
Die dystrophe Epidermolysis bullosa (DEB) ist eine 
Krankheit mit monogenetisch bedingter Hautfragilität, 

verursacht durch Mutationen im Gen COL7A12

Epidermolysis bullosa – ein Überblick 

1 Gen, verschiedene Vererbungsmuster: 
DDEB und RDEB

Als Epidermolysis bullosa (EB) wird eine Gruppe seltener, 
genetisch bedingter Hauterkrankungen bezeichnet, die 
durch Hautfragilität mit Blasenbildung gekennzeichnet 
sind.2 Anhand der vorliegenden Mutationen und Spaltungs-
ebene der Haut werden 4 Haupt formen unterschieden:2,3

 ��Epidermolysis bullosa simplex (EBS)

 ��junktionale Epidermolysis bullosa (JEB)

 ��dystrophe Epidermolysis bullosa (DEB)

 ��Kindler-EB (alle Spaltungsebenen möglich)

Weniger schwere Verläufe sind mit der autosomal-dominant vererbten DEB, DDEB, 
verbunden. Bei manchen Unterformen sind vorwiegend Hände, Füße, Ellbogen und 
Knie betroffen. Nageldystrophien sind häufig. Phänotypische Überlappungdm mit 
RDEB sind jedoch möglich.2,3

Bei der autosomal-rezessiv vererbten DEB, RDEB, sind häufig auch 
Schleimhäute betroffen, was neben den Hautwunden auch zu Mikrostomie, 
Ankyloglossie und Ösophagusstenosen führen kann. Aufgrund der häufigen 
Wundbildung und Vernarbung kommt es zu Pseudosyndaktilie. Im Verlauf sind 
Plattenepithelkarzinome häufig.2,3

Die dystrophe Epidermolysis bullosa (DEB)  
ist eine sehr seltene Krankheit.  

In Deutschland leben ca. 1000 Personen  
mit DEB, europaweit sind es ca. 3000.13
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Dystrophe Epidermolysis bullosa:  
1 defektes Gen, viele Komplikationen 

Besonders bei RDEB kommt es zu extrem schmerzhaften, 
chronisch entzündeten, schwer bzw. nicht abheilenden 
Wunden. Verstärkt wird dies bei Besiedelung durch patho-
gene Bakterien.5

Mangelernährung (z. B. aufgrund von Ösophagusstrik­
turen) sowie erhöhter Bedarf an Vitamin D, chronische 
Entzündungen, krankheitsbedingter Bewegungsmangel 
sowie Wachstumsstörungen beeinträchtigen den Kno-
chenstoffwechsel und führen zu einem hohen Risiko für 
Osteoporose und Frakturen.7

Anämie zählt zu den häufigen Begleiterkrankungen von 
DEB, was auf chronischen Blutverlust durch offene Wun-
den, u. a. im Verdauungstrakt, sowie beeinträchtigte 
Nährstoffresorption zurückzuführen ist.6

Die gestörte Wundheilung führt zu Vernarbungen und  
Fibrose, was Gelenkkontrakturen und Pseudosyndaktilie 
mit entsprechendem Funktionsverlust und beeinträchtig-
ter Lebensqualität bewirken kann.2,8

Insbesondere bei RDEB besteht ein hohes Risiko für das 
Auftreten von Plattenepithelkarzinomen (PEK).2  Nicht nur 
erkranken sehr viele Patient:innen daran, PEK treten auch 
früher im Verlauf des Lebens auf als bei Menschen ohne 
DEB und sind häufig Ursache für Amputationen.9,10

PEK sind:

 ��die schwerwiegendste Komplikation bei Erwachsenen 
mit EB 

 ��die häufigste Todesursache bei schwerer RDEB10-12

Die Behandlung der dystrophen Epidermolysis bullosa  
(DEB) erfordert einen holistischen, individuell angepassten 

Ansatz, der den vielen Komplikationen gerecht wird.
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Kumulatives Risiko  
mindestens eines PEK  
bei generalisiert  
schwerer RDEB10
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PEK-bedingtes Mortali-
tätsrisiko* bei generali-
siert schwerer RDEB10

* �kann auch durch 
aggressive Tumor-
resektion nicht ver
hindert werden 
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