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Epidermolysis Bullosa 

±Eine Gruppe von angeborenen Erkrankungen: 
± genetisch bedingt = vererbbar 
± erhöhte mechanische Verletzbarkeit der Haut 
±Blasen und Erosionen (nach geringsten mechanischen Traumen) 

 
 

±Es werden heute 4 Untergruppen unterschieden: 
± EB simplex, EB junctionalis, EB dystrophica, Kindler-Syndrom 
± je nach Ort der Blasenbildung innerhalb der Haut 

 
±Bis heute noch keine Heilung möglich 



Melanozyt 
Keratinozyt  Langerhans-Zelle 

Epidermis 

Basalmembran 

Dermis 

Die beiden Hautschichten EPIDERMIS und 
DERMIS sind durch die BASALMEMBRAN 
voneinander getrennt. 
 
Die Schichten  werden zusammengehalten 
durch PROTEINE, welche wie ein Anker 
wirken. 



In EB ein  genetischen Irrtum  führt dazu, das ein «Anker» Protein fehlt oder 
ungenügend wirkt.  
 
Wenn nun die Haut verletzt oder auch nur gerieben wird, so «bricht» die Haut 
dort, wo das Protein nicht richtig wirkt oder fehlt.  
 
Je tiefer in der Hautschicht die Verletzung ist, desto schwerwiegender ist die 
Wunde. 



EB SIMPLEX  

JUNCTIONAL EB DYSTROPHIC EB 

Epidermis 

Basalmembran 

Dermis 



Epidemiologie 

Fine. Epidemiology of Inherited Epidermolysis Bullosa Based on Incidence and Prevalence Estimates From the 
National Epidermolysis Bullosa RegistryJAMA Dermatol. 2016;152(11):1231-1238. 

USA  
(Fine 2002) 

Italien 
(Tadini 2005) 

Inzidenz 19,57:1 000 000 20,1:1 000 000 

Prävalenz 11,1:1 000 000 10,1:1 000 000 

Simplex (%) 54% 28% 

Junctional (%) 4,5% 10% 

Dystrophic (%) 29,7% 62% 

Tadini G et al. The Italian registry of hereditary epidermolysis bullosa. G Ital Dermatol Venereol. 2005;140:359-372. 

1 von 50.000 geborenen Babys sind von EB betroffen 



EB SIMPLEX...nicht so einfach 

• Vershiedene Formen mit unterschiedlichen Schweregraden 
• In den meisten Fällen ist die Lebensdauer normal 



... verschiedenen Formen...  

Hohe Sterblichkeit in den ersten 3-4 Lebensjahren… 
bis  
milde Krankheit mit Normale Lebenserwartung  

JEB, JUNCTIONALE EB 



± Dominant (Vererbte) Dystrophic EB 
± Rezessive dystrophic EB 



DDEB – dominant (vererbte) dystrophie EB 
±Wunden in der Regel weniger ausgedehnt 
 
±Blasenbildung vor allem in mechanisch 

exponierten Hautarealen  
±Rasche Abheilung der Wunden 
±Hinterlassung von atrophen Narben und 

Milien  
 
 
 
±< Tendenz für Blasenbildung im Laufe des 

Lebens 
±Nageldeformitäten 
±Milde enorale und oesophageale Erosionen 
 



RDEB, rezessive EB  generalisiert-schwer 
 
±Extra-kutane Mitbeteiligung 

 
±Komplexe Erkrankung mit  

höhe morbidität 
(krankhaftigkeit) 
 

±Mortalität 
± In der Neonatalzeit: Sepsis 

(“Blutvergiftung”) 
± Später im Leben: 

Infektionen, 
Mangelernährung, Anämie, 
Spinaliome 



± Neonatale periode 

RDEB, vom Typ generalisiert-schwer = RDEB 
gen sev 

± Kinder ± Erwachsene 

±Generalisierte, ausgedehnte Blasen 
und Erosionen; atrophe 
Narbenbildung; Milien; Hyper- und 
Hypopigmentationen 



RDEB gen sev 
 

±Pseudosyndactyly: wiederholte Narbenbildung an den Händen 
und Füssen mit Zusammenwachsen der interdigitalen Haut 



RDEB gen sev 
 
±Atrophisch Narbenbildung => Gelenkskontrakturen: 

Ellbogen, Hand-und Fussgelenken und Knie 
 

±Gelenkskontrakturen und Pseudosyndactylie-Bildung können 
bereits in den ersten Lebenswochen auftreten! 



RDEB gen sev 
 
± Zahnschmelz-Hypoplasie, Karies, Mikrostomie,  
     Zungen nicht ausstreckbar 

 
±  Schwere Nageldystrophie => Verlust sämtlicher Nägel 
 
± Schleimhäute: Erosionen im Magen-Darm-Trakt, in den 

Atemwegen, Augen, Harnwegen, sowie genital 
 
± Anämie (multifaktoriell) 
 
±Herzmuskel-Erweiterung 
 
± Glomerulonephritis, Nieren-Amyloidose, IgA-

Nephropathy, chronisches Nierenversagen 
 

 



 
±Oesophagus – Blasenbildung un Strikturen 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
±Mangelernährung, ungenügendes Gedeihen, 

verspätete Pubertätsentwicklung, Osteoporose 
 

Erbrochene "Blasendeckel aus der Speiseröhre" 



Oralen, pharyngeale & 
Oesophageale Blasenbildung 

Karies and den Zähnen 
G-O-R 

Zunge mit Zungenboden  
verwachse  

Oesophageale Strikutren 
Hand-Deformitäte 

Ungenügende  
Nahrungs- 
-aufnahme 

Schmerzhafter  
Stuhlgang 

+7- Obstipation 
Diarrhoe 
Anorexie 
Apathie 

Nährstoffverlust 
über Wunden 

Makro- und Mikro- 
Nährstoffmangel 

Wachstumseinschränkung 
Ostoeporosis / Osteopenie 

Geschäwchtes Immunsystem 
Verzögerte Wundheilung 

Ursachen und Folgen von Ernährungsproblemen bei 
Menschen mit ausgedehnter EB 

In Nutrition matters, Ita Saul, (com oral, II Simpósio de 
Genodermatoses em Portugal, Junho 2013) 



RDEB gen-sev: Spinaliome 

 
• Haupt-Komplikation 

 
 

• Mehrere primäre Tumore 
 
• Sie wachsen lokal aggressiv, die 

Grenzen des Tumors sind von Auge oft 
schlecht zu erkennen. Sie haben eine 
Grosse Neigung Fernmetastasen 
auszubilden 
 

 
• Können bereits im Jugendlichen-Alter 

auftreten 
 

 
• Das Überleben nach dem Auftreten des 

ersten Tumors dauert im Durchschnitt 5 
Jahre – das kann im Einzelfall natürlich 
auch länger sein. 
 

 

Langanhaltende Läsionen, die nicht wie gewohnt abheilen 
l 

Läsionen die wie Granulations-Gewebe aussehen... 
... 

Hyperkeratotische Hautveränderungen .... 
... 

…mit Verschiedenen Gesichtern. 



± Multidisziplinären Team: 
± Dermatologie 
± Neonatologie/Pädiatrie 
± Spezialisierte Pflegefachpersonen 
± Humangenetiker 
± Ergotherapie/Physiotherapie  
± Ernährungsberatung 
± Anästhesie/Schmerz behandlung 
± Zahnärzte, Dentalhygiene, Zahnchirurgie 
± Speiseröhre-Magen-Darm 
± Allgemeine und plastische Chirurgie, Orthopädie 
± Ophtalmologie (Augen) 
± Hals-Nasen-Ohren-Ärzte 
± Endokrinologie (Stoffwechselspezialisten) 
± Psychologie/Psychiatrie 
± Sozialdienst, Onkologie, Palliative Care… 

 
 

 
 

 
 

 





Wundberatung / 
Wundbehandlungs-
Management 



Gute Hygiene 

Gute Technik für das aufstechen 
der Blasen... 



EB 
Behandlung 

Gute, sehr individuelle, Verbandstechnik 



EB 
BEHANDLUNG  

• Management von Hautläsionen 
• Prävention von Infektionen, weiteren Blasen, 

Kontrakturen und von Pseudosyndaktylien 
 
• Förderung der Wunheilung: Re-

Epithelialisierung – nicht-klebende Verbände  



Epidermolysis Bullosa 
BEHANDLUNG 



Epidermolysis Bullosa 
BEHANDLUNG 

Täglicher Zeitaufwand für 
Hygiene und Wundverband  
– 4-6 Stunden! 
 



 Rehabilitation und Ergotherapie  

• Selbständigkeit im Alltag erhalten und fördern 
• Prävention von Blasenbildung, von 

Kontrakturen und von Pseudosyndaktylie-
Bildung 

• Rehabilitationsmassnahmen für Hände und 
Füsse 

• Rehabilitation nach Hand-Chirurgie 

Ziele: 



Handschiene nach Handchirurgie 

Handschiene für den Alltag Kinderstuhl  als Toilettenstuhl 
umgebaut 

An die Ergotherapie 



PLASTISCHE  
CHIRURGIE  
±Handchirurgie 
±Chirurgische Exzision vom Spinaliom weit im Gesunden 
±Transplantation zur Wunddeckung 
±Korrigierende Operationen bei Mikrostomie ... 

Rechten Knie mit Spinalio
m (13.2016) 

Nach dem  2. chirurgie  
(6.2016) 

Abdeckung mit Apligraf  
(10.2016) 

Fast abgheheilt  
 (1.2017) 

Abgeheilt  
(3.2017) 





Gastroenterologie (Speiseröhre-Magen-
Darm) 

 
±Prävention und chirurgische Korrektur der 

Speiseröhre Strikturen; 
 
±Oesophageale Dilation (bougierung) 

 
±Einlage einer Gastrostomie (PEG-Sonde) 



Ernährungsergänzung 
 
±Angepasste Einnahme von Kalorien und Proteinen 

±Energiebedarf: 100 bis 150x von normalen Werten 
±Proteinbedarf: 115 a 200% von normalen Werten 

 

• Korrektur von Mangelernährung und von 
spezifischen Mangelsituationen (zB: Eisen, Zink, 
Biotin, Selen, Vitamin D ...) 

 
• Therapie bei Osteoporosis 
• Therapie bei Obstipation 



Zahnbehandlung/ 
Mundpflege 
Was sind die Hauptprobleme? 
±Hygiene 
±Meherere, wiederholende Trauma 
±Karies 



Spinaliome - Therapie 
± Prävention 
± Genaue Überwachung ab der Pubertät 
 

± Chirurgie: lokale Exzision, sicher  im 
Gesunden (Therapie der 1. Wahl) 
 

± Radiotherapie 
 

± Systemische Chemotherapie: Cisplatin/ 
Cisplatin + 5-FU; Cetuximab 

 
± Elektrochemotherapie 
 
± Imunotherapie – anti-PD1 - ? 
 



EB-Insel 
±Multidisziplinäres, integratives EB-Zentrum mit hoher Expertise, 

basiert auf einem einzigartigen patientenzentrierten Konzept 
 

±Kinder, Jugendliche und Erwachsene 
±Kinderklinik 
±Dermatologie Klinik 

 
±Schnittstelle Spital / Familie / Pflegebehandlungen zu Hause: die 

«EB-Expertin» 



Patienten (43)  
±EBS  
±Lokalisierte Formen:    15 
±Generalisierte-schwere Formen: 2 
±AR:       2 

 
±EBJ:       5 
±EBD 
±Dominant:      1 
±Rezessive:   13 

 
±Undiagnostiziert:              4 

Total Patienten: 79 
• 8 verstorben 
• 43 regelmässig Betreuung 
• 28: «melden sich bei Bedarf»  
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Die Multidisziplinäre Epidermolysis Bullosa Team 



EB-Insel Team 

Dermatologie -Koordination 
 

• Carolina Gouveia 
• (S. Häfliger, C. Bürgler) 
 
 

EB Expertin - 
Brückenbildung Spital 

 – Daheim – Spitex 
 

• Rosaria De Lorenzo 
 

 

 
 

Spezialisierte 
Pflegefachpersonen 

 
KINDER 

• Ketsia Schwab 
• Rosaria De Lorenzo 
• Regula Brassel 
• Franziska Zwahlen 

 
ERWACHSENE  

• Rosaria De Lorenzo 
 



EB-Insel Team 
Pädiatrie 

• Dr. Florence Corminbeauf 
• Dr. Andrea Dupenthaler 

 
Handchirurgie 

• Prof. Esther Vögelin 
• Franziska Zwahlen-Müller 

(Wundexpertin) 
 
Humangenetik 

• Dr. Claudine Rieubland 
• Dr. Deborah Bartholdi 
 

Ernährungsberaterin 
• Theres Zürcher 

Zahnbehandlung/Oralmedizin  
• PD Dr. med dent. Klaus Neuhaus 
• Zahnarztassistentin: Monika Zahn 
• Dentalhygienikerin: Heidi Bechler 
 

Gastroenterologie 
(Speiseröhre-Magen-Darm) 

• Dr. Susanne Schibli 
• Dr. Christiane Sokolik 
• Dr. Johannes Spalinger 
• Prof. Radu Tutuian (Erwachsene) 
 

Sozialdienst 
• Gisela Steinmann 
 

Psychologie 
• Sara Roloff 



EB-Insel Team 
Palliative Care 

• Monica Fliedner 
• Dr. Steffen Eychmüller 
 

Kinderchirurgie 
• Prof. Steffen Berger 
• Dr. Andreas Barthenstein 
 

Ergotherapie 
• Petra Folly 
• Stefanie Hüsser 
• Miriam von Gunten 
 

Physiotherapie 
• Markus Wettstein 

Kinderanästhesie 
• Dr. Franziska Stucki 
• Dr. Stefan Seiler 
Schmerzterapie: Dr. Ilca 

Wilhelm 
 

Schlucktraining 
• Alexander Zimmermann 
 

Phoniatrie 
• Prof. Eberhard Seifert 
 

Sekretariat – Koordinatorin 
• Michelle Schneider 

Foto: Tunneliert venöser Zentralkatheter 
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Multidisziplinäre Sprechstunde am 
Universitätsspital Bern Teil 2 

8. Internationaler Tag der seltenen Krankheiten in der Schweiz 
Samstag, 3. März 2018 
 
Rosaria De Lorenzo 
Pflegeexpertin für Epidermolysis bullosa 
Inselspital Bern, Dermatologie 



EB ist eine komplexe palliative 
Situation 

03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



Herausforderung annehmen 

03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



Hausbesuch 

Eine Definition könnte lauten: 
Der Hausbesuch ist ein mit den Betroffenen, 
ihren pflegenden Angehörigen sowie der 
professionellen Pflegeperson vereinbarter 
Besuch, um durch Beobachten, Besprechen, 
Überprüfen und evtl. korrigieren die 
Gesamtpflegesituation und ihre 
Randbedingungen positiv zu beeinflussen.  
 in Anlehnung, Martina Hasseler, Martha Meyer 2006; Prävention und Gesundheitsförderung – Neue Aufgaben für die Pflege 

03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



Pflegerische Interventionen 
Modell Trajekt 
 
 
 
 
 
 
Pflege- und Krankheitsverlaufskurve. Quelle: eigene Erstellung in Anlehnung an die Darstellung von Holswitz A. und Loch M.(2005) 

03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



Pflegerische Interventionen 
Modell Trajekt  
 
Phaseneinteilung 
 
• Assessment des Patienten in seiner Familie 
• Einschätzung von Bedingungen, welche die Behandlung 

beeinflussen 
• Definition des Interventionsschwerpunktes 
• Pflegeintervention 
• Evaluation der Effektivität von Pflegeinterventionen 
 

 
03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



Pflegerische Interventionen 
Angehörigenarbeit 
 
Bedeutung für die Pflege: 

 
• Pflegende Angehörige wertzuschätzen 
• Sie als Partner im Pflegegeschehen zu begreifen 
• Ihre eigenen Wünsche und Bedürfnisse zu erfassen und sie mit in 

den Pflegeprozess zu integrieren 
• Sie als Experten ihrer Lebenssituation zu akzeptieren und 

respektieren 
 

Preusser-Bleuer (2010) 

 

03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



Pflegerische Interventionen  
Angehörigenarbeit 
 
Unterstützung der Pflegenden: 

 
• Entlastung und Erholung 
• Information, Beratung und Training pflegerische Fertigkeiten 
• Möglichkeit der Aussprache 

 
Christa Büker (2009) 

 

03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 



03. März 2018 EB multidisziplinäre Sprechstunde Teil 2 

Danke für die 
Aufmerksamkeit 


