Epidermolytisk iktyos syn. blasbildande
iktyos, (Epidermolytic ichthyosis, El)

Epidermolytisk iktyos (EI) ar synonymt med Blasbildande iktyos och det tidigare namnet Bulls
iktyos, och Epidermolytisk hyperkeratos (EHK). Ar 2009 kom en vetenskaplig rapport dar man
kommit Gverens om en ny indelning av de manga iktyossjukdomarna inklusive olika syndrom (Oji
2009), darav byte av namnet. Pa svenska kallas denna medfédda, sallsynta form av medfodd iktyos
for Epidermolytisk iktyos eller blasbildande iktyos med forkortningen EI. Epidermolys betyder
avlossning av huden och vid denna form av iktyos har personen bade avlossning av huden och
hudfértjockning. Det finns flera former av El, sasom generaliserad (6ver hela kroppen) med ibland
svar hudavlossning och kraftig hudfortjockning, generaliserad med ytliga hudférandringar eller
lokaliserad EI med enstaka hudflackar som &r férandrade. EI &r mycket séllsynt och finns endast
hos nagra personer per miljon invanare.

Orsaken till epidermolytisk iktyos dr en mutation pa Keratin 1 (KRT1) eller KRT10. Keratin ar ett
hornamne av protein som bygger upp cellskelettet i det yttersta hudlagret epidermis. Finns en muta-
tion i keratingenen blir cellskelettet sa skort att cellerna gar sénder och lossnar fran varandra och
huden har darmed dalig hallfasthet. | de hornceller som aterbildas for att reparera huden finns det
for mycket keratin och huden blir kraftigt fortjockat pa vissa stallen. Om en person har KRT1 muta-
tion har den oftast ocksa fortjockade handflator och fotsulor. Det finns stor variation i svarighets-
grad av sjukdomen &ven om mutationen &r i samma gen. Vid mutation pa KRT10, har handflator
och fotsulor en normal struktur. De med ytlig epidermolytisk iktyos har mutation i KRT2.

Arftligheten vid epidermolytisk iktyos ar autosomal dominant, dvs det behovs endast ett férandrat
arvsanlag fran en av foraldrarna for att barnet skall fa sjukdomen. Det har dock visat sig att det i
manga fall &r nymutationer som gor att sjukdomen uppkommit. Nér en person med sjukdomen far
barn, blir risken 50 % att det kommande barnet far sjukdomen. Har man inte sjukdomen kan man
heller inte fora den vidare. Personer med flackvis El (mosaicism) kan i sallsynta fall fa barn med
generaliserad EI.

Ett barn med epidermolytisk iktyos fods ofta med blasor och ytliga hudavlossningar. Blasorna och
sarigheterna okar ofta under de forsta dygnen och barnet kan fa en kraftig hudavlossning dar huden
saknas pa vissa delar av kroppen. Detta gor att det latt forvaxlas med en annan blassjukdom
(epidermolysis bullosa [EB]).

I de fall en av foraldrarna har sjukdomen behdvs ingen utredning
om orsaken direkt efter fodelsen. I dvriga fall skall utredning
starta sa fort som majligt for att utesluta EB och fa klarhet varfor
barnet har sina symtom. Saren och blasorna minskar i antal under
de forsta levnadsaren och istéllet blir huden torrare och det bildas
tjockare hud med linjar teckning pa olika delar av kroppen, men
framforallt i hudvecken.
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Hudfortjockningarna kan bli mycket framtradande och paverka
rorelseférmagan. Trots att huden &r tjockare an normalt sa &r
den mycket skor och sar uppstar efter mindre trauma eller
spontant. Hudinfektioner ar vanliga och det tillhor sjukdomen
att det ar en annorlunda lukt omkring dessa personer.

Vid den ytliga formen av EI (superficial epidermolytic
ichthyosis) ar blashildningen och skérheten i huden inte lika g
uttalad och sarigheter uppstar inte lika latt. Men hudavlossning av det yttersta lagret kan ske pa
storre omraden.

I nyfoddhetsperioden skall barnet behandlas varsamt. Blasor och sar skall laggas om med icke-
vidhaftande forband, sasom Molnlyckes Mepilex, Mepilex transfer m.fl. Ingen vanlig hafta eller
tejp far anvandas pga risken att skada huden ytterligare. Silikonférband bor anvéandas.

Till behandlingen hor dagliga bad eller duschning. For att minska risken for hudinfektioner kan man
tillsatta vanlig Klorin i badvattnet. | ett stort badkar ar 2-3 msk Klorin lagom och i ett barnbadkar
c:a 1-2 tsk Klorin beroende pa vattenméangd. Skrubbning for att fa bort de tjocka lagren skall géras
mycket forsiktigt eftersom huden samtidigt ar skor.

Den torra huden skall smdrjas dagligen med en kram eller salva som personen kanner fungerar. Det
ar individuellt vad som passar och kanns bra. En del kan ha en kram som innehaller nagot
avfjallande och fuktighetsbevarande sasom karbamid, propylenglykol, mjélksyra, medan andra
enbart kan ha en mild mjukgorare utan tillsatser sasom. Idag finns ett stort antal mjukgorare och
varje apotekskedja har sina produkter. Mjukgorare utan tillsatser kan inte fas pa recept.

Hudinfektioner kan behandlas saval invartes som utvartes och det forekommer att personer med El
far ha antibiotika for langtidsbehandling for att forebygga och behandla svara hudinfektioner.

Invartes behandling med retinoider (Neotigason) fungerar olika beroende pa vilken mutation
personen har. Personer med KRT10 har effekt av tablettbehandlingen medan de med mutation i
KRT1 kan fa férsamring av medicinen med fler blasor och skérare hud.

Eftersom hudfortjockningen kan vara sa kraftig att rorelseformagan paverkas, ar sjukgymnast-
behandling av stor hjalp. Vid fortjockade fotsulor behévs regelbunden fotvard. Varme kan forsamra
huden och ge fler blasor, darfér rekommenderas luftkonditionering i bil och i hemmet.
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