INTERMEDIARE REZESSIV DYSTROPHE

EPIDERMOLYSIS BULLOSA
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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”

Betroffene
Hautschicht
bei
dystropher
EB:

Lederhaut
(Dermis)
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kommt von den altgriechischen Silben ,dys-“
far ,schlecht” und ,trophein” fur ,erndahren”
oder ,wachsen”. Bei manchen dystrophen
Formen sind Erndhrungsschwierigkeiten und
Unterernahrung besonders haufig. Obwohl bei
allen Formen von DEB das gleiche Gen betrof-
fen ist unterscheiden sich die unterschiedli-
chen Formen doch stark. Neben der Blasenbil-
dung an der Haut,
kbnnen  weitere

2. Intermedidre rezessiv dystrophe
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 funktionsfa-
higes Kollagen 7 gebildet wird. Bei rezessiv dys-
tropher Epidermolysis bullosa (RDEB) ist der
Erbgang rezessiv. Naheres dazu finden Sie im
Bereich VERERBUNG.

2.1. Blasenbildung

Bei intermedidrer RDEB beginnt die Blasen-
bildung meist bereits bei der Geburt, kann je-
doch auch erst etwas verspatet auftreten. Die
Blasen kdonnen am ganzen Korper entstehen,
haufig sind grolle, vorstehende Gelenke wie
Knie, Ellbogen und Knéchel am starksten be-
troffen. Die ersten Lebenswochen kénnen un-
terschiedlich verlaufen. Bei manchen Kindern
entstehen nur einige wenige Blasen, bei ande-
ren ist die Blasenbildung sehr ausgepragt. Ein
Kind mit starker Blasenbildung muss besonders
aufmerksam beobachtet werden. So kann bei
Infektionen oder anderen Problemen rechtzei-
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auftreten.
Die Blasen werden in der unteren Hautschicht
gebildet
Die Blasenbildung kann sehr ausgepragt sein
Veranderungen der Finger- und Zehennagel,
Verkrimmungen der Finger und Zehen und
Erndahrungsprobleme sind haufig
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Beim Abheilen der Blasen bleiben tblicherwei-
se Narben zurick, teilweise entsteht auch ein
leichter Gewebeschwund (Atrophie) der Haut
in Bereichen starkerer Blasenbildung. Warme
und Schwitzen férdern die Blasenbildung, da-
her kommt es in der warmen Jahreszeit haufi-
ger als sonst zur Bildung von Blasen, und damit
auch offenen Wunden und Krusten.

Bei einigen Betroffenen werden aullerdem
Hautverfarbungen beobachtet. Diese entste-
hen vermutlich durch Pigmentverschiebun-
gen, die durch die Blasenbildung verursacht
werden. Auch kleine Knotchen an der Haut
(Milien) sind haufig. Sowohl die Pigmentver-
anderungen, als auch die Milien sind an sich
harmlos, werden aber von den Betroffenen oft
als storend empfunden. Immer wieder treten
auch dunklere, muttermaldhnliche Flecken
(Navi) auf. Diese sollten regelmaRig hautarzt-
lich kontrolliert werden, um sicherzustellen,
dass keine bosartige Veranderung vorliegt.

2.2. Begleitsymptome

Verdanderungen oder Verlust der Finger- und
Zehennagel sind haufig. Verkrimmungen
(Kontraktionen) und ein Verwachsen der Fin-
ger und Zehen konnen vorkommen, sind aber
deutlich milder und schreiten langsamer vor-
an, als das bei schwerer RDEB der Fall ist. Den-
noch kann eine vorbeugende Physiotherapie
sinnvoll sein.
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Haufig ist auch die Schleimhaut des Mundes,
der Speiseréhre und des Magen-Darm-Traktes
betroffen. Blasen in diesen Bereichen kénnen
zu Schluckbeschwerden, Verengungen der
Speiserohre und Beschwerden beim Stuhl-
gang flhren. Insgesamt ist die Ernahrung er-
schwert. In Kombination mit einem durch die
Erkrankung erhdhten Kalorienbedarf kann dies
zu Mangelernahrung, und damit auch zu Blut-
armut, Vitaminmangel, EiweiRmangel, Wachs-
tumsverzogerung und einem verspdteten Be-
ginn der Pubertat fihren. Eine Einnahme von
hochkalorischer Zusatznahrung ist bei Bedarf
zu empfehlen. Weitere Informationen dazu
finden Sie im Kapitel ERNAHRUNG. DarUber hin-
aus kann auch die Schleimhaut der Augen mit-
betroffen sein.

2.3. Prognose

Die Prognose ist bei intermediarer RDEB trotz
aller Begleitsymptome im Allgemeinen gut. Be-
troffene kdnnen, je nach Schwere der Begleit-
symptome, eine normale oder leicht verkurzte
Lebenserwartung haben. Grundsatzlich bleibt
auch eine intermedidre RDEB lebenslang be-
stehen. Betroffene haben ein etwas erhohtes
Hautkrebsrisiko, weshalb regelmalige Vorsor-
geuntersuchungen durchgefiihrt werden soll-
ten.
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