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1. Allgemeines zu Epidermolysis
bullosa simplex

Epidermolysis bullosa simplex (EBS) ist der
Uberbegriff fir alle EB-Formen, bei denen die
Blaseninnerhalb der obersten Hautschicht, der
Epidermis, gebildet werden. Die Bezeichnung
,simplex” verleitet zu der Annahme, dass es

Betroffene
Hautschicht
bei
EB simplex:

Oberhaut
(Epidermis)
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sich dabei um leichte Formen von EB handelt.
Das ist nicht ganz richtig. Es stimmt zwar, dass
einige Formen von EB im Vergleich milder wir-
ken als andere, aber auch EB simplex bedeutet
ein Leben mit Einschrankungen, die sehr be-
lastend sein kdnnen. Aullerdem gibt
es einige seltene EBS-Formen mit
schwerwiegenden Auswirkungen, die
durchaus zu den schweren Formen
von EB zu zahlen sind. Es ist daher
auch bei Verdacht auf EBS sehr wich-
tig, die exakte Diagnose zu kennen,
um sich auf den weiteren Verlauf der
Erkrankung einstellen zu kdnnen.

Das Wichtigste in Kiirze g 5

Die Blasen werden in der oberen Hautschicht
gebildet
Der Verlauf seltener Formen ist weniger gut

2. Seltene Formen von Epidermolysis
bullosa simplex

Seltene Formen von EBS werden durch Veran-
derungen in den Genen fir das Eiweil Keratin
5 oder Keratin 14 oder Plektin verursacht. Der
Erbgang kann dominant oder rezessiv sein.

Naheres dazu finden Sie im Bereich VERERBUNG.

Neben den bekannteren Formen von EBS, 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 Uber den Verlauf dieser
Erkrankungen bekannt. Daher ist es in diesen
Fallen besonders wichtig sich mit einem spe-
zialisierten Zentrum in Verbindung zu setzen
und auf regelmaRige facharztliche Kontrollen
zu achten, um den Verlauf der Erkrankung ge-
nau beobachten zu kénnen.
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bekannt
Die seltenen Formen sind sehr unterschiedlich

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

2.1.Epidermolysis bullosa simplex
mit Muskeldystrophie

Bei EBS mit Muskeldystrophie ist ein Protein
betroffen, welches nicht nur in der Haut, son-
dern auch in der Muskulatur eine grof3e Rol-
le spielt. Bei dieser Form besteht daher eine
zunehmende Muskelschwache. Hier ist eine
begleitende Betreuung durch ein kinderneu-
rologisches Zentrum empfehlenswert. Wie
ausgepragt diese Muskelschwache letztlich
sein wird, ldsst sich im Einzelfall kaum vorher-
sagen.

2.2. Epidermolysis bullosa simplex
mit Pylorusatresie

Bei EBS mit Pylorusatresie ist der Ubergang
von Magen zu Darm (der ,Magenpfortner”
oder ,Pylorus”) verschlossen. Dies wird meist
schon vorgeburtlich erkannt und Ublicherwei-
se bereits kurz nach der Geburt operativ be-
handelt.
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3. Prognose

Es gibt, auller den hier beschriebenen, noch
weitere seltene Formen von EBS. Die Progno-
se der verschiedenen seltenen EBS-Formen
variiert sehr stark. Manche dieser Formen zei-
gen einen milden Verlauf, wahrend andere mit
schwerwiegenden Begleitsymptomen und ein-
geschrankter Lebenserwartung einhergehen.
Eine exakte Diagnosestellung ist daher beson-
ders wichtig. Grundsatzlich bleiben auch diese
Formen lebenslang bestehen.
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Dieses Kapitel bezieht sich auf folgende EB-Formen:

EB simplex

EB simplex mit Muskeldystrophie

EB simplex mit Pylorusatresie

Andere seltene Formen von EBS
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