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JUNKTIONALE EPIDERMOLYSIS BULLOSA (JEB)

1. Einleitung

Epidermolysis bullosa junktionalis ist der Uberbegriff fiir alle Formen von EB, bei
denen die Blasen genau in der Verbindungszone zwischen Oberhaut/Epidermis und
Lederhaut/Dermis gebildet werden. ,Junktional® kommt vom lateinischen Wort
L~unctio®, was so viel wie ,Verbindung" bedeutet. Diese Verbindungszone wird auch
als Basalmembran bezeichnet.

Bei JEB sind neben der Blasenbildung an der Haut im Regelfall zusatzliche Probleme
zu beobachten. Je nachdem, welcher Baustein von der genetischen Veranderung
betroffen ist, unterscheiden sich die einzelnen Formen von JEB deutlich. Es ist daher
bei Verdacht auf JEB besonders wichtig, die exakte Diagnose zu kennen, wenn man
sich auf den weiteren Verlauf der Erkrankung einstellen mdchte.

% Das Wichtigste in Kiirze

o Epidermolysis bullosa junktionalis ist der Uberbegriff fiir alle Formen
von EB, bei denen die Blasenbildung innerhalb der Verbindungszone
von Oberhaut/Epidermis und Lederhaut/Dermis stattfindet.

e JEB wird durch Veranderungen an verschiedenen Genen verursacht,
die einzelnen Formen unterscheiden sich deutlich.

¢ Neben der Blasenbildung an der Haut gibt es meistens zusatzliche
Probleme.
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2. GENERALISIERTE INTERMEDIARE JUNKTIONALE EPIDERMOLYSIS
BULLOSA

Generalisierte intermediare JEB wird durch Veranderungen in den Genen flr Laminin
oder Kollagen 17 verursacht. Sie wird autosomal rezessiv vererbt, nahere
Erklarungen dazu finden Sie unter dem Kapitel “"Genetik".

Bei dieser Form von EB beginnt die Blasenbildung im Regelfall bei der Geburt, die
Blasen kénnen am ganzen Korper entstehen, in manchen Fallen treten sie aber nur
an einzelnen Stellen auf. Beim Abheilen der Blasen kdénnen oberflachliche Narben
zurlck bleiben, teilweise entsteht auch ein leichter Gewebeschwund (=Atrophie) der
Haut.

Die ersten Lebenswochen kdnnen auf Grund der manchmal starken Blasenbildung
sehr bedrohlich wirken, und ein Baby mit generalisierter intermedidarer JEB muss
daher gut beobachtet werden, damit bei Infektionen oder anderen Problemen
rechtzeitig reagiert werden kann. Andere Probleme kdnnen im weiteren Verlauf
ebenfalls auftreten, zum Beispiel Blutarmut, Ernahrungsprobleme oder
Wachstumsverzégerungen.

Im weiteren Verlauf kommt es bei dieser Form von EB meist auch zu
Veranderungen und/oder Verlust der Nagel an Fingern und Zehen. Da bei dieser
Form leider auch der Aufbau der Zahnsubstanz gestédrt ist, haben Betroffene mit
dieser Form zusatzlich oft ausgepragte Zahnschmelzdefekte. Aus diesem Grund
muss den Zahnen bei dieser Form besondere Aufmerksamkeit geschenkt werden.

Ein sehr haufig auftretendes Problem ist starker, manchmal auch vollstandiger
Haarausfall. Bei den Formen, bei denen Kollagen 17 betroffen ist, wird dieser
Haarausfall besonders haufig beschrieben. Vor allem (aber nicht nur) fir weibliche
Betroffene ist das eine groBe psychische Belastung. Da bisher noch kein Mittel
dagegen gefunden wurde, ist die Anschaffung einer oder mehrerer Echthaar-
Pertcken meist unumganglich.

Gelegentliche Beteiligung der Mund- und Nasenschleimhaut, seltener auch der
Augen, kénnen vorkommen. Ebenfalls méglich ist eine Beteiligung der Schleimhaut
in den harnableitenden Wegen, wie Harnblase und Harnréhre. Das ist zum Gluck
selten, ist aber flr die, die davon betroffen sind, duBerst unangenehm.
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Bei einigen Betroffenen werden auBerdem Hautverfarbungen beobachtet, die
vermutlich durch Pigmentverschiebungen in Bereichen, in denen Blasen entstehen,
verursacht werden. Diese Pigmentveranderungen sind an sich harmlos, werden aber
von den Betroffenen oft als stérend empfunden, da die Haut dadurch fleckig wirkt.
RegelmaBige Kontrollen, vor allem von dunkleren Pigmentflecken, sind aber
notwendig um sicher zu gehen, dass sich keine bdsartige Veranderung dahinter
versteckt.

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 haufiger als sonst in weiterer Folge zur Bildung von offenen
Wunden und Krusten. UberméBiges Schwitzen der FiiBe und Verhornungsstérungen
an Handinnenflachen und FuBsohlen kénnen ebenfalls auftreten.

Die Prognose und Lebenserwartung ist bei generalisierter intermediarer JEB trotz
aller Probleme im Allgemeinen recht gut, auch wenn die Erkrankung zeitlebens
bestehen bleibt. Der Verlauf ist aber unterschiedlich, und reicht von sehr milden
Verlaufen bis zu schwereren Verlaufen, die von vielen zusatzlichen Problemen
uberschattet sind. Im Einzelfall lasst sich das meist nicht genau vorhersagen, eine
gute medzinische Begleitung ist daher in jedem Fall zeitlebens notwendig.
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