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ermolysis Bullosa

» Eine Gruppe von angeborenen Erkrankungen:
x genetisch bedingt = vererbbar
» erhohte 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 moglich
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Hautaufbau

Die beiden Hautschichten EPIDERMIS und
DERMIS sind durch die BASALMEMBRAN

voneinander getrennt.

Die Schichten werden zusammengehalten
durch PROTEINE, welche wie ein Anker

wirken.
Epidermis g
Basalmembran
Dermis s L;angerhans—Zelle

Keratinozyt
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Collagen ViI

In EB ein genetischen Irrtum fiihrt dazu, das ein «Anker» Protein fehlt oder
ungeniigend 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

Normal intact skin EBS-WC and EBS-K EBS-OM
{lesional) (lesional)

Epidermis

Basalmembran

Dermis

JUNCTIONAL EB DYSTROPHIC EB

NOUDRERae: S JEB-H (lesional) JEB-nH (lesional) Normal intact skin DDEB (iesional) RDEB-HS (lesional) RDEB-nHS (lesional)




pidemiologie

USA ltalien
(Fine 2002) (Tadini 2005)

Pravalenz 11,1:1 000 000 10,1:1 000 000

Junctional (%)

1 von 50.000 geborenen Babys sind von EB betroffen

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

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



’ EB SIMPLEX...nicht so

einfach

* Vershiedene Formen mit unterschiedlichen Schweregraden
* In den meisten Fallen ist die Lebensdauer normal



— JEB, JUNCTIONALE EB

... verschiedenen Formen...

Hohe Sterblichkeit in den ersten 3-4 Lebensjahren...
bis

milde Krankheit mit Normale Lebenserwartung




Dystrophic EB

DEB subtype

Level of blister formation

Protein affect and pattern of IF staining

DDEB (all subtypes except bullous
dermolysis of the newborn)
DDEB and RDEB, bullous

dermolysis of the newborn

RDEB, generalized severe

RDEB, generalized intermediate
RDEB, localized
RDEB, all other subtypes

Dermal (sublamina densa)

Dermal (sublamina densa)

Dermal (sublamina densa)

Dermal (sublamina densa)
Dermal (sublamina densa)
Dermal (sublamina densa)

Collagen VII: normal or reduced

Collagen VII: granular staining
within basal keratinocytes and
reduced/absent staining along
the DEJ during active disease;
normal DEJ staining when older

and if becomes clinically inactive
Collagen VII: absent or markedly
reduced

Collagen VII: reduced
Collagen VII: reduced or normal
Collagen VII: reduced

Mutated gene(s)
COL7A1

COL7A1

COL7A1

COL7A1
COL7A1
COL7A1




"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 |
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% < Tendenz fiir Blasenbildung im Laufe des
Lebens

% Nageldeformitaten
» Milde enorale und oesophageale Erosionen
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: B, rezessive EB generalisiert-

X Extra-kutane Mitbeteiligung

*x Komplexe Erkrankung mit
hohe morbiditat
(krankhaftigkeit)

X Mortalitat

x In der Neonatalzeit: Sepsis
(“Blutvergiftung”)

X Spater im Leben:
Infektionen,
Mangelernahrung, Anamie,
Spinaliome

schwer
e Short stature

Keratitis
Corneal ulcers

Bullae

Caries
Mouth erosions

Nail dystrophy
Mitten hand

Scarring

Squamous cell carcinoma



RDEB, vom Typ generalisiert-schwer = RDEB="
sev

X Neonatale periode

und Erosionen; atrophe
Narbenbildung; Milien; Hyper- und
Hypopigmentationen

X Kinder

X Erwachsene
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gen sev

x Pseudosyndactyly: wiederholte Narbenbildung an den Handen
und Fiissen mit Zusammenwachsen der interdigitalen Haut
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RDEB gen sev

% Atrophisch Narbenbildung => Gelenkskontrakturen:
Ellbogen, Hand-und Fussgelenken und Knie

% Gelenkskontrakturen und Pseudosyndactylie-Bildung konnen
bereits in den ersten Lebenswochen auftreten!




Mn sev

x Zahnschmelz-Hypoplasie, Karies, Mikrostomie,
Zungen nicht ausstreckbar

* Schwere Nageldystrophie => Verlust samtlicher Nagel

% Schleimhaute: Erosionen im Magen-Darm-Trakt, in den
Atemwegen, Augen, Harnwegen, sowie genital

»x Anamie (multifaktoriell)

» Herzmuskel-Erweiterung

% Glomerulonephritis, Nieren-Amyloidose, IgA-
Nephropathy, chronisches Nierenversagen




% Oesophagus - Blasenbildung un Strikturen

P ‘Il'fml
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Erbrochene "Blasendeckel aus der Speiseréhre"

* Mangelernahrung, ungentigendes Gedeihen,
verspatete Pubertatsentwicklung, Osteoporose



Ursachen und Folgen von Ernahrungsproblemen bei
Menschen mit ausgedehnter EB

Schmerzhafter
Stuhlgang
+7- Obstipation

Oralen, pharyngeale &
Oesophageale Blasenbildung

Karies and den Zahnen Ungentigende s,
G-O-R Nahrungs- iarrhoe

Anorexie
Zunge mit Zungenboden el Apathie

verwachse
Oesophageale Strikutren
Hand-Deformitate

Wachstumseinschrankung

Nahrstoffverlust Makro- und Mikro- Ostoeporosis / Osteopenie

{iber Wunden Nihrstoffmangel Gesché:t.wchtes Immunsystem
Verzogerte Wundheilung

In Nutrition matters, Ita Saul, (com o
Genodermatoses em Portugal, Junho 20



RDEB gen-sev: Spinaliome

...mit Verschiedenen Gesichtern.

Langanhaltende Lasionen, die nicht wie gewohnt abheilen

» Haupt-Komplikation

* Mehrere primare Tumore

. . . 2 G
« Sie wachsen lokal aggressiv, die
Grenzen des Tumors sind von Auge oft Lasionen die wie Granulations-Gewebe aussehen...
schlecht zu erkennen. Sie haben eine
Grosse Neigung Fernmetastasen
auszubilden

« Konnen bereits im Jugendlichen-Alter
auftreten

 Das Uberleben nach dem Auftreten des
ersten Tumors dauert im Durchschnitt 5
Jahre — das kann im Einzelfall naturlich
auch langer sein.




UBEHANDLUNG — mom

Dermatologie

Neonatologie/Padiatrie

Spezialisierte Pflegefachpersonen
Humangenetiker
Ergotherapie/Physiotherapie
Ernahrungsberatung
Anasthesie/Schmerz behandlung
Zahnarzte, Dentalhygiene, Zahnchirurgie
Speiserohre-Magen-Darm
Allgemeine und plastische Chirurgie, Ort
Ophtalmologie (/
Hals-Nasen-(
Endokrin
Psychol
Sozialc




‘ Ophtalmologie

Zahnmedizin

Erndhrungsberatung l Handchirurgie

Chirurgie

Gastroenterologié ‘

Keratitis
‘Corneal ulcers

Caries
Mouth erosions.

Schmerztherapie ] 4 - ‘ ecicrorthopeey

Nail dystrophy
Mitten hand
Scarring

Squamous cell carcinoma

Anasthesie Onkologie

Ergo/
" Physiotherapie

Sozialpadiatrie Dermatologie

Padiatrie ©  wundmanagement



ORIGINAL ARTICLE
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A consensus approach to wound care in
epidermolysis bullosa

e, MDD, MSc,” Irene Lara-Coreales, MD, MSc,” Jemima Mellesio
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Management
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froem Birmingham Children's
Hospital

Gute Technik fir das aufstechen
der Blasen...

Gute Hygiene



EB

Behandlung

stechnik
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BEHANDLUNG

* Management von Hautlasionen

* Pravention von Infektionen, weiteren Blasen,
Kontrakturen und von Pseudosyndaktylien

» Forderung der Wunheilung: Re-
Epithelialisierung - nicht-klebende Verbande



Epidermolysis Bullosa
BEHANDLUNG
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//Iﬂoidermmsis Bullosa

BEHANDLUNG

Taglicher Zeitaufwand fur
Hygiene und Wundverband
— 4-6 Stunden!



Hedwig Weil3 7-,.\, S R
_-Florfan Prinz % + =% e

S Occupatal -
Therapy in
Epidermolysis

Bullosa

A Holistic Concept for Intervention
from Infancy to Adult

@ Springer

en und fordern

Selbstandigkeit im Alltag erhalt

Pravention von Blasenbildung, von
Kontrakturen und von Pseudosyndaktylie-
Bildung

Rehabilitationsmassnahmen fir Hande und
Fusse

Rehabilitation nach Hand-Chirurgie




An die Ergotherapie

Handschiene fiir den Alltag Kinderstuhl als Toilettenstuhl
umgebaut



CHIRURGIE

»*Handchirurgie

% Chirurgische Exzision vom Spinaliom weit im Gesunden
* Transplantation zur Wunddeckung

*Korrigierende Operationen bei Mikrostomie ...

Rechten Knie mit Spinalio Nach dem 2. chirurgie Abdeckung mit Apligraf Fast abgheheilt Abgeheilt

m (13.2016) (6.2016) (10.2016) (1.2017) (3.2017)






Gastroenterologie (Speiserohre-Magen-
Darm)

* Pravention und chirurgische Korrektur der
Speiserohre Strikturen;

* Oesophageale Dilation (bougierung)

% Einlage einer Gastrostomie (PEG-Sonde)
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Ernahrungserganzung

X Angepasste Einnahme von Kalorien und Proteinen

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

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

* Therapie bei Osteoporosis
* Therapie bei Obstipation
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Mundpflege

Was sind die Hauptprobleme?

X Hygiene

X Meherere, wiederholende Trauma

X Karies

TERNATIONAL JOURNAL OF PAEDIATRIC DENTISTRY
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Oral Health Care for Patients with Epidermolysis Bullosa - Best

Clinical Practice Guidelines

Susanne M. Krimer"*, Maria Concepcién Serrano’, Gisela Zillmann'?, Pable Galvez®,

Ignacio Araya’,

Nicelas Yanine®, Alonso Carrasco-Labra®, Patricio Oliva®,

Romina Brignardello-Petersen® & Julio Villanueva®

'Department of Paediatric Dentistry, Facultad de Gl.ncl tologia, Universidad de C I.lle,

and Biomedical Research Methods, Universitat Autbrxena de Ba rmlun:. Ii:me'lum. Spal_l

Internatiomal Journal of Pasdiatric Demtistry 2012; 22
(Suppl. 1): 1-35

Ohjective. To provide the users with information
on the current best practices for managing the
oral health care of people living with EB.

Methods. A systematic literature search, in which
the main topic is dental care in patients with
Epidermaolysis Bullosa, was performed. Consulted
sources, ranging from 1970 to 2000, incuded
MEDLINE, EMBASE, CINAHL The Cochrane
Library, DARE, and the Cochrane controlled trials
register (CENTRAL). In order to formulate the
recommendations of the selected studies the SIGN
systemn was used. The first draft was analysed and
discussed by clinical experts, methodolegists and
patients represcntatives on a two days consensus

meeting. The resulting document went through
an external review process by a panel of experts,
other health care professionals. patient representa-
tives and lay reviewers. The final document was
piloted in three different centres in United King-
dom, Czech Republic and Argentina.

Results. The guideline is composed of 93 recom-
mendations divided inte 3 main areas: 1} Oral Care
- access issues, early referral, preventative strate-
gies, management of microstomia, prescriptions
and review appointments-, 2} Dental treatment:
general  treatment  modifications,  radiographs,
restorations,  endedontics,  oral  rehabilitation,
perindontal treatment, oral surgery and orthodon-
tics-, and 3) Anaesthetic management of dental
treatment.

Conclusions. A preventive protocol is today's den-
tal management approach of choice.

INTRODUCTION

DEBRA International is a waorldwide netwaork
of national groups working on behall of those
affected by the genetic skin blistering condi-
tion, epidermolysis bullosa (EB).
Epidermaolysis bullosa is a rare disease with
multiple oral manilestations, which requires a
special approach from the dental point of view.
Because of its low prevalence, many dentists
hawe limited knowledge of the disease. The sci-
entific literature regarding oral health care of
people living with EB is relatively scarce. This
makes it difficult for dentists with no experi-
ence in treating people with EB to know how

Correpamdence to:
Miasie Krdmer, Department of Pediatric Dentistry,
e Odintalagia, Universidad de Chile. Sergio
dependencia, Santisgn, Chile. Bmail

== ™

1o approach them in a safe manner given all
the special care these patients might need.

Asg part of their vision {or working to ensure
access to the best quality suppon and medical
care for people living with EB, DEBRA Inter-
national entrusted the development of Clini-
cal Guidelines o health care professionals
with significant experience in EB around the
world

It became necessary to gather experts rom
different centres around the world o discuss
the different treatment alternatives and to work
towards establishing the best einical practice
guidelines. These guidelines contain the appro-
priate precautions that people with EE might
require o receive optimal oral healih care.

The present guidelines on dental care for pea-
ple living with EB have been developed by an
international team of dentists, using a standard
methodology based on a systematic review of
the currently available scientific evidence.

i 2012 DSPD, TAPD amd Dlackwell Puldlishing Lid 1




~—Spinaliome - Therapie

X Pravention
% Genaue Uberwachung ab der Pubertit

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

% Radiotherapie

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

% Elektrochemotherapie

»X Imunotherapie — anti-PD1 - ?




Multidisziplinares, integratives EB-Zentrum mit hoher Expertise,
basiert auf einem einzigartigen patientenzentrierten Konzept

Kinder, Jugendliche und Erwachsene
x Kinderklinik
X Dermatologie Klinik

Schnittstelle Spital / Familie / Pflegebehandlungen zu Hause: die
«EB-Expertin»




Patienten (43)

EBS

x Lokalisierte Formen: 15

X Generalisierte-schwere Formen: 2

x AR: 2
EBJ: 5
EBD

x Dominant: 1

x Rezessive: 13

Total Patienten: 79
« 8 verstorben
x Undiagnostiziert: 4 « 43 regelmassig Betreuung
« 28: «melden sich bei Bedarf»



Die Multidisziplinare Epidermolysis Bullosa Team




EB-Insel Team

Dermatologie -Koordination

« Carolina Gouveia
 (S. Hafliger, C. Blrgler)

EB Expertin -
Bruckenbildung 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

« Dr. Florence Corminbeauf - PD Dr. med dent. Klaus Neuhaus
 Dr. Andrea Dupenthaler - Zahnarztassistentin: Monika Zahn
- Dentalhygienikerin: Heidi Bechler

« Prof. Esther Vogelin

« Franziska Zwahlen-Muller
(Wundexpertin)

(Speiserohre-Magen-Darm)
* Dr. Susanne Schibli
Dr. Christiane Sokolik
Dr. Johannes Spalinger
Prof. Radu Tutuian (Erwachsene)

« Dr. Claudine Rieubland
« Dr. Deborah Bartholdi

Gisela Steinmann

 Theres Zurcher Sara Roloff



EB-Insel Team

Palliative Care Kinderanasthesie

* Monica Fliedner - Dr. Franziska Stucki

« Dr. Steffen Eychmuller . Dr. Stefan Seiler

_ _ _ Schmerzterapie: Dr. llca

Kinderchirurgie Wilhelm

* Prof. Steffen Berger

- Dr. Barth i .

Dr. Andreas Barthenstein Schlucktralnlng

« Alexander Zimmermann

Ergotherapie
« Petra Folly ) )
- Stefanie Hiisser Phoniatrie

 Miriam von Gunten  Prof. Eberhard Seifert

Physiotherapie
« Markus Wettstein

Sekretariat — Koordinatorin

- Michelle Schneider

Foto: Tunneliert venoser Zentralkatheter



Fatjen WIR fliegen

Lighe Alle

Gerne Laden wiv euch zu ebnem kRreativen Nachmittag im nselspital ebn. wiv haben die
Miglichieett mit dem Kitnstler Rainer Schoch Schme
leckeres Zykerk zu genlessen

tterlinge aus Holz zu bemalen und ein

nselepital Dermatologie, Frelburgstynsse 34, 3010 Bevn, Blngang 144, Rawm Az0 (Partere)

02.12.2017
14.00-15.00 Lihr Kreativer Teil (filr alle Kinder)

15.00-16.00 uhr gemeinsames Zvierd

41
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Epidermolysis bullosa
Multidisziplinare Sprechstunde am
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EB ist eine komplexe palliative
Situation

komplex kompliziert
.
. probiere erkenne
*‘7‘ erkenne analysiere
reagiere reagiere
emergent good practice
\; —
chaotisch einfach
@-i..g handle erkenne @-f....
& erkenne beurteile
reagiere reagiere
neuartig best practice

03. Marz 2018 EB multidisziplinare Sprechstunde Teil 2



Komplexe Probleme erfordern komplexe Losungen

(Katharine Heimerl 2008)

03. Marz 2018 EB multidisziplinare Sprechstunde Teil 2
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Hausbesuch

Eine Definition konnte lauten:

Der Hausbesuch ist ein mit den Betroffenen,
ihren pflegenden Angehorigen sowie der
professionellen Pflegeperson vereinbarter
Besuch, um durch Beobachten, Besprechen,
Uberprifen und evtl. korrigieren die
Gesamtpflegesituation und ihre
Randbedingungen positiv zu beeinflussen.

in Anlehnung, Martina Hasseler, Martha Meyer 2006; Pravention und Gesundheitsférderung — Neue Aufgaben fir die Pflege



Pflegerische Interventionen
Modell Trajekt

»
»

course of disease

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



Pflegerische Interventionen
Modell Trajekt
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» Assessment des Patienten in seiner Familie

« Einschatzung von Bedingungen, welche die Behandlung
beeinflussen

» Definition des Interventionsschwerpunktes
« Pflegeintervention
« Evaluation der Effektivitat von Pflegeinterventionen




Pflegerische Interventionen
Angehorigenarbeit

Bedeutung fur die Pflege:

« Pflegende Angehorige wertzuschatzen
« Sie als Partner im Pflegegeschehen zu begreifen

» |hre eigenen Wlnsche und Bedurfnisse zu erfassen und sie mit in
den Pflegeprozess zu integrieren

« Sie als Experten ihrer Lebenssituation zu akzeptieren und
respektieren

Preusser-Bleuer (2010)



Pflegerische Interventionen
Angehorigenarbeit

Unterstutzung der Pflegenden:

« Entlastung und Erholung
» Information, Beratung und Training pflegerische Fertigkeiten
* Moglichkeit der Aussprache

Christa Buker (2009)



Danke fir die
Aufmerksamkeit

03. Marz 2018 EB multidisziplindre Sprechstunde Teil 2



