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GENERAL INFORMATION

LABORATORIUMDIAGNOSE
Informatie voor mensen met epidermolysis bullosa 
(EB) en hun familieleden en verzorgers

International.
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GENERAL INFORMATION

WAT IS EPIDERMOLYSIS BULLOSA?

EB is een groep van zeldzame, erfelijke ziekten met als kenmerk fragiliteit van 
de huid en de slijmvliezen en het ontstaan van blaren door wrijving of stoten. 
EB omvat vier hoofdtypes: EB simplex (EBS), junctionele EB (JEB), dystrofische 
EB (DEB) en Kindler EB (KEB), met meer dan 30 subtypen. De vormen van EB 
variëren van klinisch mild tot zeer ernstig.
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Zo voelt het leven
als je EB hebt.

COVERFOTO: Janaína Rodrigues Pereira, recessieve dystrofische EB, 40 jaar, Brazilië 
(foto: Suelen Szymanski)
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Deze brochure is bedoeld voor mensen met epidermolysis bullosa (EB) en hun familieleden en 
verzorgers. De brochure kan nuttig zijn als:	  

ࠚ	 er klinische vermoedens zijn dat jijzelf, je kind of een familielid EB heeft
ࠚ	 je wil weten hoe EB-diagnostiek verloopt
ࠚ	 je wil weten welke gevolgen EB heeft voor het dagelijks leven en waar je rekening mee moet 
houden

ࠚ	 je de mogelijkheden op het gebied van gezinsplanning wil kennen

Voor wie is deze brochure? 

Waarover gaat deze brochure?

Deze brochure bevat informatie over de laboratoriumdiagnose van EB.

De volgende thema’s komen aan bod:	  

ࠚ	 wat is EB
ࠚ	 het belang van een juiste diagnose bij vermoedens van EB
ࠚ	 de stappen om een juiste diagnose van EB te stellen 
ࠚ	 de nieuwste methodes en overwegingen voor EB-diagnostiek
ࠚ	 het belang van een genetische diagnose voor de patiëntenzorg bij EB
ࠚ	 overervingspatronen en genetische counseling voor patiënten en hun familie
ࠚ	 EB-diagnostiek in de praktijk
ࠚ	 wie kan de EB-diagnostiek het beste uitvoeren en waar moet dit gebeuren

De informatie en aanbevelingen in deze brochure zijn verkregen uit de “Clinical practical guidelines 
for laboratory diagnosis of epidermolysis bullosa”. Deze richtlijn werd in 2019 geschreven door een 
groep van EB-zorgverleners en mensen met EB en hun familieleden. De informatie en aanbevelingen 
in de richtlijnen zijn gebaseerd op verschillende bronnen, waaronder klinisch wetenschappelijk 
onderzoek en de meningen van experts.

Deze brochure geeft drie verschillende soorten aanbevelingen:

Waar komt de informatie in deze brochure vandaan?

AANBEVELING
op basis van klinische 

ervaring
op basis van 

wetenschappelijk bewijs

STERKE AANBEVELING
op basis van sterk 

wetenschappelijk bewijs

AANBEVELING
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WAT IS EB?

EB is een groep van zeldzame, erfelijke ziekten met als kenmerk fragiliteit van de huid en de 
slijmvliezen en het ontstaan van blaren door wrijving of stoten. EB omvat vier hoofdtypes: EB 
simplex (EBS), junctionele EB (JEB), dystrofische EB (DEB) en Kindler EB (KEB), met meer dan 
30 subtypen. De vormen van EB variëren van klinisch mild tot zeer ernstig. Bij pasgeborenen en 
mensen met milde symptomen is een laboratoriumdiagnose nodig om het (sub)type EB te bepalen. 
Bij een eerste geval van EB kan het overervingspatroon (ouder die een gen doorgeeft aan het kind) 
niet worden bepaald zonder de familie te testen.

EB wordt ingedeeld in vier hoofdtypen op basis van waar de splijting in de verschillende huidlagen 
zich voordoet. Bij EBS doet de splijting zich voor in de bovenste huidlaag, de opperhuid of 
epidermis (intra-epidermaal); bij JEB treedt de splijting op in de structuur die de opperhuid aan de 
onderliggende lederhuid hecht, het basale membraan (junctioneel); bij DEB splijt de huid onder het 
basale membraan, in de oppervlakkige lederhuid of dermis (dermaal), en bij KEB kan blaarvorming 
optreden op meerdere verschillende niveaus in de huid.

Ziekteveroorzakende (pathogene) mutaties in meer dan 20 genen worden in verband gebracht met 
EB. Die genen bevatten de informatie die wordt omgezet in (huid)eiwitten, zoals collageen, laminine 
en integrine. Deze eiwitten zijn nodig voor de opbouw en sterkte van de huid.

De afbeelding hierboven links toont de structuur van de huid, met de opperhuid als bovenste laag, 
gevolgd door het basale membraan, de lederhuid en het onderhuidse weefsel (vet), dat op de spieren 
rust. Rechts zie je de belangrijkste niveaus waar splijting optreedt in EB-huid: intra-epidermaal, 
junctioneel en dermaal.

Blaar (EBS)

Blaar (JEB)

Blaar (DEB)

Blaar (KEB)

Basale 
membraan

Spier

Onderhuids
weefsel

Opperhuid of
epidermis

Lederhuid of
dermis



10 11DEBRA INTERNATIONAL DEBRA INTERNATIONALLABORATORIUMDIAGNOSE INFORMATIE VOOR MENSEN MET EB LABORATORIUMDIAGNOSE INFORMATIE VOOR MENSEN MET EB

BELANG VAN EB-LABORATORIUMDIAGNOSE BELANG VAN EB-LABORATORIUMDIAGNOSE

Wanneer een diagnose uitsluitend op zichtbare symptomen of klinische 
meningen berust, moeten mensen soms jarenlang leven met meer pijn en 
meer gezondheidsproblemen dan bij een correcte laboratoriumdiagnose. 
Zij hadden een gerichte, aangepaste behandeling kunnen krijgen en beter 
voor zichzelf kunnen leren zorgen. Als je weet welk type EB of welke 
aandoening je hebt, kan je je beter voorbereiden op de toekomst, waardoor 
leven met EB gemakkelijker wordt. ”

Lisa Brains, recessieve dystrofische EB, 47 jaar, Australië

“

Als EB-nurse voelt het soms alsof de kinderen met wie ik werk aan   
verschillende aandoeningen lijden, omdat de beginsymptomen van het 
ziektebeeld en het verdere verloop zo sterk kunnen variëren van type tot type. 
Dankzij een correcte diagnose bij de geboorte kan het multidisciplinaire 
EB-team samen met de familie beslissen over het toekomstige zorgpakket.
Sommige types EB hebben ondanks een stabiel klinisch beeld bij de 
geboorte een slechte prognose. Een diagnose is daarom cruciaal voor 
een aangepast beleid en ondersteuning. Voor ouders die zwanger willen 
worden, is het ook van groot belang om de manier van overerving te kennen, 
zodat we hen kunnen bijstaan met prenatale tests. ”

Katie Plevey, gespecialiseerd klinisch hoofdverpleegkundige EB,
samen met DEBRA VK, Great Ormond Street Hospital, Verenigd Koninkrijk

“

Laboratoriumdiagnose is van essentieel belang om het (sub)type EB en de precieze oorzaak op 
genetisch (DNA) en eiwitniveau te bepalen.

Dat is belangrijk voor mensen met EB en hun gezin met het oog op:

ࠚ	 juiste genetische counseling
ࠚ	 het voorspellen van de ernst
ࠚ	 geïnformeerde beslissingen
ࠚ	 aangepaste globale patiëntenzorg
ࠚ	 prenatale diagnose
ࠚ	 gespecialiseerde medische zorg en wondzorgproducten
ࠚ	 gepersonaliseerde geneeskunde
ࠚ	 deelname aan klinische studies
ࠚ	 de huidige behandeling 
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WELKE STAPPEN? WELKE STAPPEN?

Sterke aanbevelingen

ࠚ	 Als iemand klinische kenmerken van EB heeft en er in de familie EB voorkomt, 
wordt laboratoriumdiagnose altijd aanbevolen, na geïnformeerde toestemming van 
de patiënt, ouders of wettelijke voogden.

ࠚ	 Eerst is er een standaard routine-beoordeling nodig om andere erfelijke of verworven 
huidaandoeningen uit te sluiten.

ࠚ	 Idealiter worden zowel genetische tests van een bloedmonster als onderzoek van 
een huidbiopt verricht om EB volledig te karakteriseren op genetisch en eiwitniveau. 
Deze methodes samen bieden informatie om het verloop van de ziekte te voorspellen.

ࠚ	 Wanneer EB-diagnostiek gepland wordt, moeten de voordelen voor mensen met 
EB en hun familie, de beschikbare methodes, de nationale regelgeving en kosten 
voor de patiënt en de maatschappij worden overwogen. Prioriteiten stellen in de 
strategieën kan tot een snellere diagnose leiden en middelen besparen, maar vergt 
deskundigheid van de dokters en de laboratoriumexperts. Bij EB-diagnostiek kan 
overwogen worden om volgende prioriteiten te stellen:

 
	● Bij pasgeborenen is onderzoek van een huidbiopt de eerste stap, omdat het snel 

resultaat geeft. Tegelijkertijd moet altijd een genetische test worden uitgevoerd.
	● In gevallen met typische klinische kenmerken kunnen meerdere genetische 

technieken tot een definitieve diagnose leiden, met name Sanger sequencing 
(SS) of Next Generation sequencing (NGS).

	● Als de genetische achtergrond complex is, de klinische kenmerken atypisch zijn 
of de oorzaak onduidelijk is, ben je aangewezen op NGS.

ࠚ	 Als bij genetische tests mutaties worden aangetroffen bij iemand met EB die de EB 
verklaren, kunnen de ouders worden getest om het overervingspatroon te bepalen. 
Andere familieleden kunnen worden getest met het oog op genetische counseling.

ࠚ	 Als er geen mutaties worden gevonden die de EB verklaren, moeten andere 
diagnostische stappen overwogen worden.

Bij EB-diagnostiek worden twee methodes gebruikt:

Genetische tests om de specifieke oorzakelijke genetische mutaties te identificeren in het DNA uit 
een bloedmonster.

Huidbiopten worden onderzocht met speciale technieken die op zoek gaan naar veranderde 
aanwezigheid van eiwitten, de plaats van de eiwitten en veranderingen in eiwitstructuren (die alleen 
met een elektronenmicroscoop gezien kunnen worden).

Methodes voor EB-laboratoriumdiagnose

Bloedmonster Buisje bloed voor DNA DNA-sequencing

Huidbiopt

Normaal eiwit

BM

Afwijkend eiwit Geen eiwit

Normaal genNormal gene Afwijkend gen

Classificatie van EB

Aberrant gene

BM

Normal protein

Skin sample

Aberrant protein No protein

Afkorting: BM, basale membraan
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WELKE METHODES? WELKE METHODES?

Genetische tests

Voor de genetische tests wordt bloed afgenomen bij de persoon met EB en de ouders. De 
bloedmonsters worden gebruikt voor het isoleren van genomisch DNA.

DNA bevat alle informatie over onze individuele genetische samenstelling. Het bestaat uit zo’n 
24.000 genen die elk een unieke sequentiecode hebben voor een specifieke eiwitfunctie. De 
sequentiecode van elk gen bestaat uit vier moleculen, zogeheten desoxyribonucleïnezuren (DNA), 
die een unieke opeenvolging van “letters” A, T, G en C vormen.

Een ziekteveroorzakende mutatie in EB- genen kan worden opgespoord via Sanger sequencing (SS) 
van een specifiek gen of via next generation sequencing (NGS) waarbij alle EB-genen tegelijkertijd 
worden bekeken.

Een voorbeeld van de via SS gegenereerde gegevens. Bovenaan zie je de normale DNA-sequentie 
en onderaan de DNA-sequentie van iemand met EB. De rode pijlen geven de normale “A” aan, en 
de afwijkende “G”, de mutatie die bij deze persoon EB veroorzaakt.

210
G G G G G G GG G G G G G GT T T TC CA A A A A A A A A A A

EB
220 230 240

210
G G G G G G G G G G G G GT T T TC CA A A A A A A A A A A A

Normaal
220 230 240

Genetische tests zijn altijd aanbevolen voor de diagnose van EB.

Aanbeveling

Immunofluorescentie mapping (IFM)

IFM onderzoekt de eiwitten in de huid. EB-eiwitten worden herkend met specifieke reagentia 
(antilichamen). Deze techniek laat zien of er eiwitten ontbreken in vergelijking met een normaal 
huidbiopt.

Onderzoek van huidbiopt

Links is een normaal huidbiopt afgebeeld, gekleurd met een antilichaam dat type VII-collageen 
herkent (groene lijn). Rechts is te zien hoe type VII-collageen volledig afwezig is in het huidbiopt 
van iemand met DEB.

Transmissie-elektronenmicroscopie (TEM)

TEM is een techniek om de huid rechtstreeks te onderzoeken en de structuren te bekijken die 
met een gewone microscoop niet te zien zijn (ultrastructuur). Met TEM kunnen stukjes huid wel 10 
miljoen keer worden vergroot. TEM wordt zelden gebruikt voor standaarddiagnoses, maar kan wel 
nuttig zijn voor gevallen waarbij diagnose moeilijk te stellen is.

Links is een normaal huidbiopt afgebeeld, rechts een biopt van iemand met JEB. De donkere 
structuur in de rode cirkel ontbreekt bij de patiënt.

Aanbeveling

Onderzoek van de huid kan gebeuren via immunofluorescentie mapping (IFM) en/of 
transmissie-elektronenmicroscopie (TEM).
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WELKE METHODES? WELKE INFORMATIE MAG IK VERWACHTEN?

Stappen van EB-laboratoriumdiagnose

Afkortingen: TEM, transmissie-elektronenmicroscopie; IFM, immunofluorescentie-mapping

transmissie-
elektronenmicroscopie

TEM

Persoon die vermoedelijk EB heeft

Huidbiopt

Ziekteveroorzakende mutatie
EB-(sub)type

Onduidelijkheid of geen mutatie
in EB-genen

Genetische tests van ouders Nader onderzoek

Genetische counseling

Prenatale diagnose

Bloedmonster

Genetische tests
Sequencing van DNA

immunofluorescentie 
mapping

IFM

EB-type/subtype
ࠚ	 Positief resultaat
ࠚ	 Onduidelijk resultaat
ࠚ	 Negatief resultaat

Welke informatie mag ik verwachten na EB-diagnostiek?

Na elke laboratoriumtest wordt een samenvattend verslag met de resultaten opgesteld. Waar mogelijk 
worden de resultaten gekoppeld aan de klinische kenmerken van een patiënt. Het laboratorium geeft 
het diagnoseverslag meestal niet rechtstreeks aan de persoon met EB of de familie, om verkeerde 
interpretaties van de wetenschappelijke taal in het verslag te vermijden. Overeenkomstig de lokale 
wetgeving worden de resultaten aan de patiënt en/of de familie meegedeeld door genetische 
consulenten of andere specialisten. Als een verslag toch rechtstreeks aan een patiënt of familielid 
wordt gegeven, blijft een afspraak met een genetisch consulent belangrijk.

Een genetische test kan tot drie scenario’s leiden:

ࠚ	 bij een positief resultaat is de ziekteveroorzakende mutatie gevonden die EB verklaart.
ࠚ	 een onduidelijk resultaat betekent dat een “nieuwe” (nog onbekende) mutatie is gevonden 
waarvan de gevolgen niet bekend zijn.

ࠚ	 bij een negatief resultaat is (nog) geen ziekteveroorzakende mutatie gevonden in EB-genen.

Ook bij IFM van een huidbiopt zijn drie scenario’s mogelijk:

ࠚ	 een positief resultaat betekent dat een EB-eiwit afwijkend is of afwezig is in vergelijking met 
normale huid en dat het niveau van huidsplijting kon worden vastgesteld en er dus een EB-(sub)
type is gevonden. 

ࠚ	 een onduidelijk resultaat past niet eenduidig bij een specifiek EB-(sub)type.
ࠚ	 een negatief resultaat betekent dat er geen significant verschil is tussen normale huid en het 
onderzochte huidbiopt. Een mild (sub)type EB kan echter niet worden uitgesloten.

Aanbeveling
De resultaten van de EB-diagnostiek worden aan de patiënt en familie meegedeeld, bij 
voorkeur door genetici en dermatologen met relevante ervaring.
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WAT IS GENETISCHE COUNSELING? WAT IS GENETISCHE COUNSELING?

Zodra de EB-mutaties geïdentificeerd zijn, kunnen de persoon met EB en zijn familie een genetisch 
consulent of andere specialist om advies vragen. De genetisch consulent moet het volgende 
uitleggen:

ࠚ	 wat EB is
ࠚ	 het overervingspatroon
ࠚ	 de specifieke resultaten van de laboratoriumtests
ࠚ	 de voorspelling van de ernst
ࠚ	 de opties voor gezinsplanning
ࠚ	 de mogelijkheid van prenatale diagnose.

EB kan op drie manieren worden overgeërfd:

ࠚ	 autosomaal dominante overerving
ࠚ	 autosomaal recessieve overerving
ࠚ	 de novo: soms komen mutaties die EB veroorzaken spontaan voor het eerst bij iemand voor. 
Dat betekent dat deze mutaties niet aanwezig zijn in het bloed van de ouders van die persoon. Rebecca Saad, klinisch adviseur-verpleegkundige epidermolysis bullosa & dermatologie, 

SCHN, Sydney, Australië  

Na de geboorte van een baby met vermoedelijk EB kan betrouwbare 
genetische diagnose een groot verschil maken voor het gezin. Dankzij deze 
informatie kan het gezin beter begrijpen wat de gevolgen zullen zijn voor 
hun dagelijkse leven en wat de zorgbehoeften zullen zijn. Zorgverleners 
kunnen de behandeling, het pijnbeleid en de wondzorg aanpassen. Bij 
ernstige gevallen met een slechte prognose kan een diagnose het gezin 
ook helpen om de tijd met hun baby optimaal te benutten, met passende 
psychologische ondersteuning. Genetische counseling voor gezinnen en 
toegang tot genetische tests zijn essentieel in de eerste levensweken bij 
vermoedens van EB.”

“

Overervingspatronen bij EB

Een ouder heeft EB en geeft 
het gewijzigde gen door aan 
het kind. Er is 50% kans dat 
kinderen van deze ouder 
geboren worden met EB.

AUTOSOMAAL DOMINANTE 
OVERERVING

AUTOSOMAAL RECESSIEVE 
OVERERVING

Geen van beide ouders heeft 
EB maar beiden zijn drager. 
Deze kinderen hebben alleen 
EB als zij van beide ouders 
het EB-gen overerven. De 
kans daarop is 25%. 

Gezonde 
ouder

25%
gezond 

kind

25%
kind 

met EB

25%
gezond 

kind

25%
kind 

met EB

Ouder met 
dominante EB

Gezonde ouder 
(EB-drager)

Gezonde ouder 
(EB-drager)

25%
gezonde 

EB-drager

25%
kind met 

EB

25%
gezond 

kind

25%
gezonde 

EB-drager

Gezonde 
ouder

Gezonde 
ouder

25%
gezond 

kind

?%
kind 

met EB

25%
gezond 

kind

25%
gezond 

kind

DE NOVO
OVERERVING

In deze situatie gebeurt het 
vrijwel nooit dat dezelfde 
ouders een tweede kind 
of meer kinderen met EB 
krijgen. Patiënten met een de 
novo-mutatie hebben echter 
50% kans om de mutatie (en 
EB) door te geven aan hun 
kinderen. 

Miguel Kingerski da Silva Calgaro, Calgaro, recessieve dystrofische EB, 6 jaar, Brazilië
(foto: Suelen Szymanski
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HOE WERKT HET IN DE PRAKTIJK? HOE WERKT HET IN DE PRAKTIJK?

Stappen van EB-diagnostiek bij pasgeboren baby met blaarvorming

Pasgeborenen met plaatselijke afwezigheid van huid, blaren of fragiele huid moeten zo snel 
mogelijk naar een EB-centrum worden doorverwezen voor diagnose. Naast een bloedmonster voor 
de isolatie van DNA moeten ook huidbiopten worden genomen. IFM geeft binnen enkele uren een 
diagnose waardoor passende zorg aan de baby verzekerd is. Tegelijkertijd worden genetische tests 
gedaan. Bij deze baby werd EBS vastgesteld, met een goede prognose. De EB-mutatie werd niet 
gevonden bij de gezonde ouders, wat op een de novo-mutatie wijst. Het risico op EB bij volgende 
kinderen is voor dit koppel dus erg laag.

Pasgeborene met vermoedelijk EB

Huidbiopt

EB simplex
Genetische tests van ouders:

c.526A>T uitgesloten
De novo-mutatie

Minder blaarvorming naarmate het kind ouder wordt
Goede langetermijnprognose

Genetische counseling
Bijna geen risico op herhaling

Bloedmonster

Genetische tests
Sequencing van DNA 

EB-veroorzakende mutatie in keratine 5-gen
c.526A>T, p.Asn176Tyr

Voorbeelden van resultaten in een genetisch verslag:

ࠚ	 Positief resultaat: “p.Gly2043Arg in het COL7A1-gen is de mutatie die het vaakst gezien 
wordt bij dominante DEB. De heterozygote aanwezigheid bij deze patiënten ondersteunt deze 
diagnose op moleculair niveau.” DUIDELIJKE DIAGNOSE VAN DOMINANTE DEB

ࠚ	 Onduidelijk resultaat: “p.Val848Phe lijkt een nieuwe mutatie te zijn; de relevantie van deze 
mutatie is dus onzeker. Screening van andere familieleden zal waarschijnlijk helpen om te 
bepalen of deze atypische bevinding in COL7A1 de ziekte veroorzaakt.” DEB MOGELIJK

ࠚ	 Negatief resultaat: “Geen bewijs voor een COL7A1 mutatie die op DEB wijst.” DEB 
ONWAARSCHIJNLIJK OF UITGESLOTEN

Voorbeelden van verslagen van IFM-analyses van huidbiopten:

ࠚ	 Positief resultaat: “Het ontbreken van laminine 332 in het huidbiopt van de patiënt ondersteunt 
de diagnose van ernstige gegeneraliseerde JEB.” DUIDELIJKE DIAGNOSE VAN ERNSTIGE 
JEB

ࠚ	 Onduidelijk resultaat: “Deze IFM-bevindingen tonen atypische verschillen van diverse EB-
eiwitten. Deze veranderingen wijzen niet specifiek op een bepaald (sub)type EB. Er is dus geen 
duidelijke oorzaak voor de blaarvorming vast te stellen. TEM en NGS worden aangeraden in de 
verdere zoektocht naar een diagnose.” EB MOGELIJK

ࠚ	 Negatief resultaat: “Dit biopt bevat geen duidelijke aanwijzingen voor een diagnose van EB.” 
EB ONWAARSCHIJNLIJK
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DOOR WIE WORDT DE DIAGNOSE GESTELD?

Sterke aanbeveling

Het is sterk aanbevolen om laboratoriumdiagnoses van EB te laten verrichten in een 
erkend EB-expertisecentrum.

Elk laboratorium dat EB-diagnostiek uitvoert, moet rekening houden met de testcriteria die zijn 
overeengekomen in de “Clinical practical guidelines for laboratory diagnosis of epidermolysis 
bullosa” (Br J Dermatol. 2019 May 15. doi: 10.1111/bjd.18128.)

Er bestaan echter grote verschillen tussen de diverse klinische en diagnosecentra voor EB overal 
ter wereld. Niet alleen op het gebied van diagnose-apparatuur en beschikbare methodes, maar ook 
voor de nationale regelgeving inzake zeldzame ziekten en genetische tests en terugbetaling van 
deze diensten. Het kan dus lastig zijn om aan alle criteria uit bovenstaande publicatie te voldoen. In 
dergelijke situaties kunnen dokters en laboratoriumexperts eventueel lichtjes maar niet significant 
afwijken van de aanbevelingen.

Nina Azzopardi, EB simplex, 48 jaar, Australië

Ik trouwde met m’n donkere Maltese jongen die me Marsrepen gaf, 
ondertussen een zorgzame, meelevende man. We wilden graag een gezin. Ik 
sprak met Dr. Eisenberg en onderging een uitgebreid genetisch onderzoek. 
Hij zei dat er 50% kans was dat ik de ziekte zou doorgeven aan mijn kind. 
Ik wist niet wat te doen. Ik wilde ABSOLUUT moeder worden. Ik gokte met 
de toekomst van mijn gezin en besloot met Jeff het toch te proberen.

Hoewel er een aanzienlijk risico bestond, beviel ik op 24 maart 2005 van 
een zoon. …. Onze kinderarts onderzocht hem, verklaarde dat hij geen EB 
had en overhandigde me ons kleine wonder.

Die middag belde ik Dr. Eisenberg om hem te vertellen dat we een gezonde 
zoon op de wereld hadden gezet. “Hoe heet hij?”, vroeg hij.”

“
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Verworven 
huidaandoeningen

Niet overgeërfd of niet aanwezig bij de geboorte (aangeboren), 
maar ontwikkelt zich later.

Antilichamen

Eiwitten in het bloed die worden aangemaakt als reactie op 
een specifiek antigen. Antilichamen binden zich chemisch aan 
bacteriën, virussen en andere lichaamsvreemde stoffen in het 
bloed.

Klinische kenmerken

Dit zijn de uitwendige waarneembare tekenen van een 
gezondheidsprobleem. Een effect dat alleen door de persoon 
met de aandoening wordt waargenomen en ervaren, wordt (in 
het Engels) een symptoom genoemd.

Klinisch heterogeen Groep van patiënten met een aandoening die verschillende 
oorzaken heeft en/of een verschillend verloop kent.

Elektronenmicroscopie
Een microscoop met een hoge vergroting en resolutie die 
werkt met elektronenbundels in plaats van met licht en die 
elektronlenzen gebruikt.

Ontstaan van blaren door 
wrijving of stoten

Een groep van erfelijke ziekten met als kenmerk het ontstaan van 
blaren door wrijving of stoten in de opperhuid zelf ten gevolge 
van het loslaten van basale keratinocyten (onderste cellen van 
de opperhuid).

Slijmvliezen
Een membraan dat de verschillende lichaamsholten en het 
oppervlak van inwendige organen bekleedt. Het bestaat uit een 
of meerdere lagen epitheelcellen op een losse bindweefsellaag.
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KOM IN ACTIE

LAAT ONS WETEN WAT JE ERVAN VINDT!
Vul de enquête in zodat wij de patiëntenversies van de richtlijnen 

kunnen verbeteren:
www.surveyhero.com/c/PatientVersionsSurvey

Bepaal mee de toekomstige patiëntenversies van de richtlijnen voor EB.

Het doel van deze enquête is om:

ࠚ	 de kwaliteit van de informatie en de presentatie van de patiëntenversies te beoordelen
ࠚ	 ons te helpen een standaard te ontwikkelen voor alle patiëntenversies, nu en in de toekomst.

De verzamelde gegevens zullen ons helpen om de kwaliteit van de verstrekte informatie en van de 
gebruikerservaring te verbeteren. Dit zal gebeuren door middel van presentaties op conferenties, 
posters, samenvattingen of onderzoeken.

We willen er zeker van zijn dat alle verstrekte informatie voldoet aan de behoeften van iedereen met 
EB.

Laat ons weten wat je ervan vindt

Alle antwoorden op de enquête zijn vertrouwelijk, tenzij je beslist je aan te sluiten bij het 
richtlijnennetwerk van DEBRA International. Overweeg om je bij het netwerk aan te sluiten als je in 
de toekomst wil meewerken aan de ontwikkeling van richtlijnen en patiëntenversies. Vul vraag 1 op 
pagina 7 in om lid te worden van het netwerk. Als je deze vraag niet invult, ontvangen wij geen van 
je persoonlijke gegevens en blijf je anoniem. Deelname aan het richtlijnennetwerk is geheel vrijwillig 
en je kan er te allen tijde voor kiezen om je af te melden door contact op te nemen met DEBRA 
International.

Nog vragen over het invullen van de enquête of over hoe je kan aansluiten bij het richtlijnennetwerk? 
Stuur een mail naar de coördinator bij DEBRA International, Kattya Mayre-Chilton: kattya.mayre-
chilton@debra-international.org

Help ons met nieuwe richtlijnen en patiëntenversies

http://www.surveyhero.com/c/PatientVersionsSurvey
mailto:kattya.mayre-chilton%40debra-international.org?subject=CPG-PV
mailto:kattya.mayre-chilton%40debra-international.org?subject=CPG-PV
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LLuan Almeida Rocha, dominante dystrofische EB, 19 jaar, Brazilië
(foto: Douglas Rocha de Almeida)

© Copyright DEBRA International 2019. Alle rechten voorbehouden. Dit werk is gelicentieerd onder 
de voorwaarden van de Creative Commons Attribution-NonCommercial-NoDerivatives License, die 
het gebruik en de distributie in elk medium toestaat, op voorwaarde dat het originele werk correct 
wordt geciteerd, het gebruik niet commercieel is en er geen wijzigingen of aanpassingen worden 
aangebracht.

Copyright

De informatie in deze brochure is niet de enige gangbare manier van werken en is geen standaard 
voor medische zorg. Rekening houdend met individuele omstandigheden, kunnen aanpassingen 
nodig zijn. De auteurs van deze brochure hebben aanzienlijke inspanningen geleverd om ervoor te 
zorgen dat de verstrekte informatie nauwkeurig de inhoud weergeeft van de richtlijnen waarop ze is 
gebaseerd. De auteurs, DEBRA Oostenrijk en DEBRA International, zijn niet verantwoordelijk voor 
eventuele onnauwkeurigheden, informatie die als misleidend wordt ervaren, of de goede afloop van 
aanbevelingen, adviezen of suggesties in deze brochure. De informatie op de volgende pagina’s 
kan zonder voorafgaande kennisgeving gewijzigd worden. Voor de meest actuele informatie over 
de beschikbare richtlijnen, brochures en contactinformatie, ga naar: www.debra-international.org

Disclaimer

We ontvangen graag verzoeken om deze brochure in andere talen en formaten te verstrekken. 
Stuur alle aanvragen naar: office@debra-international.org

Dank aan DEBRA Belgium, DEBRA Nederland en het EB-expertisecentrum UMCG voor de 
Nederlandse vertaling.

Taal

ࠚ	 Foot care in Epidermolysis bullosa: Evidence-based Guideline
ࠚ	 International Consensus Best Practice Guidelines for Skin and Wound Care in Epidermolysis 
Bullosa 

ࠚ	 Management of Cutaneous Squamous Cell Carcinoma in Patients with Epidermolysis Bullosa: 
Best Clinical Practice Guidelines

ࠚ	 Occupational therapy for epidermolysis bullosa: clinical practice guidelines
ࠚ	 Oral Health Care for Patients with Epidermolysis Bullosa - Best Clinical Practice Guidelines
ࠚ	 Pain care for patients with epidermolysis bullosa: Best care practice guidelines
ࠚ	 Psychosocial recommendations for the care of children and adults with epidermolysis bullosa 
and their family: evidence based guidelines

Andere richtlijnen

Bron
Clinical Practice Guidelines for Epidermolysis Bullosa Laboratory 
Diagnosis. 

Deze richtlijn werd goedgekeurd door DEBRA International en gefinancierd 
door DEBRA Oostenrijk.

Voor toegang tot de richtlijnen en de patiëntentversies, ga naar: 
www.debra-international.org

https://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://www.debra-international.org
mailto:office%40debra-international.org?subject=
http://www.debra-international.org
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TOTSTANDKOMING TOTSTANDKOMING

ࠚ	 G Pohla-Gubo - Panellid (Oostenrijk) 
University Hospital of the Paracelsus Medical University, Salzburg

ࠚ	 P C van den Akker - Panellid (Nederland) 
Rijksuniversiteit Groningen

ࠚ	 K Wertheim-Tysarowska - Panellid (Polen) 
Institute of Mother and Child, Warschau

ࠚ	 G Zambruno - Panellid (Italië) 
Kinderziekenhuis Bambino Gesù, Rome

Externe review

ࠚ	 L Brains (Australië) 
Persoon met EB

ࠚ	 S Cassidy (, Nieuw-Zeeland) 
Gespecialiseerd verpleegkundige EB - Zuidereiland, DEBRA Nieuw-Zeeland

ࠚ	 N Azzopardi (Australië) 
Persoon met EB

ࠚ	 R Saad (Australië) 
Verpleegkundige-adviseur EB, SCH, Sydney

Projectteam DEBRA International

ࠚ	 K M Mayre-Chilton - Projectleider patiëntenrichtlijnen (Verenigd Koninkrijk) 
Richtlijnen-Coördinator - DEBRA International

ࠚ	 O Mullins - Verantwoordelijke Redactie (Verenigd Koninkrijk) 
Business Manager - DEBRA International

ࠚ	 L A Taguchi - Verantwoordelijke branding & design (Brazilië) 
Mama van een kind met EB; Marketing Director - DEBRA Brazilië

ࠚ	 M Cardoza - Grafische vormgeving (Verenigd Koninkrijk)

ࠚ	 De richtlijn is ontwikkeld door een groep EB-deskundigen: (kinder)dermatologen, genetici, 
biologen, een verpleegkundige en patiëntenvertegenwoordigers.

ࠚ	 Alle panelleden hebben een schriftelijke belangenverklaring en gedragscodeverklaring ingevuld.
ࠚ	 De groep kwam twee keer fysiek bijeen om de klinische kwesties en methodologie te bespreken, 
het materiaal te evalueren (publicaties op het gebied van onderzoek naar EB-diagnose), 
aanbevelingen te formuleren en de structuur en formulering van de richtlijn af te spreken.

ࠚ	 Richtlijnen zijn gebaseerd op een kritische, uitgebreide en volledige evaluatie van de meest 
relevante publicaties over laboratoriumdiagnose van EB en op de persoonlijke ervaringen van 
de panelleden.

ࠚ	 Om publicaties te vinden, werd gezocht op NCBI “All Databases” en PubMed, met de zoektermen 
“Inherited EB and laboratory diagnosis”, “EB and mutation” en “EB and prenatal diagnosis”. De 
zoekperiode liep tot eind december 2018. Daarnaast werd op “Epidermolysis bullosa” gezocht 
om artikels te vinden in GeneReviews.

ࠚ	 In totaal werden 1.485 artikels gevonden. Uiteindelijk werden 64 papers beoordeeld, door 2 
panelleden elk, volgens het kwaliteitscijfer van het Critical Appraisal Skills Programme (CASP) 
en het Scottish Intercollegiate Guidelines Network (SIGN).

Hoe kwam de richtlijn over laboratoriumdiagnose tot stand?

Panel group

ࠚ	 C Has - Projectleider richtlijnen, Projectleider patiëntenversie (Duitsland) 
Universiteit van Freiburg

ࠚ	 L Liu - Medeprojectleider richtlijnen, Medeprojectleider patiëntenversie (Verenigd Koninkrijk) 
Viapath - St Thomas’ Hospital, Londen

ࠚ	 A V Charlesworth - Panellid, Medeprojectleider patiëntenversie (Frankrijk) 
Centre de Reference des Maladies, Nice

ࠚ	 M C Bolling - Panellid (Nederland) 
Rijksuniversiteit Groningen

ࠚ	 M El Hachem - Panellid (Italië) 
Kinderziekenhuis Bambino Gesù, Rome

ࠚ	 M J Escamez - Panellid (Spanje) 
Universidad Carlos III de Madrid

ࠚ	 I Fuentes - Panellid (Chili) 
Fundación DEBRA Chili, Santiago

ࠚ	 S Buchel - Panellid (Duitsland) 
Universiteit van Freiburg

ࠚ	 R Hiremagalore - Panellid (Indië) 
Manipal Hospital, Bengaluru
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DEBRA International

DEBRA International is de koepelorganisatie van een wereldwijd netwerk van nationale verenigingen 
die zich inzetten voor mensen met de zeldzame genetische blaarziekte epidermolysis bullosa 
(EB). De eerste DEBRA-afdeling werd meer dan 40 jaar geleden opgericht en ondertussen is de 
organisatie aanwezig in meer dan 50 landen wereldwijd.

www.debra-international.org
office@debra-international.org

EB Without Borders

EB Without Borders (EB Zonder Grenzen) is een belangrijk initiatief van DEBRA International om 
patiënten, families en artsen in landen zonder DEBRA-structuur te ondersteunen, en om nieuwe 
groepen bij te staan bij hun oprichting.

ebwb@debra-international.org

EB-CLINET

EB-CLINET is het wereldwijde netwerk van EB-centra en klinische experts.

www.eb-clinet.org 
office@eb-clinet.org

CONTACTINFORMATIE NOTITIES

http://www.debra-international.org
mailto:office%40debra-international.org?subject=
mailto:ebwb%40debra-international.org?subject=
http://www.eb-clinet.org
mailto:office%40eb-clinet.org?subject=
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ࠚ	 Argentina 
www.debraargentina.org 
info@debraargentina.org 
+54 (011) 3965 4298

ࠚ	 Australia 
www.debra.org.au 
admin@debra.org.au  
+61 (0) 427 937 003	

ࠚ	 Austria 
www.debra-austria.org  
office@debra-austria.org 
+43 1 876 40 30

ࠚ	 Belgium 
www.debra-belgium.org  
info@debra-belgium.org  
+32 (0) 4 267 54 86	

ࠚ	 Bosnia & Herzegovina 
www.debra.ba  
djeca.leptiri@hotmail.com 
+387 33 328 284

ࠚ	 Brazil 
www.debrabrasil.com.br  
web@debrabrasil.com.br 
+55 (047) 3237 6243

ࠚ	 Bulgaria 
www.debrabg.net 
contact@debrabg.net 
+359 (0) 882 919 167

ࠚ	 Canada 
www.debracanada.org 
debra@debracanada.org 
+1  800 313 3012

ࠚ	 Chile 
www.debrachile.cl 
info@debrachile.cl 
+56 2 22 28 67 25

ࠚ	 China 
www.debra.org.cn 
debra_china@163.com 
+86 139 1850 3042	

ࠚ	 Colombia 
www.debracolombia.org 
info@debracolombia.org 
+57 1 62 365 09

ࠚ	 Slovakia 
www.debra-slovakia.org 
debra.slovakia@gmail.com 
+421 940 566 667

ࠚ	 Slovenia 
www.debra-slovenia.si 
info@debra-slovenia.si 
+386 31 348 303

ࠚ	 Spain 
www.debra.es 
info@debra.es 
+34 952 816 434

ࠚ	 Sweden 
www.ebforeningen.se 
malin.ch.net@gmail.com 
+46 (0)703 146 048

ࠚ	 Switzerland 
www.schmetterlingskinder.ch 
debra@schmetterlingskinder.ch 
+41 62 534 16 90

ࠚ	 Taiwan 
www.eb.org.tw 
taiwaneb2010@gmail.com 
+886 03 5734493 
+886 0966 521836

ࠚ	 Ukraine 
www.debra-ukraine.org 
info@debra-ukraine.org 
svitdebra@gmail.com 
+380 50 331 94 97

ࠚ	 United Kingdom (UK) 
www.debra.org.uk 
debra@debra.org.uk 
+44 (0)1344 771 961

ࠚ	 United States of America (USA) 
www.debra.org 
staff@debra.org 
+1 (212) 868 1573 
+1 (855) CURE-4-EB

ࠚ	 Costa Rica 
www.debracr.org  
info@debracr.org 
+506 2244 3318

ࠚ	 Croatia 
www.debra.hr  
info@debra-croatia.com 
+385 1 4555 200

ࠚ	 Cuba 
debra_cuba@yahoo.com 

ࠚ	 Czech Republic 
www.debra-cz.org 
info@debra-cz.org 
+420 532 234 318

ࠚ	 Finland 
www.allergia.fi/suomen-eb-yhdistys-ry 
suomenebyhdistys.debrafinland@gmail.com 
+358 9 473351

ࠚ	 France 
www.debra.fr 
contact@debra.fr 
+33 (0)7 78 95 83 44

ࠚ	 Germany 
www.ieb-debra.de 
ieb@ieb-debra.de 
+49 (0) 6461 9260887

ࠚ	 Hungary 
www.debra.hu 
posta@debra.hu 
+36 1 266 0465

ࠚ	 Ireland 
www.debraireland.org 
info@debraireland.org 
+353 1 412 6924

ࠚ	 Italy 
www.debraitalia.com 
info@debraitalia.com 
+39 02 3984 3633

ࠚ	 Italy (Südtirol - Alto Adige) 
www.debra.it 
info@debra.it 
+39 335 10 30 23 5	

ࠚ	 Japan 
www.debra-japan.com 
info@debra.sakura.ne.jp 
+81 (0) 11 726 5170 

ࠚ	 Malaysia 
www.debramalaysia.blogspot.com 
debramalaysia@gmail.com 
+60 12 391 3328

ࠚ	 Mexico 
www.debra.org.mx 
debramexico@gmail.com 
+81 8008 0352

ࠚ	 Netherlands 
www.debra.nl 
voorzitter@debra.nl 
+31 030 6569635

ࠚ	 New Zealand 
www.debra.org.nz 
debra@debra.org.nz 
+64 04 389 7316

ࠚ	 Norway 
www.debra.no 

ࠚ	 Poland 
www.debra-kd.pl 
sekretariat@debra-kd.pl 
+48 501 239 031

ࠚ	 Romania 
www.minidebra.ro 
contact@minidebra.ro 
+40 0763 141 326	

ࠚ	 Russia 
www.deti-bela.ru 
info@deti-bela.ru 
+7 (495) 410 48 88	

ࠚ	 Serbia 
www.debra.org.rs 
office@debra.org.rs 
+381 (0)64 308 6620

ࠚ	 Singapore 
www.debrasingapore.com 
debrasingapore@gmail.com 
+65 9237 5823

NATIONALE DEBRA-GROEPEN NATIONALE DEBRA-GROEPEN



36 DEBRA INTERNATIONAL LABORATORIUMDIAGNOSE INFORMATIE VOOR MENSEN MET EB

GENERAL INFORMATION

DEBRA INTERNATIONAL IS GEREGISTREERD ALS GOED DOEL IN OOSTENRIJK (ZVR 932762489)

www.debra-international.org

office@debra-international.org

@DEBRAInternational

@InterDEBRA

HET WERELDWIJD NETWERK VAN PATIËNTENORGANISATIES VOOR EB
Kom in actie met DEBRA International

International.


