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EPIDERMOLYSIS BULLOSA SIMPLEX

1. Einleitung

Epidermolysis bullosa simplex ist der Uberbegriff fir alle Formen von EB, bei denen
die Blasenbildung innerhalb der obersten Hautschicht stattfindet. Die Bezeichnung
»Simplex" verleitet manchmal zu der Annahme, dass es sich dabei um ,simple®, also
einfache und leichte Formen von EB handelt. Das ist nicht ganz richtig. Es stimmt
zwar, dass einige Formen von EB im Vergleich mit anderen Formen ,leichter"
wirken, aber auch EB-simplex bedeutet ein Leben mit Einschrankungen, die
unterschiedlich belastend sind bzw. empfunden werden. AuBerdem gibt es einige EB
simplex-Formen, die zwar sehr selten sind, aber sehr schwerwiegende
Auswirkungen auf das Leben haben, und durchaus zu den schweren Formen von EB
zu zahlen sind. Es ist daher auch bei Verdacht auf EBS sehr wichtig, die exakte
Diagnose zu kennen, wenn man sich auf den weiteren Verlauf der Erkrankung
einstellen méchte.

% Das Wichtigste in Kiirze:

o Epidermolysis bullosa simplex ist der Uberbegriff fiir alle Formen von
EB, bei denen die Blasenbildung innerhalb der Oberhaut/Epidermis
stattfindet.

e EBS wird durch Veranderungen an verschiedenen Genen verursacht.

e ,Simplex" ist nicht gleichbedeutend mit ,,einfach™.

© A. Diem, B. Sailer: EBS gen sev_pdf, 08/2012 (Adaptierung neue EB-Klassifikation 11/2015)
Seite 1 von 3



eﬁ)Handbuch

2. Schwer generalisierte EBS

Eine schwer generalisierte EBS wird durch Veranderungen in den Genen fir Keratin
5 oder 14 verursacht. Sie wird autosomal dominant vererbt, in den meisten Fallen
ist die Erkrankung daher in der Familie bereits bekannt. Falle von Neuerkrankungen
durch sogenannte Spontanmutationen kommen aber vor, nahere Erkldarungen dazu
finden Sie unter dem Thema ,Genetik".

Eine schwer generalisierte EBS macht sich meistens bereits kurz nach der Geburt
bemerkbar. Die Blasen entstehen am ganzen Korper, am haufigsten zunachst an
mechanisch beanspruchten Koérperstellen. Sehr typisch fiir EBS generalized severe
sind eher kleinere Blaschen, die in Gruppen auftreten. Manchmal sind sie wie
aufgereiht oder auch kreisférmig angeordnet. Typisch ist auch, dass Blaschen an der
Mundschleimhaut haufig sind.

Bei heiBem Wetter im Sommer klagen fast alle Betroffenen Uber eine verstarkte
Blasenbildung. Warme und auch Schwitzen férdern die Blasenbildung, daher kommt
es in dieser Zeit in weiterer Folge haufiger als sonst zur Bildung von offenen
Wunden und Krusten. UberméBiges Schwitzen der FiiBe und milde Verhornungs-
storungen an Handinnenflachen und FuBsohlen kénnen ebenfalls auftreten und sehr
unangenehm werden.

Bei einigen Betroffenen werden auBerdem Hautverfarbungen in Bereichen, in denen
Blasen entstehen, beobachtet. Diese Pigmentveranderungen sind an sich harmlos,
werden aber von den Betroffenen oft als stérend empfunden, da die Haut dadurch
fleckig wirkt.

Starker Juckreiz ist eine unangenehme Begleiterscheinung, die bei schwer
generalisierter EBS haufiger beobachtet wird und von den Betroffenen als besonders
unangenehm erlebt wird.

Eine andere Besonderheit bei schwer generalisierter EBS ist die, dass die meisten
Betroffenen trotz vieler Blasen lieber keine Verbande an den betroffenen
Kdrperstellen tragen wollen. Sie berichten, dass sie unter den Verbanden zu stark
schwitzen, und dadurch immer noch mehr Blasen bekommen, auch an den Randern
von Verbdnden entstehen haufig neue Blaschen. Werden die Blaschen aber ohne
Verbande in Ruhe gelassen, dann heilen sie meist rasch und problemlos ab. Dies ist
bei der Wundversorgung unbedingt zu beachten!
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Die Prognose ist bei schwer generalisierter EBS im Allgemeinen recht gut. Aus noch
unbekannten Grinden verbessert sich in vielen Fallen der Hautzustand bei schwer
generalisierter EBS wahrend der Pubertat. Leider ist das aber nicht immer der Fall,
und man kann auch nicht vorhersagen, wie es im Einzelfall sein wird. Grundsatzlich
gilt jedenfalls, dass eine schwer generalisierte EBS die Betroffenen ihr ganzes Leben
lang begleiten wird.

Die Patienten haben im Ubrigen eine normale Lebenserwartung, da bei schwer
generalisierter EBS normalerweise keine zusatzlichen Probleme auftreten, die durch
die Erkrankung hervorgerufen werden.
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