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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

Begleitsymptome Das Wichtigste in Kiirze

auftreten.

2. Schwere 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 schwerer RDEB beginnt die Blasenbildung
bereits bei der Geburt. Die Blasen kdnnen am
ganzen Korper entstehen, haufig sind grolie,
vorstehende Gelenke wie Knie, Ellbogen und
Knochel am starksten betroffen. Die Blasen-
bildung ist sehr ausgepragt, mit grol¥flachigen
offenen Wunden am ganzen Korper, was die
Wundversorgung zu einem zeitraubenden und
schwierigen Prozess macht. Auch Wundinfek-
tionen sind haufig. Ein Kind mit schwerer RDEB
muss daher besonders aufmerksam beobach-
tet werden. So kann bei Infektionen oder an-
deren Problemen rechtzeitig reagiert werden.
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Die Blasen werden in der unteren Hautschicht

gebildet

Die Blasenbildung ist sehr ausgepragt

Mangelernahrung und Wachstumsverzogerungen

sind haufig

Verkrimmungen und Verwachsungen der Finger

fuhren zu einem Verlust der Greiffunktion
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Beim Abheilen der Blasen bleiben Ublicherweise Nar-
ben zurlck, teilweise entsteht auch ein leichter Gewe-
beschwund (Atrophie) der Haut in Bereichen starkerer
Blasenbildung. Betroffene leiden haufig unter Schmer-
zen und Juckreiz, eine begleitende medikamentdse
Therapie ist daher notwendig. Warme und Schwitzen
fordern die Blasenbildung, daher kommt es in der
warmen Jahreszeit haufiger als sonst zur Bildung von
Blasen, und damit auch offenen Wunden und Krusten.

Bei einigen Betroffenen werden aulRerdem Hautver-
farbungen beobachtet. Diese entstehen vermutlich
durch Pigmentverschiebungen, die durch die Blasen-
bildung verursacht werden. Auch kleine Knétchen an
der Haut (Milien) sind haufig. Sowohl die Pigment-
veranderungen als auch die Milien sind an sich harm-
los, werden aber von den Betroffenen oft als stérend
empfunden. Immer wieder treten auch dunklere, mut-
termalahnliche Flecken (Navi) auf. Diese sollten regel-
malig hautarztlich kontrolliert werden, um sicherzu-
stellen, dass keine bosartige Veranderung vorliegt.

2.2. Begleitsymptome

Verkrimmungen (Kontraktionen) und

ein Verwachsen der Finger und Ze-

hen sind hadufig. Bei schwerer RDEB
entwickeln sich diese meist bereits

im frihen Lebensalter und kénnen

mit der Zeit zu volliger Funktions-
unfahigkeit der Finger flhren. Eine
physiotherapeutische Begleitung kann
das Fortschreiten verlangsamen, erfahrungs-
gemals jedoch nicht komplett verhindern. Auch Ver-
anderungen oder Verlust der Finger- und Zehennagel
sind typisch.

Die Schleimhaut des Mundes, der Speiseréhre und
des Magen-Darm-Traktes ist mitbetroffen. Blasen in
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diesen Bereichen kénnen zu Schluckbeschwer-
den, Verengungen der Speiseréhre und Be-
schwerden beim Stuhlgang fuhren. Insgesamt
ist die Ernahrung erschwert. In Kombination mit
einem durch die Erkrankung erhéhten Kalorien-
bedarf kann dies zu Mangelerndahrung, und da-
mit auch zu Blutarmut, Vitaminmangel, Eiweil3-
mangel, Wachstumsverzogerung und einem
verspateten Beginn der Pubertat, fihren. Die
Einnahme einer hochkalorischen Zusatznahrung
ist bei schwerer RDEB anzuraten. Auch die An-
lage einer Magensonde (durch die Bauchdecke
geflhrt) kann diesbezlglich hilfreich sein. Wei-
tere Informationen dazu finden Sie im Kapitel
ERNAHRUNG.
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Die Beteiligung der Mundschleimhaut er-

schwert aullerdem die Mundhygiene. Re-
gelmaRige zahnarztliche Kontrollen sind
hier besonders wichtig. Auch die Schleim-
haut der Augen ist mitbetroffen, und re-
gelmaRige schmerzhafte Blasen an der

Hornhaut oder ein Verkleben der
Augenlider kdonnen die Folge
sein.

Die standig bestehenden
grolden Wundflachen,
standig vor sich gehenden
Heilprozesse, und die vie-

len Begleitsymptome stellen
eine dauerhafte Belastung fir
den gesamten Korper dar. Diese
Belastung kann Auswirkungen auf innere
Organe wie Herz und Nieren haben. Daher
sollten regelmalRige Kontrolluntersuchun-
gen dieser Organe durchgefiihrt werden,
um bei Funktionseinschrankungen recht-

zeitig reagieren zu kdnnen.
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2.3. Prognose

Bei schwerer RDEB handelt es sich um eine
schwerwiegende Erkrankung, die Progno-
se ist dementsprechend ernst. Betroffene
mit schwerer RDEB haben ein stark erhohtes
Hautkrebsrisiko, weshalb regelmalige Vorsor-
geuntersuchungen notwendig sind. Aufgrund
der vielen schweren Begleitsymptome ist die
Lebenserwartung oft eingeschrankt.
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Besonderen Einfluss auf die Lebenserwartung
haben die dauerhaft bestehende Mangeler-
nahrung und ihre Folgen, die Beteiligung in-
nerer Organe sowie die mogliche Entstehung
von Hautkrebs. Grundsatzlich bleibt auch eine
schwere RDEB lebenslang bestehen. Eine be-
darfsgerechte medizinische Begleitung ist in
jedem Fall dauerhaft notwendig.
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