| Epidermolysis bullosa — ein Uberblick

Als Epidermolysis bullosa (EB) wird eine Gruppe seltener,
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Die dystrophe Epidermolysis bullosa (DEB) ist eine
Krankheit mit monogenetisch bedingter Hautfragilitat,

verursacht durch Mutationen im Gen COL7AI?

Sonstige/
keine Angabe

Die dystrophe Epidermolysis bullosa (DEB)
ist eine sehr seltene Krankheit.
In Deutschland leben ca. 1000 Personen
mit DEB, europaweit sind es ca. 3000."3

EB-Pravalenz in Deutschland* EB-Inzidenz in Deutschland*

1 Gen, verschiedene Vererbungsmuster:
DDEB und RDEB

Weniger schwere Verldufe sind mit der autosomal-dominant vererbten DEB, DDEB,
verbunden. Bei manchen Unterformen sind vorwiegend Hande, FiiRe, Ellbogen und
Knie betroffen. Nageldystrophien sind haufig. Phanotypische Uberlappungdmmit
RDEB sind jedoch maglich.z3

Bei der autosomal-rezessiv vererbten DEB, RDEB, sind h&ufig auch
Schleimh&ute betroffen, was neben den Hautwunden auch zu Mikrostomie,
Ankyloglossie und Osophagusstenosen fiihren kann. Aufgrund der haufigen
Wundbildung und Vernarbung kommt es zu Pseudosyndaktilie. Im Verlauf sind
Plattenepithelkarzinome haufig.2?

Verschiedene Auspragungen der DEB - Grof3e,
Schwere und Lokalisation der Wunden variieren



Dystrophe Epidermolysis bullosa:
1 defektes Gen, viele Komplikationen

Besonders bei RDEB kommt es zu extrem schmerzhaften,
chronisch entziindeten, schwer bzw. nicht abheilenden

Wunden. Verstarkt wird dies bei Besiedelung durch patho-
gene Bakterien.®

Mangelernihrung (z. B. aufgrund von Osophagusstrik-
turen) sowie erhohter Bedarf an Vitamin D, chronische

d@ Entziindungen, krankheitsbedingter Bewegungsmangel
sowie Wachstumsstorungen beeintrachtigen den Kno-
chenstoffwechsel und fiihren zu einem hohen Risiko fiir
Osteoporose und Frakturen.”

Q Anamie zahlt zu den haufigen Begleiterkrankungen von
DEB, was auf chronischen Blutverlust durch offene Wun-
den, u. a. im Verdauungstrakt, sowie beeintrachtigte

Nahrstoffresorption zuriickzufiihren ist.

% 100 90,1 ——
2 80 ——
@
Kumulatives Risiko cf,, 60
mindestens eines PEK L 40
bei generalisiert s
schwerer RDEB™ S 20 —
S
2
0
20 35 55
Alter (Jahre)

dsfn‘] Die gestorte Wundheilung fiihrt zu Vernarbungen und

Fibrose, was Gelenkkontrakturen und Pseudosyndaktilie
mit entsprechendem Funktionsverlust und beeintrachtig-
ter Lebensqualitat bewirken kann.?8

'm]) Insbesondere bei RDEB besteht ein hohes Risiko fiir das
Auftreten von Plattenepithelkarzinomen (PEK).2 Nicht nur
erkranken sehr viele Patient:innen daran, PEK treten auch
frither im Verlauf des Lebens auf als bei Menschen ohne
DEB und sind haufig Ursache fiir Amputationen.®
PEK sind:

m die schwerwiegendste Komplikation bei Erwachsenen
mit EB
m die haufigste Todesursache bei schwerer RDEB'0"2
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Die Behandlung der dystrophen Epidermolysis bullosa
(DEB) erfordert einen holistischen, individuell angepassten

Ansatz, der den vielen Komplikationen gerecht wird.
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