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Австрийский центр буллезного эпидермолиза (EB 
House Austria) в Зальцбурге с самого своего осно-
вания в 2005 г. представляет собой исключитель-
ный пример организации оптимизированной ме-
дицинской помощи группе больных, которым до 
этого не уделялось должного внимания, – паци-
ентам, страдающим буллезным эпидермолизом, 
редким и  очень тяжелым заболеванием кожи. 
Пациенты с этим наследственным механобуллез-
ным кожным заболеванием, характеризующимся 
гетерогенностью клинического течения, муль-
тиорганными проявлениями, большим числом 
осложнений и  высокой смертностью, получают 
в Австрийском центре буллезного эпидермолиза 
мультидисциплинарную медицинскую, психо-
социальную, ориентированную на семью под-
держку, наилучшим образом адаптированную 
именно к  этому заболеванию и  индивидуально 
подобранную для каждого больного. Центр со-
стоит из четырех подразделений: амбулаторного 
звена, научно-исследовательской лаборатории, 

академии и  отдела научно-клинических иссле-
дований и  клинических испытаний. Уникальная 
структура центра заложила основу для наи-
лучшей медицинской практики и  оказания 
медицинской помощи на самом современном 
уровне, а  также для проведения качественных, 
ориентированных на больного научных иссле-
дований и развития трансляционной медицины. 
Австрийский центр буллезного эпидермолиза 
был создан при участии благотворительной паци-
ентской организации «DEBRA Австрия», поддер-
живающей медицинские исследования, с  целью 
оказания всесторонней помощи больным бул-
лезным эпидермолизом и их близким в Австрии 
и  сопредельных государствах. Получено офи-
циальное признание сначала на национальном 
уровне  – в  2017  г. учреждению присвоен статус 
Национального экспертного центра по генодер-
матозам с фокусом внимания на буллезном эпи-
дермолизе, а  вскоре и  на европейском  – в  сен-
тябре 2018 г. центр был включен в Европейскую 

референсную сеть (ЕRN) по редким заболе-
ваниям кожи. Представленный в  статье опыт 
Австрийского центра буллезного эпидермолиза 
может послужить примером успешной модели 
при организации помощи пациентам с  другими 
полисистемными заболеваниями.
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П р и г л а ш е н н а я  с т а т ь я

Буллезный эпидермолиз (БЭ) – группа ред-
ких наследственных механобуллезных за-
болеваний, для которых характерна по-
вышенная ранимость кожи и  слизистых 

оболочек с образованием пузырей при минималь-
ном механическом повреждении. Многообразие 
клинических, генетических характеристик БЭ 
и  его внекожных проявлений позволяет отнести 
БЭ к  полисистемным заболеваниям с  большим 
числом осложнений и высокой смертностью [1].

Генетическая гетерогенность БЭ обусловле-
на мутациями в  20  разных генах, кодирующих 
белки, отвечающие за поддержание целостности 
эпидермиса и  обеспечивающие связь между эпи-
дермисом и  дермой. В  зависимости от глубины 
поражения выделяют следующие основные типы 
БЭ: простой БЭ (пузыри расположены внутриэпи-
дермально), пограничный БЭ (пузыри образуются 
в  светлой пластинке зоны базальной мембраны), 

дистрофический БЭ (пузыри локализуются под 
плотной пластинкой базальной мембраны), син-
дром Киндлера (смешанное поражение на разных 
уровнях кожи). В  зависимости от генетических 
и  фенотипических особенностей эти основные 
формы подразделяются на 30 подтипов (рис. 1) [2].

Симптомы болезни и их выраженность сильно 
варьируют. У  некоторых пациентов заболевание 
дебютирует в подростковом возрасте, когда на ча-
сто травмируемых участках кожи (стопы, кисти) 
появляются и  самостоятельно разрешаются еди-
ничные пузыри. У  других больных пузыри обра-
зуются на коже и слизистых оболочках спонтанно 
уже при рождении, при этом поражение носит 
обширный, генерализованный характер и  может 
довольно быстро привести к  летальному исходу. 
Часто, особенно при дерматолитических подтипах, 
развиваются такие вторичные осложнения, как 
хроническое изъязвление, воспаление, рубцевание 
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и фиброз кожи. А серьезные внекожные осложне-
ния – стриктуры, стенозы и псевдосиндактилии – 
резко ухудшают качество жизни пациентов. При 
тяжелых формах БЭ (тяжелый генерализованный 
пограничный БЭ, рецессивный дистрофический 
БЭ) крайне высок риск (раннего) летального ис-
хода вследствие недостаточности питания, отсут-
ствия прибавки веса, инфекций, органной недо-
статочности, а позднее – агрессивно протекающего 
плоскоклеточного рака кожи (рис. 2) [3–5].

Характерными симптомами, обнаруживаемы-
ми у некоторых больных с БЭ разных типов, быва-
ют так называемые буллезноэпидермолизные неву-
сы, которые обычно имеют клинические (быстрый 
рост, неровные границы, разноцветное окрашива-
ние) и  дерматоскопические признаки атипичной 
или злокачественной меланоцитарной пролифера-
ции. Они часто появляются на месте бывших пу-
зырей. Хотя эти элементы состоят исключительно 
из меланоцитов и редко ассоциируются с развити-
ем меланомы, клиническое динамическое наблю-
дение и  гистологическое исследование наиболее 
подозрительных очагов являются обязательными 
(рис. 3) [2, 6, 7].

Специфического лечения БЭ не существует. 
В  настоящее время терапия носит в  основном 

поддерживающий характер: это симптоматиче-
ские мероприятия (лечение раневых поверхно-
стей), контроль инфицирования ран, нутритив-
ная поддержка, а  также профилактика и  лечение 
вторичных осложнений [3, 8]. Терапевтические 

Рис. 1. Схема зоны дермоэпидермального соединения. В основе буллезного эпидермолиза (БЭ) лежат мутации генов структурных 
компонентов, в частности гемидесмосом, десмосом, промежуточных филаментов, актиновых микрофиламентов, фокальных 
контактов и транспорта внутриклеточных пузырьков
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Рис. 2. Осложнения у больных с рецессивным типом 
дистрофического буллезного эпидермолиза: A – агрессивно 
протекающий плоскоклеточный рак кожи грудной клетки;  
Б – псевдосиндактилия; В – множественный кариес зубов, 
эрозии полости рта; Г – хронические раны и эрозии
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мероприятия и уход за пациентами с БЭ и другими 
редкими болезнями должны подбираться индиви-
дуально, с учетом многочисленных факторов: воз-
раста, степени тяжести заболевания, осложнений, 
проблем и предпочтений пациента.

Диагностика
В случае образования пузырей на коже новоро-
жденных и  детей более старшего возраста диф-
ференциальный диагноз проводится с  длинным 
перечнем заболеваний инфекционного, травма-
тического, аутоиммунного и  гематологического 
генеза [9]. После их исключения в  качестве пер-
вого этапа диагностики при клиническом по-
дозрении на БЭ у  новорожденного необходимо 
установить уровень расслоения кожи. Обычно 
это возможно с  помощью биопсии свежего пу-
зыря (как правило, он возникает уже вследствие 
травмы кожи при биопсии) с  последующим ру-
тинным патогистологическим исследованием 
(внутриэпидермальное или субэпидермальное 
расслоение), иммунофлюоресцентным антиген-
ным картированием и/или трансмиссионной 
электронной микроскопией (в настоящее время 
она в  большинстве случаев оказывается излиш-
ней) [10]. Иммунофлюоресцентное картирование 
антигенных детерминант в  области дермоэпи-
дермального соединения было внедрено в  прак-
тику в 1980-х гг. в дерматологическом отделении 
г. Инсбрука. Эта новая методика пришла на сме-
ну электронной микроскопии, так как позволила 
быстро и  просто ставить точный диагноз меха-
нобуллезных заболеваний. С ее помощью можно 

определить уровень расслоения кожи и  прово-
дить дифференциальный диагноз между четырь-
мя главными типами БЭ [11, 12].

Относительное наличие белка затем можно 
визуализировать с  помощью иммунофлюорес-
центного окрашивания набором специфических 
(в большинстве своем моноклональных) антител 
к структурным белкам эпидермиса или к компо-
нентам дермоэпидермального соединения. Кроме 
того, для выявления причинной мутации следует 
по возможности выполнить молекулярный ана-
лиз с  анализом кандидатных генов, определен-
ных при иммунофлюоресцентном картировании. 
Наконец, семейный анамнез пациента может ука-
зывать на тип наследования, что имеет значение 
для последующей пренатальной и преимпланта-
ционной диагностики [5, 9, 13, 14].

«DEBRA Австрия»
В 1992  г. профессор Хельмут Хинтнер, накопив-
ший за время работы в  Инсбруке и  за рубежом 
значительный опыт изучения кожных буллезных 
заболеваний и  ведения пациентов с  аутоиммун-
ными и наследственными буллезными болезнями, 
был назначен руководителем отделения дермато-
логии больницы общего профиля в  Зальцбурге. 
Вместе с биологом Габриэлой Пола-Губо он создал 
в Зальцбурге научную лабораторию, главным об-
разом специализирующуюся в области иммуно-
логии и буллезных заболеваний кожи.

Таким образом, с начала 1990-х гг. в Зальцбурге 
все большему количеству пациентов после не-
скольких лет диагностической неопределенности 
(это общее свойство редких болезней) стали уста-
навливать диагноз БЭ. В ходе регулярного дина-
мического наблюдения таких пациентов вскоре 
стала очевидной необходимость организации 
их ведения и  адекватной помощи. Тогда же 
в Зальцбурге родилась идея создать пациентскую 
группу по образцу «родительской ассоциации» 
DEBRA в  Великобритании, функционирующей 
с 1978 г. В 1995 г. группа больных и членов их се-
мей совместно с врачами и персоналом, осущест-
вляющим уход за больными, основала благотво-
рительную пациентскую организацию с  целью 
обеспечения научно-медицинских исследований 
в  области БЭ «DEBRA Австрия». Эта организа-
ция полностью посвятила себя всесторонней 
поддержке пациентов с  БЭ и  их родственников 
в  Австрии и  соседних странах. Назовем лишь 
некоторые виды деятельности: организация 
предоставляет площадку для обмена опытом, 
безвозмездно помогает решать юридические во-
просы и бесплатно предоставляет перевязочный 

Рис. 3. Буллезноэпидермолизные (БЭ) невусы: A – БЭ невус 
у трехлетнего ребенка с дистрофическим БЭ; Б – увеличенный 
вид невуса с рисунка (A); В – БЭ невус у пациента 
с пограничным типом БЭ; Г – дерматоскопическое фото (В)
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материал, способствует оказанию более совер-
шенной и  эффективной медицинской помощи, 
создавая сеть соответствующих специалистов 
и участвуя в образовательных мероприятиях.

«DEBRA Австрия» известна своими многочис-
ленными инициативами, привлечением денежных 
средств и  информационными кампаниями. Со 
своей стороны опытные врачи, ученые и средний/
младший медицинский персонал отделения дер-
матологии Зальцбурга сформировали мультидис-
циплинарную команду, основной задачей которой 
стала централизация и индивидуализация весьма 
непростого процесса лечения больных БЭ. Как 
только удалось собрать достаточно средств (при 
финансовой поддержке частных благотворителей, 
отчасти – из общедоступных источников), была со-
здана первая в мире специализированная клиника 
БЭ. К огромной радости пациентов, родственников 
и специалистов по уходу за больными она откры-
лась в  2005  г. на базе больницы общего профиля 
в г. Зальцбурге и представляет собой мультидисци-
плинарное клиническое отделение, занимающееся 
диагностикой, оказанием медицинской помощи, 
научными исследованиями и  образовательными 
вопросами, связанными с БЭ [15].

Некоммерческая организация «DEBRA 
Австрия» с  первого дня своего существования 
поддерживала и  продолжает финансировать на-
учные исследования в области БЭ в Австрии ис-
ключительно из благотворительных пожертвова-
ний. Ряд таких фундаментальных исследований, 
посвященных методам лечения БЭ, уже достигли 
фазы клинических испытаний. Это колоссальный 
успех, поскольку переход от стадии разработки 
к  практическому применению в  качестве мето-
дики лечения  – долгий, сложный и  трудоемкий 
процесс. Он требует глубоких знаний (регистра-
ция, патенты, определение в  группу орфанных 
препаратов), тесного сотрудничества с  учеными 
и  фарминдустрией, объемного финансирования 
и организации проведения доклинических и кли-
нических испытаний (www.debra-austria.org).

В настоящее время благодаря быстрому на-
коплению знаний в  области биологии и  гене-
тики и  новым технологическим возможностям 
научные исследования в  области БЭ проводят-
ся разными группами ученых и  варьируют от 
белково-клеточной терапии до трансплантации 
костного мозга и генной терапии. Для координа-
ции и  централизации большого массива новых 
данных, получаемых в ходе этой работы, на на-
циональном и  международном уровне «DEBRA 
Великобритания» и «DEBRA Интернейшнл» соз-
дан Научный медицинский консультативный 

совет (MSAP), в состав которого входят эксперты 
по БЭ и биологическим исследованиям. Заявки 
на научно-исследовательские гранты проходят 
централизованную процедуру экспертного от-
бора и  при одобрении получают финансирова-
ние [16].

Австрийский центр буллезного 
эпидермолиза
Австрийский центр БЭ  – выдающийся при-
мер экспертного центра Европейского союза 
(ЕС). Центр оказывает мультидисциплинар-
ную поддержку больным БЭ и  их семьям, со-
блюдая принципы качественной медицинской 
практики и  придерживаясь современных под-
ходов к  предоставлению медицинской помощи 
(www.eb-haus.eu) [16]. На наш взгляд, история раз-
вития центра может послужить образцовой мо-
делью организации помощи при других редких 
мультисистемных заболеваниях.

В последнее десятилетие ЕС уделяет боль-
шое внимание совместным действиям на нацио-
нальных и международном уровнях по ведению 
пациентов с  редкими болезнями. Как правило, 
организация помощи таким пациентам сопря-
жена со следующими проблемами: большая ге-
терогенность, ограниченное число пациентов, 
недостаточный уровень знаний и опыта, а также 
огромные затраты. Несмотря на редкость каждо-
го из этих заболеваний в  отдельности, суммар-
ное число страдающих ими пациентов велико, 
о  чем говорит наличие более 500  одних только 
редких кожных заболеваний [17]. В связи с этим 
Экспертный комитет ЕС по редким болезням (EU 
Committee of Experts on Rare Disease – EUCERD) 
принял общую для всего сообщества стратегию 
поддержки стран-членов по интеграции нацио-
нальных мероприятий и  инициатив во всеобъ-
емлющие междисциплинарные национальные 
планы, например, посредством создания рефе-
ренсных центров (РЦ) или кластеров РЦ на на-
циональном уровне, а также транснациональных 
европейских референсных сетей (ЕRN) по ред-
ким болезням. Поскольку считается, что РЦ яв-
ляются экспертной структурой наивысшего ка-
чества, они должны обеспечить равный во всем 
ЕС доступ пациентов с  редкими заболеваниями 
к  эффективной профилактике, диагностике, ле-
чению, уходу и участию в научных исследовани-
ях [18–21].

Австрийский центр буллезного эпидермо-
лиза стал РЦ по генодерматозам и особенно БЭ 
в  рамках Австрийского национального пла-
на мероприятий по редким болезням (NAP.se). 
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В сентябре 2018 г. он также вошел в состав ЕRN 
по редким кожным болезням. Центр, располо-
женный в  самом центре Европы, придержива-
ется принципов равенства, солидарности и уни-
версальности. Это означает, что воспользоваться 
всем спектром его услуг могут пациенты из всех 
стран-членов ЕС (Директива по трансгранично-
му оказанию медицинской помощи [22]) и всего 
мира. Базовые принципы работы центра включа-
ют консультации специалистов в  соответствии 
с  международными стандартами, соблюдение 
практических клинических рекомендаций, ис-
пользование параметров, характеризующих ис-
ходы, независимый контроль и  аудит качества, 
а  также мультидисциплинарный подход к  ока-
занию помощи. Постоянный контроль качества 
работы обеспечивается, в частности, путем доку-
ментирования знаний через клинические реко-
мендации, стандартные операционные процеду-
ры, руководства и т.д., а также постановку целей 
и непрерывную оценку их достижения – все это 
позволяет добиваться устойчивого улучшения 
качества помощи [23].

Важнейшим компонентом успеха Австрий-
ского центра буллезного эпидермолиза послу-
жила его уникальная структура, включающая 
функционирование трех разных, но тесно взаи-
модействующих друг с  другом подразделений. 
Четвертое подразделение  – центр клинических 
научных исследований и  клинических испыта-
ний – добавился к ним в 2017 г. (рис. 4).

Амбулаторное подразделение буллезного 
эпидермолиза (руководитель – д-р мед. Аня Дайм)
Самый современный уровень медицинской 
помощи в  амбулаторном подразделении БЭ 
обеспечивает специально обученный и  под-
готовленный медицинский персонал: два вра-
ча-специалиста по БЭ, две специализированные 
медицинские сестры и  15  экспертов в  области 
БЭ практически всех медицинских специаль-
ностей (к ним обращаются главным образом 
по необходимости). Пациенты могут посещать 
центр планово, приходить по вызову и  на кон-
силиумы. Кроме того, круглосуточно доступны 
телемедицинская дерматологическая помощь, 
возможность вызова медицинского персонала 
и  получения неотложной помощи. Наивысший 
приоритет имеет мультидисциплинарный под-
ход к  ведению пациентов в  одном центре. Его 
осуществляют на основе внедрения рекоменда-
ций и решений, принятых в ходе дискуссии экс-
пертов за «круглым столом» (Совет по редким 
болезням), а  также оказывая удобную индиви-
дуализированную помощь амбулаторным боль-
ным. Все необходимые обследования выпол-
няются за один день и  без лишних временных 
затрат, при необходимости все хирургические 
вмешательства проводятся одномоментно. В ка-
честве одного из основных принципов использу-
ется непрерывный внутренний аудит качества, 
дающий больным возможность участвовать 
в новейших клинических исследованиях орфан-
ных препаратов. Накопленный специалистами 
опыт и знания постоянно подвергаются крити-
ческому анализу, обновляются и  публикуются. 
Например, в 2009 г. Джо Дэвид Файн и Хельмут 
Хинтнер обобщили свой опыт, всю имеющуюся 
информацию и  практические рекомендации по 
лечению данного заболевания в  книге «Жизнь 
с  буллезным эпидермолизом: этиология, диа-
гностика, мультидисциплинарное ведение и ле-
чение». Книга основана на доказательных дан-
ных, полученных на крупных когортах больных 
из Австрии, и  данных Американского регистра 
БЭ [1]. Другой подробнейший обновленный об-
зор локального опыта ведения БЭ недавно был 
опубликован онлайн на нескольких языках в со-
трудничестве с  международными партнерами 
(www.eb-handbuch.org).

Научно-исследовательская лаборатория 
буллезного эпидермолиза (руководитель – 
д-р наук Юлия Райхельт)
Сегодня штат научно-исследовательской ла-
боратории БЭ насчитывает без малого 

Рис. 4. Организационная структура Австрийского 
центра буллезного эпидермолиза включает четыре тесно 
сотрудничающих друг с другом подразделения. Для всех 
подразделений наиважнейшим является взаимодействие 
с пациентами
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30  ученых-специалистов в  области молекуляр-
ной биологии, иммунологии и  биологии рака. 
В  структуре лаборатории несколько тесно вза-
имодействующих научных групп, интересы ко-
торых сегодня сконцентрированы на вопросах 
молекулярной диагностики, фундаментальных 
исследованиях (например, канцерогенез при 
БЭ), разработке и  усовершенствовании терапев-
тических подходов. Конечная цель усилий кол-
лектива  – разработка молекулярных методов 
радикального лечения БЭ. На научную атмос-
феру лаборатории особым образом влияет воз-
можность контактировать с  пациентами и  вза-
имодействовать с  медицинским персоналом, их 
наблюдающим в  клинических подразделениях 
центра БЭ. Сотрудничество с несколькими меж-
дународными лабораториями дополняет опыт 
специалистов, способствует обмену биотехноло-
гическими «ноу-хау», общедоступности основ-
ных инфраструктурных подразделений, а  также 
получению финансирования на конкурентной 
основе.

Среди наиболее важных партнеров центра 
следует назвать проф. Микеле Де Лука (Модена, 
Италия). В  результате этого сотрудничества со-
здана комбинированная ex vivo генная/клеточ-
ная терапия стволовыми клетками пограничного 
типа БЭ [24]. В частности, она была успешно при-
менена у двух пациентов, страдающих погранич-
ным БЭ и имеющих мутации в гене LAMB3. Им 
была проведена трансплантация графтов кожи, 
выращенных из генетически модифицирован-
ных (с использованием ретровирусного вектора) 
аутологичных культур эпидермиса, содержащих 
стволовые эпидермальные клетки. Тем самым 
ученым удалось показать, что локальная транс-
плантация трансгенных кожных графтов может 
способствовать образованию полностью диф-
ференцированного функционирующего эпи-
дермиса, длительно (динамическое наблюдение 
до  9  лет) сохраняющего механическую стабиль-
ность без образования пузырей у больных погра-
ничным типом БЭ [25, 26].

В 2015 г. значение этого метода было продемон-
стрировано вновь: было выполнено несколько 
трансплантаций генетически модифицирован-
ных кожных графтов 7-летнему больному погра-
ничным типом БЭ, который находился в ожого-
вом отделении г. Бохума (Германия). Пациенту 
удалось восстановить 80%  эпидермиса, пора-
жение которого поддерживалось тяжелой бак-
териальной инфекцией [27]. Через месяц после 
трансплантации у больного имелся устойчивый 
к  механическому повреждению (стабильный 

даже при сильном трении кожи) и  гистоло-
гически полностью нормальный эпидермис. 
Последующий анализ in vivo (тип интеграции 
провируса, клональный трейсинг) подтвердил, 
что для полного восстановления и  поддержа-
ния структурно и  функционально нормального 
эпидермиса достаточно небольшого числа дли-
тельно живущих голоклонов (эпидермальных 
стволовых клеток), которые продуцируют пол-
ностью дифференцированные кератиноциты. 
До настоящего времени признаков отторжения 
трансплантата, образования антител, а  также 
признаков канцерогенности или клоногенности 
у пациента не наблюдается.

Сейчас продолжаются и  другие проекты 
в  рамках международного сотрудничества, на-
пример, исследования генной терапии рецес-
сивно-дистрофического БЭ (HOLOGENE7, 2017) 
и пограничного БЭ (HOLOGENE17, 2018).

В качестве опыта плодотворного взаимодей-
ствия следует упомянуть работу с  иммунологи-
ческой группой факультета естественных наук 
Зальцбургского университета Париса Лодрона 
(руководитель группы  – д-р наук Ирис Грац). 
В последние годы было установлено, что многие 
тяжелейшие симптомы БЭ обусловлены гипер-
реактивностью или нарушением регуляции им-
мунной системы, возникающими, вероятно, как 
результат хронического образования пузырей 
и  состояния перманентного заживления ран. 
Целенаправленное воздействие на дисфункци-
ональные звенья иммуногенеза и  их регуляция 
ведут к клиническому улучшению, что было по-
казано при нанесении крема Диацереин. Этот 
низкомолекулярный препарат, разработанный 
в Австрийском центре буллезного эпидермолиза, 
угнетает активность воспалительного интерлей-
кина-1β, которая, как известно, существенно по-
вышена в  кератиноцитах пациентов с  тяжелым 
генерализованным простым БЭ с  аутосомно-до-
минантным типом наследования, вызванным 
мутацией генов KRT5 или KRT14, кодирующих 
кератины [28]. Диацереин  – препарат, который 
используется у  больных артритом как проти-
вовоспалительное средство. Он стал примером 
известного лекарства, которое получило новое 
показание к применению и стало орфанным для 
БЭ. В  исследованиях I/II  фазы крем Диацереин 
улучшал заживление ран при простом типе БЭ, 
подавляя клеточный воспалительный каскад. 
В  настоящее время препарат проходит клини-
ческое исследование II/III  фазы для междуна-
родной регистрации (ClinicalTrials.gov Identifier: 
NCT03472287) [29, 30].
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Академия буллезного эпидермолиза 
(руководитель – д-р наук Габриэла Пола-Губо)
Главная задача академии БЭ  – обеспечивать не-
прерывное мультидисциплинарное образование 
и обучение людей, не имеющих отношения к ме-
дицине, а  также профессионалов-клиницистов 
и  ученых из Австрии и  других стран мира. Она 
тесно сотрудничает с  национальными и  между-
народными организациями по редким болезням 
(например, EURODIS, ORPHANET, «Буллезный 
эпидермолиз без границ») в вопросах сбора и пе-
редачи информации и знаний в этой специфиче-
ской области. Академия отвечает также за связи 
с  общественностью, сотрудничая с  печатными 
и  электронными средствами массовой инфор-
мации, проводит обучающие курсы, конгрессы, 
приглашает в Австрию консультантов-экспертов 
и организует поездки австрийских экспертов, ко-
ординирует проект EB-CLINET (Clinical Network 
of EB Centres and Experts – Клиническая сеть цен-
тров и экспертов в области БЭ). Эта сеть, объеди-
няющая более 50 стран, была образована в 2011 г. 
для преодоления неравенства в  доступе к  меди-
цинской помощи и  устранения различий между 
заметно улучшившейся помощью при БЭ в неко-
торых странах и  ограниченным доступом к  ней 
(например, связанным с  финансовыми пробле-
мами, языковыми барьерами, необходимостью 
дорогостоящих поездок) во многих других стра-
нах. Предполагается, что этого можно достичь, 
если делиться компетенциями и  знаниями на 
международном уровне, продвигать клиническое 
сотрудничество и  облегчать пациентам разных 
стран доступ к участию в клинических исследо-
ваниях. Данная инициатива позволила сделать 
шаг вперед – начат глобальный регистр БЭ, куда 
вносят минимальное количество сведений (вклю-
чая информированное согласие пациента, персо-
нальный идентификационный номер пациента, 
название клинического центра или имя лечаще-
го врача, диагноз в соответствии с действующей 
классификацией) [31], опубликованы клиниче-
ские рекомендации по стандартизации медицин-
ской помощи, внедрены и  опубликованы спра-
вочники по экспертным центрам БЭ, созданы 
биобанки, разработаны инициативы по образо-
ванию и подготовке профессионалов, регулярно 
организуются международные конгрессы (по-
следний из них  – 4-я  конференция EB-CLINET 
в Зальцбурге в 2017 г.) (www.eb-clinet.org).

Глобальный регистр БЭ представляет собой 
ключевой инструмент для будущих научных ис-
следований, а  также усовершенствования диа-
гностики и терапии. В нем обобщаются данные, 

которые позволяют сформировать выборку па-
циентов, достаточную для эпидемиологических 
и/или клинических исследований. Он помогает 
лучше понять течение БЭ, корреляцию сложных 
генотипов с фенотипами, определить прогности-
ческие маркеры, идентифицировать и  описать 
гены и  молекулярно-биохимические цепочки, 
вызывающие заболевание. Кроме того, регистр 
является базой для дородовой и преимплантаци-
онной диагностики, тестирования носительства, 
классификации и  генетического консультиро-
вания, в  ходе которого можно прогнозировать 
диагноз, определять прогноз и вычислять риски 
повторных случаев в семье.

Подразделение научных клинических 
исследований и центр клинических испытаний 
(руководитель – адъюнкт-профессор Мартин 
Лаймер)
В 2016 г. было создано четвертое звено Центра – 
подразделение научных клинических иссле-
дований и  центр клинических испытаний. Его 
задача  – обеспечить высокий уровень сбора ка-
чественных данных с  соблюдением наивысших 
этических и профессиональных стандартов в со-
ответствии с  принципами качественной клини-
ческой практики. Главная цель  – обеспечение, 
координация и  регуляция научной клиниче-
ской работы в  Австрийском центре буллезно-
го эпидермолиза, включая оценку безопасности 
и  эффективности исследуемых медицинских 
препаратов, предназначенных для диагностики 
и лечения БЭ. Экспериментальные медицинские 
препараты представляют собой главным обра-
зом либо впервые разработанные лекарственные 
субстанции-кандидаты, появившиеся в результа-
те (собственных) междисциплинарных научных 
исследований, либо уже существующие на рынке 
лекарства или методы, которые не прошли лицен-
зирование. Портфолио разработок включает про-
ведение фундаментальных исследований, в  том 
числе финансируемых фармацевтическими ком-
паниями, а  также участие в  совместных много-
центровых научно-исследовательских програм-
мах. Оценка качеств исследуемых лекарственных 
препаратов в рамках клинических исследований 
проводится по утвержденному и заранее состав-
ленному протоколу с  соблюдением принципов 
качественной клинической и научной практики.

Гарантом успешной работы Австрийского 
центра буллезного эпидермолиза, его прочного 
и стабильного положения в настоящем, основой 
для решения задач в будущем служит тесное вза-
имодействие всех подразделений и внимательное 
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отношение к  потребностям пациента  – принци-
пы, заложенные концептуально на этапе созда-
ния центра.

Генодерматозы
Помимо больных БЭ, экспертный центр 
в  Зальцбурге принимает пациентов с  другими 
редкими болезнями кожи (генодерматозами), ко-
торые встречаются реже, чем 1 случай на 2000 че-
ловек. Среди них назовем нейрофиброматоз, 
ихтиоз, туберозный склероз и  наследственный 
ангионевротический отек (рис. 5). Эти хрониче-
ские, нередко прогрессирующие дегенеративные 
заболевания приводят к  инвалидизации и  по-
тенциально угрожают жизни. Страдающие ими 
больные сталкиваются с поздней и неверной ди-
агностикой, им трудно получить надлежащую 
медицинскую помощь, найти знающих и  опыт-
ных специалистов, что в  результате приводит 
к значительным прямым и косвенным затратам. 
Диагностика и  лечение генодерматозов очень 
трудны, покольку клинические проявления этих 
патологий гетерогенны и  перекрываются сим-
птомами других заболеваний, а  знаний и  опыта 
нередко не хватает. Вот почему централизация 
и координация мультидисциплинарной помощи 

на основе рекомендаций и  решений, принятых 
экспертами, как это происходит в  Австрийском 
центре буллезного эпидермолиза (Совет по ред-
ким заболеваниям собирается ежемесячно), 
эффективно улучшает ведение таких пациен-
тов и  качество медицинской помощи, оказывае-
мой больным, страдающим одним из более чем 
500 редких кожных заболеваний.

Перспективы
История Австрийского центра буллезного эпи-
дермолиза служит примером исключительного 
опыта создания оптимальной системы медицин-
ской помощи (включая содействие в  решении 
социальных и  экономических вопросов) группе 
пациентов, которая ранее оставалась без долж-
ного внимания, а сейчас представляет собой вли-
ятельную пациентскую организацию. Система 
помощи выстроена на взаимодействии между 
пациентской организацией и  медицинским со-
обществом и  базируется на тесном междисци-
плинарном и  межпрофессиональном сотрудни-
честве. Выдающиеся результаты деятельности 
Австрийского центра буллезного эпидермо-
лиза, о  которых убедительно свидетельствует 
удовлетворенность пациентов и  их окружения, 

Рис. 5. Коллаж из фото генодерматозов, отобранных из более чем 500 описанных редких кожных заболеваний
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The evolution of the Epidermolysis bullosa (EB) 
House Austria in Salzburg has demonstrated from 
its beginning in 2005 in an exceptional way the es-
tablishment of an optimized health care for a hith-
erto neglected group of patients, suffering from 
a rare but devastating skin disease: Epidermolysis 
bullosa. Patients with this hereditary mechanobul-
lous skin disease, characterized by a heterogenous 
clinical course, multisystemic manifestations and 
increased morbidity and mortality, find in the EB 
House Austria a  multidisciplinary, medical and 
psychosocial, family-centered support, optimally 
customized to this condition and individualized to 
each patient. Its unique structure of four divisions 
(Outpatient Unit, Research Laboratory, Academy, 
Clinical Research and Study Center) has set the 
basis for the delivery of best medical practice and 
state-of-the-art care as well as the establishment/
performance of high quality and patient centered 
research and translational medicine. Initially the 
(ongoing) close collaboration with the power-
ful patient group and medical research charity 
“DEBRA Austria” that is dedicated to a multidimen-
sional support of EB patients and their relatives 

living in Austria and neighboring countries, has 
enabled the construction of the EB House Austria. 
The acknowledgement of this institution as a suc-
cessful model has been officially obtained in 2017 
by its designation as a national Center of Expertise 
for Genodermatoses with special focus on EB and 
its inclusion into the European Reference Network 
(ERN) for Rare Skin Disorders in September 2018. 
Therefore, the history of the EB house is worth re-
viewing since it can be regarded as a role model for 
the care of other rare and multisystemic diseases.

Key words: epidermolysis bullosa, rare disease, 
genodermatoses, DEBRA, multidisciplinary sup-
port
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