DYSTROPHE EPIDERMOLYSIS BULLOSA —
SELTENE FORMEN
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1. Allgemeines zu dystropher Epidermolysis
bullosa

Dystrophe Epidermolysis bullosa (DEB) ist der
Uberbegriff fir alle EB-Formen, bei denen die
Blasen innerhalb der unteren Hautschicht,
der Lederhaut, gebildet werden. ,Dystroph”
kommt von den altgriechischen Silben ,,dys-*

bei

EB:

(Dermis)

Betroffene
Hautschicht

dystropher

Lederhaut

(c) Anton Nalivayko on shutterstock

far ,schlecht” und ,trophein” fur ,erndahren”
Bei manchen dystrophen
Formen sind Erndhrungsschwierigkeiten und

oder ,wachsen”.

Unterernahrung besonders haufig. Obwohl bei
allen Formen von DEB das gleiche Gen betrof-
fenistunterscheiden sich die unterschiedlichen
Formen doch stark. Neben der Blasenbildung
an der Haut, kdbnnen weitere Begleitsymptome
auftreten.

Das Wichtigste in Kiirze

2. Seltene Formen von dystropher
Epidermolysis bullosa

Alle Formen von dystropher EB werden durch
Verdanderungen im Gen flr das Eiweil Kollagen
7 verursacht. Die einzelnen Formen von DEB
unterscheiden sich darin, wieviel funktions-
fahiges Kollagen 7 gebildet wird. Der Erbgang
kann dominant oder rezessiv sein. Naheres
dazu finden Sie im Bereich VERERBUNG.

Neben den bekannteren Formen von DEB, de-
nen wir jeweils ein eigenes Kapitel gewidmet
haben, gibt es auch besonders seltene Formen
dieser bereits seltenen Erkrankungsgruppe.
In diesen Fallen kann es sein, dass in einem
Land nur einzelne oder auch Uberhaupt keine
Betroffenen mit dieser Erkrankung leben. Ent-
sprechend wenig ist Gber den Verlauf der Er-
krankung bekannt. Daher ist es in diesen Fallen
besonders wichtig, sich mit einem spezialisier-
ten Zentrum in Verbindung zu setzen und auf
regelmalige facharztliche Kontrollen zu ach-
ten, um den Verlauf der Erkrankung genau
beobachten zu kénnen.
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Die Blasen werden in der unteren Hautschicht

gebildet

Der Verlauf seltener Formen ist weniger gut be-
kannt

Die seltenen Formen sind sehr unterschiedlich

stark ausgepragt

eI%’Handbuch

Seite1von 3


https://www.eb-haus.org/eb-handbuch/die-erkrankung/vererbung/

2.1. Lokalisierte rezessiv dystrophe
Epidermolysis bullosa

Bei lokalisierter rezessiv dystropher EB (lokali-
sierte RDEB) treten Blasen lokalisiert, also nur
an manchen Korperstellen auf. Welche Kor-
perstellen betroffen sind ist unterschiedlich.
Blasen kdnnen hauptsachlich an den Handen
und FiRen oder den Schienbeinen auftreten.
Verdanderungen und Verlust der Finger- und
Zehennagel kdnnen vorkommen.

2.2. Dystrophe Epidermolysis
bullosa pruriginosa

Pruriginosa lasst sich mit ,juckend” Uberset-
zen. Bei dieser Form ist der starke Juckreiz das
Hauptmerkmal. Die Blasenbildung kann sich
auf einzelne Korperstellen beschranken oder
am gesamten Korper auftreten. Eine verstark-
te Narbenbildung und Veranderungen der Fin-
ger- und Zehennagel kdnnen vorkommen. Die-
se Form kann rezessiv (RDEB pruriginosa) oder
dominant (DDEB pruriginosa) vererbt werden.

2.3. Rezessiv dystrophe
Epidermolysis bullosa inversa

Bei rezessiv dystropher EB inversa (RDEB inver-
sa) ist die Erkrankung sozusagen nach innen
gerichtet oder umgekehrt (invers). Die Blasen-
bildung an der Haut ist vergleichsweise mild,
jedoch treten vermehrt Beschwerden an den
Schleimhaduten des Magen-Darm-Traktes auf.
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2.4. Dominante und rezessive compound
dystrophe Epidermolysis bullosa

Bei dominanter und rezessiver compound dys-
tropher EB ist gleichzeitig eine dominante und
eine rezessive Genmutation auf dem Gen flr
das Eiweild Kollagen 7 vorhanden. Blasen kon-
nen am gesamten Korper und an der Mund-
schleimhaut entstehen. Zusatzlich treten bei
einigen Betroffenen weitere Begleitsymptome
auf. Der Verlauf dieser Erkrankung ist meist
ausgepragter als der einer dominant dystro-
phen EB.

2.5. Dystrophe Epidermolysis bullosa
self-improving

Bei dystropher Epidermolysis bullosa self-im-
proving handelt es sich um einen voriberge-
henden Zustand. Die Blasenbildung tritt haupt-
sachlich an Armen und Beinen auf, verbessert
sich dann aber spontan und klingt innerhalb
der ersten Lebensjahre vollstandig ab. Die-
se Form kann rezessiv (RDEB self-improving)
oder dominant (DDEB self-improving) vererbt
werden. Die dystrophen selbstverbessernden
Formen sind die einzigen EB-Formen, die nicht
lebenslang bestehen bleiben. Sie sind jedoch
extrem selten.

Seite 2 von 3



DEB seltene Formen @

3. Prognose

Die Prognose der verschiedenen seltenen Eine exakte Diagnosestellung ist daher beson-
DEB-Formen variiert sehr stark. Manche dieser ders wichtig. Grundsatzlich bleiben auch diese
Formen zeigen einen milden Verlauf, wahrend Formen (mit Ausnahme der selbstverbessern-
andere mit schwerwiegenden Begleitsympto- den Formen) lebenslang bestehen.

men und eingeschrankter Lebenserwartung
einhergehen.

Dieses Kapitel bezieht sich auf folgende EB-Formen:

Dystrophe EB

. Lokalisierte rezessiv dystrophe EB

Dystrophe EB pruriginosa

/ N /e'—'* Rezessiv dystrophe EB inversa
7

' Dominante und rezessive compound dystrophe EB

Dystrophe EB self-improving
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