دقیق و ارزیابی وضعیت بالینی -9

کننده به تشخیص دهنده درد و خارش. یکی از نکات مهم کمکضایعات تاولی و عوامل گسترش کننده ایجادعوامل تحریک

 جود سابقه ضایعات تاولی پوست در تاریخچه خانوادگی بیماران است. و EBبیماری 

جهت کمک به تشخیص قطعی  برداری پوست و ارزیابی هیستوپاتولوژیکنمونهاز طریق  ضرورت بررسی ضایعات پوستی -۸

های افتراقی کاربرد دارد و در زمان شک به بیماری، بهترین اپروچ، شناسی معمولی صرفا جهت رد سایر تشخیصری. بافتبیما

میکروسکوپ  و دیگری جهت مطالعه با مطالعه با میکروسکوپ الکترونیاست؛ یکی برای  گرفتن دو نمونه پوستی تاولی

 .ایمونوفلورسانس )جهت انجام آنتی ژن مپینگ(

های پدید آمده در بررسی با میکروسکوپ نوری اساسا از نوع ساب اپیدرمال یا در سطح لایه بازال بوده )البته تاول، EB ماری در بی

تر است ولی تاول واضحی دیده شوند، سطحیبندی میطبقه  level of EB  detachmentهای پیلینگ پوستی که جزودر سندرم

 باشند.می (Non inflammatoryشود( و از نوع غیر التهابی )نمی

این ابزار  باشند.می EBبندی بلکه ابزار مهمی برای طبقه ،کنندکمک میEB های آزمایشگاهی نه تنها به تأیید تشخیص بیماری تست

 عبارتند از :

- Transmission Electron Microscopy (TEM)  

- Immunofluorescence Antigen Mapping (IFM)  

- Mutation Analysis  

تر بیماری کمک نه تنها به تشخیص مطمئن TEMو  IFMروش ارجح برای رسیدن به تشخیص نهایی است.  IFMدر سراسر جهان 

 باشند.ها نیز میهای ملکولی و آنالیز جهشکنند، بلکه اساس تستمی

 TEM  بهترین روش آزمایشگاهی استاندارد جهت افتراق انواعEB ه اختلالات ماوراء ساختمانی باشد. فوائد آن شامل مشاهدمی

دیستروفیک یا سیمپلکس که  EBو ارزیابی نیمه کمی ساختمان اختصاصی غشای پایه است. در بیماران مبتلا به نوع خفیف 

IFM تواند نرمال باشد، میTEM های بینابینی را نشان دهد. گاها در ها و فیلامانتواند اختلالات مورفولوژیک فیبریلمیIFM ،

  Kindlerها که در نوع گردد، به طوری که سطوح مختلف شکافمشخص می TEMشود ولی در مربوطه مشاهده نمی اختلال

بر بوده و نتایج آن تا حد زیادی وابسته به روشی گران و زمان TEMشود. اما دیده می TEMممکن است به وجود آید، فقط با 

 های هایی که تجربه و مهارت کافی جهت آنالیز و تفسیر نمونهآزمایشگاهاپراتور و گاها نادرست است و علاوه بر آن، تعداد 

EB با روشTEM  باشد.را داشته باشند، محدود می 
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 IFM  دقت تشخیصی مشابهTEM باشد. از تر نیز میتر است، ارزانتر و سریعدارد و علاوه بر آن که تفسیر و انجام آن ساده

نگهداری کرده و به سراسر دنیا  Michelروز در محلول  ۸8توان در دمای اتاق تا را می IFMطرفی، نمونه بیوپسی جهت انجام 

ها در صورت تحریک با اشعه ماوراء شود و فلوروکرومها استفاده میارسال نمود. در این روش برای ایجاد رنگ، از فلوروکروم

( است که Fluoresceinوم مورد استفاده، فلورسئین )ترین فلوروکرکنند. شایعبنفش در طول موج خاص از خود نور ساطع می

توان ثابت کرد که بروز پروتئین مورد نظر، طبیعی، بادی با این تکنیک میکند. بر حسب نوع آنتیرنگ سبز لیمویی ساطع می

 کاهش یافته یا از بین رفته است.

 تکنیک بیوپسی  : 

به دو نمونه بیوپسی  ،و ارسال آن به آزمایشگاه است. برای این منظورگرفتن صحیح بیوپسی پوست ،  IFM یکی از مهمترین مراحل

 داریم :نیاز 

بهتر است از تاولی که موجود :  (artificially inducedاز تاول القا شده )ellipse بیوپسی یا   shaveمیلیمتری، 5تا  3پانچ بیوپسی ( 9

و مورد بیوپسی قرار گیرد، چرا که  گرددایش پوست، تاول جدید ایجاد و سعی شود در هنگام بیوپسی، با س هد، بیوپسی گرفته نشاست

تلیالیزاسیون زیر اپیهای قدیمی، ممکن است نتایج مثبت کاذب ایجاد شود و یا در اثر ریژن در تاولدر اثر تجزیه پروتئولیتیک آنتی

 سقف تاول، جداشدگی در چند سطح دیده شود.

گرفتار و مالش داده نشده )به ظاهر نرمال( از سطح فوقانی داخلی بازو گرفته میلیمتری دیگر از پوست غیر 5تا  3 یک پانچ بیوپسی( ۸

 گیرد.تر صورت میراحت ،چرا که بررسی کاهش پروتئین روی پوستی که تاول نداشته باشد ،شودمی

همچنین نمونه بیوپسی در  ؛گیردسطح تاول بالاتر قرار می، بیوپسی به پانچ بیوپسی ارجحیت دارد زیرا در روش پانچ shave:  نکته

روز در داخل این محیط و دمای اتاق قابل نگهداری است و در  ۸8گردد و تا قرار داده شده و به آزمایشگاه ارسال می Michelط محی

در ت به آزمایشگاه منتقل کرد. یک ساعتوان نمونه را در نرمال سالین قرار داد و ظرف صورت در دسترس نبودن چنین محیطی، می

برچسب مناسب  ،های جداگانه به آزمایشگاه ارسال شوند و روی هر دو نمونهباید در ویال ،نمونه بیوپسی تهیه شده باشد دوکه  صورتی

وژی روتین و هم برای هیستوپاتول ،. چنانچه مقرر است از یک نمونه بیوپسیشود نصبگیری و محل نمونه با ذکر نام بیمار، کد بیمار

های ایمونوفلورسانس ابتدا باید تهیه شوند، زیرا آلودگی با فرمالین سبب نامناسب شدن نمونه برای استفاده شود، برش IFMهم برای 

IFM .خواهد شد 

 IVکلاژن تیپ  - VIIکلاژن تیپ  - 33۸لامینین  -  XVIIهای مورد استفاده عبارتند از : کلاژن تیپبادیآنتی

 : EBدر بیماری  ی ژنتیک )ملکولی(ضرورت بررس -3

های پوستی نیست و فقط دریافت برداری از پوست و یا تاول، نیاز به نمونه EBهای ژنتیکی مربوط به بیماری برای انجام انواع آزمایش

های خون ده ژنتیکی را از لکهتوان ماتواند کافی باشد. در نوزادان تازه به دنیا آمده نیز میمی EDTAهای میلی لیتر خون در لوله 4تا  3

های آمنیون و یا پرزهای کوریونی نیز کاملا مناسب های موجود در نمونهخشک شده بر روی کاغذهای مخصوص، استخراج کرد. سلول

 برداری از دهان استفاده کرد.توان از بزاق و نمونهبرای آزمایش ژنتیک است. در بیمارانی که مشکلات پوستی شدید دارند، می
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 EBهای به وجود آورنده آن دارد. انواع اصلی بیماری های درگیر و جهشبستگی به ماهیت پروتئین EBشدت و سیر طبیعی بیماری 

باشند. از طرفی، همپوشانی قابل توجهی از لحاظ فنوتیپی بین انواع نبه ویژه در دوران نوزادی ممکن است از یکدیگر قابل افتراق 

صرفا بر اساس مشاهدات بالینی، ممکن است دقیق و صحیح نباشد. به عنوان مثال، علائم بیماری بندی قهمختلف وجود دارد. لذا طب

مانند EB دیده شود. در موارد شدید  EBبالینی نظیر اسکار آتروفیک، تشکیل میلیا و دیستروفی ناخن ممکن است در هر چهار نوع 

ممکن است در دوران نوزادی وجود نداشته باشد که موجب اشتباه در تشخیص  انواع جانکشنال و دیستروفیک، اسکار و تغییرات ناخن

 گردد.می

های ژنتیک بایست توسط مطالعات هیستوپاتولوژیک و همچنین انجام تستمی EBتشخیص انواع اصلی در مجموع به دلایل فوق، 

یمار و والدین وی، در مورد وضعیت بیماری، بر اساس سازد به بها، پزشک را قادر میشود. اطلاعات به دست آمده از این تست تأیید

 نماید.نوع آن، مشاوره لازم را ارائه 

پاتولوژیکی و همچنین همپوشانی علائم کلینیکی نیز ذکر این نکته قابل توجه است  های تشخیصها و محدودیتدر خصوص پیچیدگی

قابل اطمینان، مستلزم وجود پرسنل مجرب، چه در زمینه تکنیکی های تشخیصی پاتولوژیکی، رسیدن به یک نتیجه صحیح و که در روش

و همچنین  ویژههای بادیتهیه نمونه از بافت پوستی و چه در زمینه وجود متخصص پاتولوژی مجرب جهت تشخیص دقیق وجود آنتی

  باشد.امکانات خاص همچون میکروسکوپ الکترونی می

توان به سادگی نوع جهش بیماریزا را در در دسترسی به امکانات تشخیصی ژنتیکی می با در نظر گرفتن این موارد و همچنین سهولت

های های ملکولی ژندارد، می توان با انجام تست مغلوبکه نوعا توارث اتوزومال   EBSتعیین نمود. به عنوان مثال در EBبیماران 

EXPH5 or TGM5 های ژنتیکی مانند نجام تستبه تشخیص رسید. بدین منظور لازم است که ابتدا با اSanger sequencing  و یا

WES توان در زمینه مدیریت درمانی در شخص بیمار و یا ، نوع موتاسیون و تغییر ژنتیکی بیماریزا شناسایی گردد و متعاقب آن می

 . گیری نموده و اقدامات لازم را انجام داددر مادر باردار تصمیمPND (prenatal diagnosis )انجام 

شود ها بررسی میهای جانبی اینترونها و قسمت، نواحی اگزونی ژنWES البته ذکر این نکته حائز اهمیت است که در تست ژنتیکی 

شود ها قرار دارند، با این روش شناسایی نشوند؛ که در این مورد پیشنهاد میها که در اینترونو بنابراین ممکن است برخی از واریانت

. در حال حاضر، در بیشتر کشورهای پیشرفته، از آزمایش ژنتیک برای تشخیص و مدیریت انجام شود( WGSل ژنوم )یابی کتوالی

 شود.ها استفاده میفرد بیمار و خانواده و حتی خویشاوندان آن

ابل اطمینان، علاوه های هیستوپاتولوژیک، رسیدن به یک نتیجه صحیح و قاز طرف دیگر، ذکر این نکته قابل توجه است که در بررسی

بر اینکه مستلزم وجود پرسنل مجرب در زمینه تهیه نمونه مناسب از پوست و پاتولوژیست مجرب در زمینه تشخیص دقیق است، 

 باشد.بادی اختصاصی و میکروسکوپ الکترونی نیز مینیازمند امکاناتی از قبیل کیت آنتی

 : ضرورت تشخیص ژنتیک قبل از تولد 

های پیش از تولد، بر پایه پروتکل ژنتیک استوار است و اطلاعات ژنتیکی از طریق آنالیز موتاسیون روی ژن EBتشخیص بیماری 

 پذیر خواهد بود. آید. چنانچه موتاسیون در یک خانواده مشخص شود، تشخیص پیش از تولد امکانمسبب بیماری به دست می
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بارداری تهیه  99)نمونه جفتی( در هفته  توان از نمونه پرز جنینیا میلازم جهت انجام فرایند تشخیص پیش از تولد رDNA ماده 

 بارداری از نمونه مایع آمنیوتیک استفاده کرد.  94توان در انتهای هفته کرد. به طور آلترناتیو می

شود. انجام نمیبه طور مشخص، بیوپسی از پوست جنین و فتوسکوپی، با افزایش خطر از دست دادن حاملگی همراه است و امروزه 

ناتال توصیه برداری از پرزهای کوریونی یا مایع آمنیوتیک در سه ماهه دوم بارداری، به عنوان روش انتخابی جهت بررسی پرهلذا نمونه

 گردد.می

تست حتما می بایست قبل از بارداری، زیگوسیتی و نوع موتاسیون با  PNDدر این خصوص ذکر این نکته لازم است که برای انجام 

، اقدامات مربوط به سقط را انجام بودن جنین Biallelicتوان در صورت می PNDژنتیکی در والدین بررسی گردد. سپس با انجام 

 استژنوتیپ لازم  -البته باید توجه نمود که در زمینه سقط جنین درمانی، میزان نفوذ ژن و همچنین دانستن ارتباط قطعی فنوتیپ  داد.

  باشد.نتیک مولکولی قابل بررسی میکه تنها از طریق ژ

 های افتراقی بیماری :تشخیص 

 بولوس پمفیگوئید 

 لوپوس اریتماتوی سیستمیک 

 اگزمای دیستروفیک 

 گزش حشرات 

  تاول های سایشی 

 LABD 

 پمفیگوس ولگاریس 

 هاسوختگی 

 و( درمان:

اصلاح نقایص ملکولی  ه درمان دارویی موثری برایگونیک بیماری ژنتیکی هتروژن است که تاکنون هیچ( EB) اپیدرمولایزیس بولوزا

های البته برای اکثر بیماری های آن معرفی نشده است.برای اصلاح موتاسیون ی نیزپروتکل ژن درمانی استانداردآن وجود نداشته و 

 رمانی به صورت گسترده وجود ندارد.در حال حاضر امکان ژن د ،ژنتیکی

های رمان سایر یافتهدطولانی مدت، استفاده از پوشش پانسمانی مناسب جهت مراقبت از زخم،  بتراقم ،EBاساس درمان در بیماری 

های پوستی و انگشتان ها و اختلالات گوارشی و ادراری تناسلی، چسبندگیرفع عوارض )درد، سوء تغذیه، تنگی پوستی همراه،غیر

بهبود وضعیت به همراه اقدامات دندانپزشکی،  ،فیزیوتراپیو ... (،  SCCکانسرهای پوستی از قبیل  ها،دست و پا و اختلالات اندام

  باشد.میوی  آموزش به بیمار و خانواده ای وتغذیه

 ز( فارماکوتراپی:

 شود. استفاده میها ها و لوسیونانواع کرم بر اساس نظر پزشک از
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 :( اندیکاسیون های بستریح

های شدید پوستی تنها در زمان ایجاد عفونت ،گرددخدمات سرپایی محسوب میجزو  یض آنبا توجه به اینکه انجام پانسمان و یا تعو

خدمات گوارشی و  ، پروسیجرهایهایا انجام جراحی پلاستیک اندامها و نیاز به دبریدمان یا افزایش شدت و وسعت زخم

 .شودبستری انجام میهای مربوطه نظر پزشک معالج در بخش دندانپزشکی )با یا بدون بیهوشی( بر اساس

 ( پیگیری های لازم پس از درمان:ط

های مدیریت فاکتورهای موثر بر ترمیم مناسب زخم از قبیل حذف اجسام خارجی، درمان عفونتارزیابی ضایعات پوستی شامل  -9

م جهت پیشگیری از بیوتیک موضعی، استفاده از گاز و باندهای غیرچسبنده بر روی زخباکتریال، پیشگیری از تروما، مصرف آنتی

 های باکتریال گرم مثبت و گرم منفیعفونت

 های گوارشی تنگی مانند GIبه خصوص در اختلالات  ،و اندوسکوپی Upper GIهای برداری از قبیل گرافیمطالعات تصویر -۸

 ونها بر اساس انجام آزمایشات خمغذیها و ریزینمکمبود سایر مواد معدنی، ویتا ارزیابی آنمی فقر آهن و -3

 ارزیابی وجود عفونت -5

 ارزیابی وضعیت دهان و دندان -4

 ارزیابی وضعیت تغذیه و بررسی از نظر وجود اختلالات متابولیک و همودینامیک و سوء جذب -6

 ارزیابی وضعیت چشم و گوش -7

ز، انجام و در صورت نیا ارتوپدی فنی اکچر، لزوم انجام اقدامات فیزیوتراپی،ها و وضعیت کنترارزیابی دامنه حرکت اندام -8

 های ترمیمی و اصلاحیجراحی

 های مورد نیازتوجه به اختلالات روحی روانی بیماران و انجام مشاوره -1

 : عوارض بیماری 

زندگی  3تا  ۸روز در دهه با توارث اتوزومال مغلوب و با حداکثر ب EBویژه در بیماران ( : بهSCCکارسینوم سلول سنگفرشی ) .9

 ؛تماس با نور آفتاب ندارد د و ارتباطی بهشومزمن یا اسکار ناشی از آنها سوار می هایروی زخم SCC .شوددیده می

 ؛6سودو سین داکتیلی .۸

نی شدن طولامروی،  -با توارث اتوزومال مغلوب، رفلاکس معدی EB( و بروز تنگی مری در Webایجاد پرده ) دیسفاژی، .3

میان اینها  که در ؛کولون و یبوستدهنده پروتئین، مگادست از تیآنتروپا، گاستریتاختلال در بلع،  زمان غذا خوردن، استفراغ،

 یت بالاتری برخوردار است؛تنگی مری و درمان آن از اهم

های ا ضایعات تاولی در ملتحمه و دورهدیستروفیک خصوصا نوع مغلوب، ممکن است بEB : بیماران مبتلا به ضایعات چشمی .5

ضایعات  ،جانکشنالEB در  تظاهر کنند. exposureاتریسیل و کراتیت ناشی از اکتروپیون سیک ،در نتیجهو راجعه بلفاریت 

 ارهای سیکاتریسیل در ملتحمه باشد؛پلک و اسک تواند به صورت اسکار در قرنیه، مجاری اشکی،چشمی می

 و مشکلات دندان؛ دهانمخاط در  ضایعات اروزیو .4

                                                           
6 Pseudosyndactyly 
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 ؛تنفس و اری، گوارشنازوفارنکس، چشم، دستگاه تناسلی و ادردر  درگیری مخاطی .6

 ؛تنگی مجاری ادراری .7

های استخوانی، سایر عوارض شامل اختلال در رشد، تاخیر در بلوغ، سوء تغذیه، از دست دادن وزن، پوکی استخوان، شکستگی .8

 های شدید پوستی؛و آسیب یهای مقاوم به درمان، مشکلات دندانخارش

 : کنترل عوارض جانبی 

تحت نظر پزشک ای گوارشی، دیلاتاسیون مری، تعبیه استنت و استفاده از لوله گاستروستومی؛ هعوارض و تنگیجراحی  درمان (9

 فوق تخصص گوارش

تحت نظر  حرکتی؛انگشتی و کاهش بیها، استفاده از اسپلینت در فضای بینهای دست، رفع دفورمیتیدرمان جراحی چسبندگی (۸

 فوق تخصص جراحی ترمیمیپزشک 

 ؛ SCCهای پوستی مثل ناکسیزیون و درمان سرطا  (3

 های ویژه جهت انجام بیهوشی دارند؛تعبیه لوله اندوتراکئال در بیمارانی که نیاز به مراقبت (5

-از طریق انجام جراحی،  Deglovingهای های پوستی و پیوندهای پوستی آلوگرافت، به ویژه در جراحتاستفاده از جایگزین (4

 های سریع جهت جداسازی انگشتان؛

تریپتیلین، اندانسترون، ها، گاباپنتین، آمیهیستامینستفاده از داروهایی از قبیل آنتیبا ا ،شب مان خارش، به ویژه درمدیریت در (6

 ... تالیدومید، سیکلوسپورین و

 های مزمن؛ها خصوصا زخممانیتورینگ مداوم زخم (7

 ای؛بهبود وضعیت تغذیه (8

 فیزیوتراپی؛ (1

 ( توصیه های ضروری به بیمار:ی

 ،و اینکه اقلام متفاوتی از پانسمان و دستکش در بیماران کاربرد دارد EBبه ضرورت انجام پانسمان جهت درمان بیماران با توجه 

های استفاده از پانسمان که های تهیه شده از نحوه انجام پانسمان و دستورالعملهای آموزشی به همراه عکس، فیلماستفاده از پمفلت

انسمان بیماران، پرستاران و کارشناسان تعویض پ برایهای پانسمان اند و به همراه بستهتدوین گردیدهو  همگی توسط تیم علمی تهیه

های غنی کاربرد دارد. همچنین آموزش پیشگیری از اختلالات دهان و دندان، استفاده از شیرخشک ،دنگرددر مراکز درمانی ارسال می

 ایی ضرورت دارد. های غذدوران نوزادی و استفاده از مکمل شده در
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 : پمفلت آموزش به بیمار  
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