PRAXIS SELTENE ERKRANKUNGEN A BIS Z

Epidermolysis
ullosa

Schon leichte Beriihrungen fiihren zur Bildung von Blasen an
der Haut. Als Symbol fiir ihre Verletzlichkeit verwenden
Patientenorganisationen weltweit den zarten Schmetterling.

nsere Haut be-

steht aus meh-

reren Schichten

- auflen befindet
sich die Epidermis, darunter
die Dermis, zwischen beiden
liegt die Basalmembran. Nor-
malerweise sind alle fest mitei-
nander verbunden. Dafiir ist ein
komplexes Geflecht von Protei-
nen verantwortlich, bestehend
aus verschiedenen Formen des

Keratins, des Kollagens, des La-
minins und noch vielen mehr.
Sie alle haben ganz bestimmte
Funktionen in dem Netzwerk
und sorgen dafiir, dass die ba-
salen Keratinozyten der Epider-
mis fest an der Basalmembran
verankert sind und diese wie-
derum an der darunter liegen-
den Dermis. Bei Patienten mit
Epidermolysis bullosa aber sind
durch vererbte Genmutati-
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onen einzelne Komponenten
dieses Strukturproteinnetzwer-
kes gestort oder fehlen. Schon
geringe Belastungen der Haut,
wie etwa ein Hdndedruck fiih-
ren dann zur Bildung eines
Spaltes zwischen den Schichten.
Sofort dringt Fliissigkeit oder
Blut ein - eine Blase entsteht.
Epidermolysis bullosa bedeutet
wortlich: blasenbildende Ablo-
sung der Epidermis.

Verschiedene Formen Ba-
sierend auf der Ebene, in der
der Spalt entsteht, unterschei-
det man drei Formen der Epi-
dermolysis bullosa (EB): Bei
der hidufigsten Form, der EB
simplex, bildet sich der Spalt
innerhalb den basalen Kera-
tinozyten. Die junktionale EB
zeichnet sich durch eine Spalt-
bildung entlang der Basalmem-
bran aus. Bei der dystrophen EB
schliefllich entsteht der Spalt
unterhalb der Basalmembran.
Zuletzt wird noch das Kind-
ler-Syndrom der EB-Gruppe
zugerechnet. Insgesamt geht
man von einer Héufigkeit von
1 pro 50 000 bis 1 pro 100 000
Geburten aus. Heute kennt man
eine Vielzahl von Mutationen
in verschiedenen Genen, die zu
den einzelnen Formen der EB
fithren. Betroffen sind die Gene
der Strukturproteine.

Diagnose Bei manchen For-
men tritt die Blasenbildung
direkt mit der Geburt auf, bei
anderen erst spiter. Fur die
Diagnostik werden neben der
korperlichen Untersuchung
Hautbiopsien vom Rand einer
Blase verwendet: Diese werden
mit Fluoreszenz-markierten
Antikorpern gegen die verschie-
denen Strukturproteine gefirbt.
Das Verteilungsmuster der ein-
zelnen Proteine diesseits und
jenseits des Spalts gibt Auf-
schluss tiber die genaue Loka-
lisation des Spalts und somit
tiber die Form der Erkrankung.
Zusitzlich wird anhand einer
Blutprobe eine genetische Mu-
tationsanalyse durchgefiihrt.

Der Verlauf kann je nach Form
der Erkrankung und auch zwi-
schen Individuen stark variie-
ren. So verlduft die EB simplex
oftmals mild, die Blasenbildung
kann lokalisiert (Hiande und
Fiile) oder auch generalisiert
sein, eher selten kann eine
leichte bis méflige Beteiligung
der Schleimhaute vorliegen. Die



Blasen heilen ohne Narbenbil-
dung ab. Am anderen Ende der
Skala stehen schwere Verldufe,
die bei einzelnen Formen der
junktionalen oder der dystro-
phen EB auftreten konnen: hier
heilen die Blasen unter Narben-
bildung und zum Teil mit Hau-
tatrophien ab. Aufgrund starker
Verwachsungen sind Muskel-
kontraktionen moglich, Finger
und Zehen kénnen zusammen
wachsen. Moglicherweise l6sen
sich die Négel ab, es besteht ein
erhohtes Risiko fiir Plattenzell-
karzinome. Bereits bei Sduglin-
gen entsteht durch das Saugen
beim Trinken eine mechanische
Belastung der Schleimhdute
und es kommt zur Vernarbung
des Wangenschleimhaut, der
Lippen und der Zunge. In der
Speiser6hre und am Kehlkopf
konnen Verengungen auftre-

ten. Je nach Form und Schwere
des Verlaufs konnen erhebliche
Schwierigkeiten bei alltidglichen
Dingen wie der Nahrungsauf-
nahme, dem Gehen und Grei-
fen die Folge sein. Die geistige
Entwicklung von Kindern mit
EB verlauft normal.

Treten trotzdem Blasen auf, so
werden diese punktiert oder
eingeschnitten und dann ver-
bunden, wobei beim regelmaf3i-
gen Verbandswechsel eine gute
Schmerzeinstellung gewdhrleis-
tet sein sollte. Die Mund- und
Zahnpflege ist wegen der Bla-

In den vergangenen Jahren
konnten bei der Suche nach
neuen Therapieformen vielver-
sprechende wissenschaftliche
Fortschritte erzielt werden.
Dazu gehoéren die Genthera-
pie, die Zelltherapie und auch
die Proteintherapie. Es besteht

»Bei besonders schweren Formen ist
die Lebenserwartung deutlich verringert.«

Hoffnung Prinzipiell gilt es,
die Haut zu schiitzen und die
Bildung von Blasen so weit wie
moglich zu vermeiden. Doch
gerade bei Kindern, die spie-
len und sich bewegen wollen,
ist dies nicht immer moglich.

senbildung der Schleimhiute
hédufig schwierig, aber trotzdem
auflerordentlich wichtig. Wenn
neben der Haut auch andere
Organe betroffen sind, ist eine
interdisziplindre Betreuung
notwendig.

Optimismus, dass hieraus in
absehbarer Zukunft wirksame
Therapien fiir einzelne Formen
der EB entwickelt werden. |

Dr. Anne Benckendorff,
Medizinjournalistin
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