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Diese Informationen ersetzen nicht eine Behandlung durch
Arztinnen/Arzte und anderes medizinisches Personal!
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1. Allgemeines zu junktionaler
Epidermolysis bullosa

Junktionale Epidermolysis bullosa (JEB) ist der
Uberbegriff fir alle EB-Formen, bei denen
die Blasen innerhalb der Basalmembran ge-
bildet werden. Die Basalmembran ist die Ver-
bindungszone zwischen Oberhaut (Epidermis)

Basalmembran:

)| Betroffene
/| Hautschicht bei
junktionaler EB
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und Lederhaut (Dermis). ,Junktional” kommt
vom lateinischen Wort ,iunctio” und bedeutet
Ubersetzt ,Verbindung”. Diese Verbindung zwi-
schen diesen Hautschichten wird auch als Ba-
salmembran bezeichnet. Bei JEB treten, neben
der Blasenbildung an der Haut, Ublicherweise
weitere Begleitsymptome auf. Je nachdem,
welches Gen betroffen ist, unterscheiden sich

die einzelnen JEB-

2. Schwere junktionale
Epidermolysis bullosa

Schwere JEB wird durch Veranderungen in den
Genen fur das Eiweild Laminin verursacht. Der
Erbgang ist rezessiv. Naheres dazu finden Sie
im Bereich VERERBUNG.

2.1. Blasenbildung

Die Blasenbildung beginnt bereits bei der Ge-
burt oder in den ersten Lebenstagen. Zunachst
kann die Blasenbildung sehr mild sein, im Lau-
fe der ersten Lebensmonate nimmt sie Ubli-
cherweise deutlich zu. Ein Baby mit schwerer
JEB muss besonders aufmerksam beobachtet
werden. So kann bei Infektionen oder anderen
Problemen rechtzeitig reagiert werden.

Charakteristisch fur die schwere JEB sind
schlecht abheilende Wunden und eine ver-
starkte Bildung von Narbengewebe an den
Fingerspitzen, im und um den Mund und am
GesaR. Teilweise entsteht auch ein leichter Ge-
webeschwund (Atrophie) der Haut. Warme und
Schwitzen fordern die Blasenbildung, daher
kommt es in der warmen Jahreszeit haufiger
als sonst zur

Formen deutlich. Bildung von
Eine exakte Dia- Das Wichtigste in Kiirze Blasen, und
gnosestellung st damit auch
daher bei Verdacht Die Blasen werden in der Verbindungszone o offenen
auf JEB besonders zwischen den Hautschichten gebildet Wunden
wichtig, um sich Die Blasenbildung kann sehr ausgepragt sein und  Krus-
auf den weiteren Ernahrungsschwierigkeiten und Atemwegsinfekte ten.
Verlauf der Erkran- sind haufig
kung einstellen zu Betroffene haben eine stark eingeschrinkte
konnen. Lebenserwartung
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2.2. Begleitsymptome

Die Schleimhaute von Augen, Mund und Nase,
des Darmtraktes und der Atemwege sind von
der Erkrankung mitbetroffen. Dies kann zu
Schwierigkeiten bei der Ernahrung fuhren.
Durch die Mitbeteiligung der Schleimhaute
der Atemwege kann es zu heiser klingendem
Schreien und Atemwegsinfekten kommen.
Weitere Beschwerden wie Blutarmut, Ernah-
rungsprobleme oder Wachstumsverzogerun-
gen konnen im Laufe der Zeit hinzukommen.
Der Allgemeinzustand kann aufRerdem durch
den Verlust von FlUssigkeit und Eiweils Gber
die Wunden verschlechtert sein.
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2.3. Prognose

Bei schwerer junktionaler EB handelt es sich
um eine besonders schwerwiegende Erkran-
kung. Wenn Sie mit dieser Diagnose konfron-
tiert sind, sollten Sie sich umgehend mit einem
Spezialzentrum fir EB in Verbindung setzten.
Die Lebenserwartung von Kindern mit schwe-
rer JEB ist sehr stark eingeschrankt. Sie reicht
von wenigen Lebenswochen bis wenigen Le-
bensjahren. Es muss damit gerechnet werden,
dass sich der Allgemeinzustand zunehmend
verschlechtern wird, und sich einige Sympto-
me nicht ausreichend behandeln lassen werden.

Die Aufgabe der Bezugspersonen und medizinischen Be-
treuenden ist es nun, diese Zeit fur das Kind und alle
Beteiligten so positiv wie moglich zu gestalten. Das

sind, und handeln nach dem Grundsatz:
,Auch wenn man eigentlich nichts mehr tun kann, gibt
k es vieles, was man tun kann®,

Einbeziehen eines palliativmedizinischen Teams
ist daher von Beginn an empfehlenswert. Diese
Teams haben Erfahrung im Management gesund-
heitlicher Probleme, die nicht vollstandig losbar
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