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EPIDERMOLYSIS BULLOSA = SCHWEIZER
VERSORGUNGSSTRUKTUREN UND

AKTUELLE THERAPIEMOGLICHKEITEN

Agnes Schwieger-Briel, Antonia Reimer-Taschenbrecker

Einfihrung

Die hereditare Epidermolysis bullosa (kurz EB) ist eine
Gruppe seltener genetischer Hauterkrankungen, die
sich durch eine erhdhte Hautfragilitat als Folge von
strukturellen Veranderungen in der dermo-epiderma-
len Junktionszone auszeichnet. Aufgrund einer redu-
zierten Stabilitat zwischen den verschiedenen Haut-
schichten besteht eine eingeschrankte Widerstands-
fahigkeit gegentiber mechanischer Belastung, so dass
selbst leichte Traumata oder milde Scherkrafte zu Bla-
senbildung und Ablésungen an der Haut und, je nach
Subtyp, auch an Schleimhauten von Mund, Auge und
Magen-Darm-Trakt fihren kénnen.

Intensive Forschungsaktivitaten der letzten Jahre
haben dazu beigetragen, die molekularen Grundlagen
und den natirlichen Verlauf von EB besser zu ver-
stehen, was zu verschiedenen Behandlungsansatzen
gefuihrt hat. Durch diesen Artikel sollen ein besseres
Verstandnis fir diese seltene Erkrankung vermittelt,
die in der Schweiz bestehenden Strukturen und
Spezialambulanzen aufgezeigt und die aktuellen
Therapieoptionen vorgestellt werden.

Was ist EB?

Gemaéss der Lage der Spaltbildung in der Haut wer-
den vier EB-Formen unterschieden:

EB simplex (EBS, epidermale Spaltbildung), junk-
tionale EB (JEB, junktionale Spaltbildung), dystrophe
EB (DEB, dermale Spaltbildung) und Kindler EB (ge-
mischte Spaltbildung) (siehe Abbildung 1). Innerhalb
dieser differenziert man diverse Subtypen, die sich
hinsichtlich der Schwere des Krankheitshildes und
den moglichen Sekundarkomplikationen deutlich un-
terscheiden. Je nach betroffenem Gen und der Rest-
funktion des zugehorigen Proteins kdnnen neben der
Haut noch andere ektodermale Strukturen wie Haare,
Nagel und Zédhne verandert sein. Bei einzelnen syn-
dromalen Formen der EB gehoéren Organbeteiligungen
sogar zu den definierentden Symptomen®.
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Epidemiologische Daten zu Inzidenz und Préva-
lenz sind international sehr unterschiedlich. Neuere
Artikel aus England und Deutschland schatzen eine
Prévalenz von knapp 35 bis 54 Betroffenen/1 Mio. Ein-
wohner mit einer Inzidenz zwischen 45 bis 68 betrof-
fenen Neonaten/1 Mio. Lebendgeburten@?). Wahrend
EB die Geschlechter gleichermassen betrifft, gibt es
doch geographische Unterschiede sowohl beziiglich
der EB Untergruppen und auch der Haufigkeit des
Auftretens, was vermutlich auf kleinere Genpools in
bestimmten Regionen und soziokulturelle Einfliisse
wie Konsanuguinitat zurtickzufiihren ist.

Diagnostik der EB

Gerade bei Neugeborenen ist eine rasche Diagnose-
stellung mittels geeigneter Untersuchungen fiir die
Familien und das betreuende Team von grosser Be-
deutung, da die klinischen Zeichen auch fiir geiibte
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Abbildung 1. Spaltbildungsebenen der drei Hauptformen bei
der Epidermolysis bullosa (schematisch). Adaptiert von
Paediatrica 2017, Agnes Schwieger-Briel
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Kliniker keine abschliessende Beurteilung ermogli-
chen (siehe z. B. Abbildung 2) und sich die Prognose
der einzelnen Formen hingegen sehr unterscheidet.

Bei Neugeborenen wird eine Zweistufen-Diagnos-
tik bestehend aus einem Immunfluoreszenzmapping
(IFM) aus einer frischen Hautbiopsie sowie einer ge-
netischen Analyse durchgefihrt®. Das IFM ermog-
licht eine schnelle (innerhalb weniger Tage), orientie-
rende Klarung des EB-Typs und erlaubt haufig auch
schon eine erste Einordnung in leichte und schwere
Unterformen, wéahrend die genetische Analyse aus
dem Blut von Eltern und Kind dann die Diagnose mit
dem genauen Gen, der Mutation und dem Erbgang
konkretisiert. Stellen sich Betroffene erst im Verlauf
des Lebens vor, erfolgt oft nur die genetische Unter-
suchung®. Gerade bei schweren EB-Formen ist fiir
die weitere Familienplanung die Kenntnis der geneti-
schen Resultate der EB von grosser Relevanz, da sie
eine eventuelle Pranatal- oder Praimplantationsdia-
gnostik ermoglicht.

EB-Typen und klinischer Verlauf

EB simplex (EBS)

Die EBS ist mit einer Inzidenz von >30 % die grosste
Subgruppe bei Neugeborenen®. Sie zeigt ein diver-
ses Bild mit sieben moglichen auslésenden Genen und
14 Kklinischen Untergruppen. Wahrend die meisten Falle
einer EBS autosomal dominant mit Mutationen in KRT5
und KRT14 vererbt werden und mit einem milden bis
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moderaten klinischen Bild einhergehen, gibt es auch
Untergruppen, die eine hohe Morbiditat und gar
Mortalitat mit sich bringen, sodass eine genetische
Untersuchung von grosser Bedeutung ist.

Bei Neugeborenen mit einer EBS kann eine aus-
gepragte und lebensbedrohliche Hautfragilitat vor-
liegen, die manchmal zu Fragen der Sinnhaftigkeit
weiterer Massnahmen seitens der Erstversorger und
Intensivstationen fiihrt. Wenn die Kinder diese erste
bedrohliche Phase aber hinter sich gelassen haben,
zeigt sich im weiteren Verlauf eine deutliche Stabili-
sierung der Haut und in vielen Féllen ist dann - trotz
des dramatischen Beginns - ein nahezu normales
Leben moglich. Viele EBS Betroffene leiden unter einer
Zunahme der Blasenbildung in der heissen Jahreszeit,
Hyperhidrose, stdrenden palmoplantaren Hyperkera-
tosen und Nageldystrophien.

Extrakutane Manifestationen sind bei der EBS sel-
ten. Eine Ausnahme stellen bestimmte Unterformen
dar, wie zum Beispiel EBS mit KLHL24 Mutation,
welche mit einem hohen Risiko fiir schwere dilatative
Kardiomyopathien einhergeht, auf die ab dem zwei-
ten Lebensjahrzehnt gescreent werden muss®.

Aufgrund der abnehmenden Hautfragilitat, man-
gels kausaler Therapien und aufgrund héaufig guter
Kenntnisse der Hauterkrankung bei Familien mit auto-
somal dominantem Erbgang und mit Auftreten tber
mehrere Generationen stellen sich die Betroffenen
Uber die Jahre eher seltener in den spezialisierten Zen-
tren vor.

Abbildung 2. Hénde dreier Neugeborener mit unterschiedlichen Formen der EB mit sehr unterschiedlicher Prognose: a) EBS mit
insgesamt guter Prognose, b) schwere letale JEB, man beachte die periunguale Blasenbildung bei dieser Form, ¢) RDEB interme-
diér, wo diverse Sekundérkomplikationen erwartet werden miissen. Im weiteren Verlauf entwickeln sich Narben und Milien (d, bei
RDEB intermediér) und bei der schweren RDEB Verwachsungen der Hande mit Pseudosyndaktylien und Mutilationen (e).
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Junktionale EB (JEB)

Die JEB - weniger als 10 % aller Falle — wird immer
autosomal rezessiv vererbt, es sind sieben mégliche
betroffene Gene bekannt, am haufigsten werden Muta-
tionen in LAMA3, LAMB2, LAMC2 und COL17A1
nachgewiesen®,

Bei der JEB werden intermediére als auch schwere
Formen gesehen. Bei den intermediéren Formen steht
die persistierende Hautfragilitat im Vordergrund der
Behandlung. Zahnschmelzanomalien, Nagel- und zum
Teil auch Haarveranderungen sind sehr haufig. Viele
der bei JEB veranderten Gene spielen auch in den Nie-
ren und/oder ableitenden Harnwege eine Rolle, so
dass hier entsprechende extrakutane Komplikationen
gehauft gesehen werden®. In den schwersten Fallen
(JEB schwer generalisiert, friher JEB Herlitz), ist die
Lebenserwartung der betroffenen Kinder auf wenige
Monate bis Jahre limitiert, die Griinde daftir sind nicht
vollstandig geklart und Therapien stehen nicht/oder
nur sehr limitiert zur Verfiigung. Hier ist von den spe-
zialisierten Zentren neben einer guten Versorgung der
dermatologischen Aspekte vor allem ein gutes Case
Management unter Einbeziehung weiterer Spezialis-
ten wie zum Beispiel eines Palliativ- und Schmerz-
teams und ein psychologischer Support gefordert®.

Dystrophe EB (DEB)

Der DEB liegen stets eine oder zwei Mutationen im Gen
COL7AI zugrunde, es kommt zu einer Dysfunktion oder
Fehlen der Ankerfibrillen in der oberen Dermis. Der Ver-
erbungsmodus kann autosomal dominant oder rezes-
siv sein. Obgleich diese Subgruppe nur geschatzt 25 %
der Patienten représentiert, ist es doch die Patienten-
gruppe, die in den meisten EB-Zentren am haufigsten
gesehen wird, da bei den intermediar und schwer Be-
troffenen mit rezessiver DEB (RDEB) ein grosses Spek-
trum an Sekundarkomplikationen aufritt.

Bei der DEB sind es vor allem diejenigen mit
rezessiven Formen (RDEB intermediar und schwer ge-
neralisiert), bei denen es als Folge der Wunden, Ver-
narbungen, Superinfektionen und Entziindung zu
einem grossen Spektrum an Sekundarkomplikationen
kommen kann. Tabelle 1 zeigt, dass Betroffene mit
RDEB schwer generalisiert am haufigsten Sekundar-
komplikationen erleiden, inklusive einer verkirzten
Lebenserwartung in Folge gehéduft auftretender, ag-
gressiver Plattenepithelkarzinome (SCC)®%10),

Kindler EB
Die Kindler EB ist Folge von FERMTI1-Mutationen (syn.
KINDI)®, Da sie nur einen sehr geringeren Anteil (<1 %)

intermed schwer DDEB RDEB RDEB
intermed schwer
Haare + ++ ++ - ++ 4 +
Zahne (Schmelzdefekte / Karies) + ++ ++ - ++ . 4
Nagel (Dystrophie / Verlust) +-++ +++ +++ +/++ +++ +++ +
Pigmentanomalien / Mottling / +/++ - - - - - Tt
Poikilodermie
Augen div. - + ++/+++ - +/++ +++ +/++
Beteiligung des GIT - +++ - +/++ +++ +/++
(Oesophagusstrikturen /
Obstipation)
Gedeihstorung / Gastrostoma - + +++ - +/++ +++ -
Nieren / Ableitende HW - +/++ + - -/t + _
Herz + - + - + +/4++ —
(EBS
KLHL24)
Leber - - - - - + -
Knochen - - - - + S+ _
Gelenkskontrakturen / - + - -/+ +/++ e+ +/++
Verwachsungen der Hande
Reduzierte Lebenserwartung ) + +++ - + 4 +
Tumore (SCC) - +/++ - + ++ - ++

Tabelle 1. Kutane und extrakutane Beteiligung bei verschiedenen EB-Formen und Subtypen
in Haufigkeiten: — = keine Beteiligung bekannt, + selten/moglich, ++ regelméssig, +++ héufig
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der EB Betroffenen betrifft, wird auf diese seltene
Form in diesem Artikel nicht genauer eingegangen.

EB-Versorgungsstrukturen in der
Schweiz

Die Betreuung von EB-Betroffenen bedarf einer multi-
disziplinaren Zusammenarbeit zwischen &rztlichen
und pflegerischen Fachpersonen, Sozialberatung,
Erndhrungsberatung, verschiedenen chirurgischen
Disziplinen, der interventionellen Radiologie, der Phy-
sio- und Ergotherapie sowie einer guten Kooperation
mit den Schmerzdiensten, den Kollegen der Psycho-
logie und vereinzelt auch dem Palliativdienst.

Es gibt in der Schweiz zwei Universitatsspitaler, die
eine solche multidisziplinare Sprechstunde fiir EB-Be-
troffene anbieten - das Kinderspital Zirich, wo vorwie-
gend Sauglinge, Kinder und Jugendliche betreut wer-
den, sowie das Inselspital Bern, wo die Sprechstunde
sowohl Kindern als auch Erwachsenen offensteht. In
der Romandie gibt es an den dermatologischen Klini-
ken in Lausanne und Genf ebenfalls Spezialisten mit
Erfahrung mit EB, wahrend die Patienten aus dem Tes-
sin meist gemeinsam von einem der genannten Zent-
ren und von Kollegen vor Ort betreut werden.

An beiden Zentren gibt es EB-Pflegeexpertinnen,
die als Bindeglied zwischen der Versorgung im Spital,
durch Familien und Spitex zu Hause fungieren und
teils auch in den Schulen, durch Teilnahme an Fach-
konventen oder bei Schulungen, prasent sind. Die
EB-Pflegeexpertinnen sind oft erste Anlaufstelle fur
die Familien. Sie erleichtern zum Teil durch Hausbe-
suche (vorwiegend Berner Angebot), vorgéangig zu den
multidisziplinaren EB-Sprechstunden, die Versorgung
der Familien und entlasten das Behandlungsteam.
Beide Teams werden erganzt von einer Sozialbera-
tung, die die Familien bei diversen Themen und Fra-
gen zu IV, finanziellen Aspekten und Koordination mit
den Schulbehérden unterstitzt.

Die Pflege der Patienten wird in aller Regel von
den Familien, vielfach mit Unterstiitzung durch die
hauslichen Pflegedienste (Spitex/Kinderspitex) tiber-
nommen, was eine grosse Entlastung der Familien
darstellt und fir die langfristige Unabhangigkeit der
Betroffenen unabdingbar ist.

Die Kosten fur medizinische Massnahmen und
Hilfsmittel tbernimmt bei den in der Schweiz (und ge-
wissen anderen europdischen Landern) geborenen
Kindern die IV nach Anerkennung des GgV 105. Bei
der IV kénnen je nach Schwere der Erkrankung auch
zusatzliche Leistungen wie zum Beispiel Ruckerstat-
tung von Fahrtkosten, eine Hilflosenentschadigung
und Ahnliches beantragt werden. Ab dem 20. Lebens-
jahr werden die meisten dieser Kosten von der Kran-
kenkasse tibernommen.

Die Selbsthilfegruppe DEBRA, bestehend aus be-
troffenen Familien, engagierten anderen Mitgliedern
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sowie auch medizinischen Fachpersonen, hat sich eine
gute Vernetzung, Unterstiitzung und Information so-
wohl von Betroffenen als auch Fachpersonen zum Ziel
gemacht. Uber Fundraising und Events machen sie
dariiber hinaus die Krankheit der Offentlichkeit star-
ker bekannt.

DEBRA (www.schmetterlingskinder.ch) unterstttzt
sowohl die beiden EB-Zentren als auch die Betroffe-
nen und fordert zudem die beiden jahrlichen Fortbil-
dungsveranstaltungen fir medizinisches Fachperso-
nal - das Zurcher EB-Symposium mit verschiedenen
Vortragen rund um EB, sowie das EB-Kolloquium, wel-
ches Raum fiir informelle Fallbesprechungen gibt und
sich aus wiederholten Anfragen von der Kinderspitex
entwickelt hat.

Epidermolysis bullosa -
Therapiemdglichkeiten in Gegenwart
und Zukunft

Therapielandschaft bislang

Die Therapie war bis vor kurzem im Wesentlichen auf
praventive Schutzmassnahmen, eine optimale Wund-
versorgung, symptomatische Behandlungsversuche
und einem interdisziplindren Krankheitsmanagement
der kutanen und extrakutanen Komplikationen be-
schrankt. Es besteht dringender Bedarf fiir verbes-
serte Therapien, wobei sowohl neue, speziell fiir die
seltene Erkrankung EB entwickelte Produkte (sog.
Orphan drugs) als auch bekannte Medikamente fiir
neue Indikationen (sog. drug repurposing) zum Ein-
satz kommen.

Die therapeutischen Ansatze kénnen grob in sym-
ptomlindernde Therapien (z. B. durch Verbesserung
der Wundheilung) und kurative Therapien durch gen-
korrektive Verfahren eingeteilt werden. Die aus unse-
rer Sicht vielversprechendsten beziehungsweise
aktuellsten Ansatze méchten wir im Folgenden aus-
zugsweise vorstellen.

EB-spezifische Neuzulassungen: Filsuvez®

(Fa. Chiesi) und Vyjuvek® (Fa. Krystal Biotech)
Im Sommer 2022 wurde Filsuvez® Gel (Fa. Chiesi) zu-
nachst von der EMA, Ende 2023 auch durch die FDA
zur Therapie von Wunden bei dystropher und junkti-
onaler EB zugelassen. Es handelt sich um ein Triterpen-
Extrakt aus Birkenrinde, das zu einer schnelleren
Wundheilung beitragt und somit eine symptomlin-
dernde Therapie darstellt®12, Trotz bislang ausste-
hender Zulassung durch SwissMedic konnte auch in
der Schweiz tiber Kostengutsprachengesuche gemass
Art. 71c (regelt die Kostentibernahme von Medikamen-
ten, welche im Ausland, aber nicht in der Schweiz zu-
gelassen sind und importiert werden miissen) etlichen
EB-Betroffenen einen Therapieversuch mit Filsuvez®
ermoglicht werden, wobei der Therapieerfolg indivi-
duell sehr unterschiedlich war. Die Therapiekosten lie-
gen bei circa 350 Franken pro Tube, bei einem Bedarf
von oft mehreren Tuben pro Woche je nach Wund-
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flache. Filsuvez® ist dabei als ergédnzende topische
Therapie in einem bestehenden Wundbehandlungs-
konzept zu sehen.

Im Sommer 2023 wurde durch die FDA in den USA
Vyjuvek® (Beremagene Geperpavec, kurz B-VEC, Fa.
Krystal Biotech) fiir die Behandlung grésserer Wun-
den bei dystropher EB zugelassen. Hierbei handelt es
sich um ein Gelpraparat mit gentechnisch modifizier-
ten Herpes simplex-Viren, die COL7AI-DNA tragen und
dieses in vivo bei der dystrophen EB fehlende Gen in
patienteneigenen Keratinozyten und Fibroblasten ein-
bringt, sodass die Zellen selbst Kollagen VIl produzie-
ren®®, Da die Halbwertszeit von Kollagen VIl bei circa
30 Tagen liegt und die transfizierten Keratinozyten an
die Hautoberflache wandern, kornifizieren und
schliesslich abgestossen werden, ist der Effekt nicht
dauerhaft, wobei manche Familien auch von einer lan-
ger anhaltenden Hautstabilitat berichten. Aus den
Phase I-lll Studien wurden tiberzeugende Daten zur
beschleunigten Wundheilung publiziert; nach eigenen
Erfahrungen aus Mitarbeit in der Open-label-Exten-
sion Study in den USA scheinen insbesondere jiingere
Patienten mit nicht zu grossen, nicht chronischen
Wunden zu profitieren. Diesen positiven Effekten
gegenlber stehen ein hoher zeitlicher, logistischer so-
wie auch ein enormer finanzieller Aufwand: Die The-
rapie muss wochentlich durch Arzt- oder Pflegefach-
person aufgetragen werden und bleibt 24 Stunden un-
ter Folie auf der Haut, um ein hinreichendes Eindringen
in die Zielzellen zu gewéhrleisten. Die Therapiekosten
werden herstellerseitig mit circa 500 000 Dollars jahr-
lich angegeben, was den Zugang der Betroffenen zu
dieser Therapie nicht erleichtern durfte.

Durch die Firma wurde ein Antrag auf Zulassung
bei der EMA gestellt, eine Entscheidung wird fir Win-
ter 202472025 erwartet. Uber Artikel §71c des KVV
hoffen wir, den Schweizer Betroffenen das Medika-
ment vor Zulassung durch die Swissmedic (Zeitpunkt
ungewiss) zuganglich zu machen.

Bekannte Medikamente fiir neue
Indikationen: Drug Repurposing

Seit der Publikation der tiberzeugenden antifibroti-
schen Wirkung von Losartan in der Prévention digi-
taler Verwachsungen im RDEB-Mausmodell® wurde
in diversen Fallserien sowie einer grossen monozen-
trischen Phase I/11-Studie mit padiatrischem Patien-
tengut die Sicherheit und Wirksamkeit von Losartan
belegt®. Dieser Effekt ist bei anderen Bindegewebs-
erkrankungen wie dem Marfan-Syndrom bereits be-
kannt. Wir setzen in den EB-Zentren Zirich und Bern
inzwischen bei nahezu allen Patienten mit RDEB Lo-
sartan (Zieldosis 1-1,4 mg/kgKG/d) ein, die Vertrag-
lichkeit ist hervorragend, subjektiv sehen wir bes-
sere Handbefunde und einige Patienten berichten
von weniger Schluckbeschwerden im Rahmen der
Osophagusbeteiligung.

Ein weiteres effektives drug repurposing erfolgt
mit dem alten Aminoglykosid-Antibiotikum Gentami-
cin. Dieses fiihrt bei bestimmten Stopmutationen in
COL7A1 sowie bei einzelnen JEB-Subtypen zu einem
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Uberspringen von Exonen bei der Transkription (exon
skipping). Es resultiert ein funktionell besseres Pro-
tein®1", Wir behandeln vor allem grossere Wunden zy-
klusweise mit Infectogenta® (Monopraparat) oder Di-
progenta® (Kombination mit topischem Glukokortikoid)
Creme und sehen einen positiven Mehrfach-Effekt mit
verbesserter Hautstabilitat und Wundheilung (durch
das Exon skipping), antimikrobielle Effekte und bei
Diprogenta zusatzlich antiinflammatorische Wirkung
durch das enthaltene Glukokortikoid. Eine Langzeit-
anwendung ist aufgrund moglicher Resistenz-
entwicklungen, oto- und nephrotoxischer Nebenwirkun-
gen sowie der nicht empfohlenen Langzeitanwendung
topischer Glukokortikoide nicht moéglich. Zu topischem
Gentamicin sowie zu QR-313, einem antisense-Oligo-
nukleotid, das zu Exon skipping bei durch Mutationen
auf Exon 73 von COL7A1 verursachter DEB fhrt, lau-
fen aktuell Studien (ClinicalTrials.gov Identifiers
NCT03526159, NCT04644627, NCT03392909,
NCT04140786 und NCT03605069). Bei Sauglingen mit
schwerer JEB wurden durch intravendse Infusionen von
Gentamicin im Rahmen der palliativen Versorgung be-
schwerdelindernde Effekte gesehent®.

Der IL-4-/1L-13-Inhibitor Dupilumab, zugelassen fur
die Therapie der schweren atopischen Dermatitis ab
6 Monaten, fiihrte in verschiedenen Fallberichten und
-Serien zu einer tiberzeugenden Juckreizlinderung und
Symptomverbesserung bei verschiedenen EB Typen,
vor allem der DEB pruriginosa®. In den USA lauft
hierzu eine klinische Studie (ClinicalTrials.gov Identi-
fier NCT05649098), wir behandeln in der Schweiz be-
reits einzelne Patienten nach Einzelfallgesuch und ent-
sprechender Kostengutsprache.

Weitere Ansatze in der Pipeline

Nur kurz erwahnt werden soll die in den USA laufende
Studie zu «EB 101», bei der patienteneigene, gen-
modifizierte Keratinozyten zu Sheets kultiviert und
auf chronische Wunden transplantiert werden (Clini-
calTrials.gov Identifier NCT05725018)?%, Wahrend im
Tiermodell infundiertes Kollagen VII in die Haut
strebt®, konnte bislang kein entsprechendes Prépa-
rat zur Proteinersatztherapie durch Studien zur Mark-
treife gebracht werden.

Aus der multizentrische Phase Ill-Studie fir
Rigosertib, einem Polo-1-Kinase-Inhibitor fir die Be-
handlung fortgeschrittener Plattenepithelkarzinome
bei RDEB, wurden bislang nur einzelne teilerfolgrei-
che Félle prasentiert, die Gesamtresultate stehen aus.

Fir die (fur Betroffene frustierenderweise) oft als
«mild» bezeichnete EB simplex gab es in den letzten
Jahren nur wenige Therapieansatze; hierunter er-
brachte der antiinflammatorisch wirksame Rhabarber-
extrakt Diacerin®*2 teils positive Ergebnisse bei
schwer generalisierter EBS, die Studienendpunkte
waren aber ungliicklich gewéhlt und die Ergebnisse
daher nicht iiberzeugend. Eine Neuauflage mit hohe-
rer Diacerin-Konzentration und verbessertem Studi-
endesign ist in Vorbereitung.
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Ausblick

Da EB eine komplexe Erkrankung mit schweren Sym-
ptomen weit tiber die Haut hinaus ist, wird voraus-
sichtlich keiner der genannten Ansatze alleine eine
Heilung bringen. Vielmehr ist eine individuelle Wahl
und Anpassung der aktuellen und zukinftigen
Therapieoptionen erforderlich. Die individuelle Be-
handlung von EB-Betroffenen im multidisziplindren
Team bleibt dabei essentiell. Dass sich dabei unsere
therapeutische Toolbox gerade um verschiedene The-
rapeutika erweitert, lasst fiir die Betroffenen hoffen.

Fiir das Literaturverzeichnis verweisen wir auf
unsere Online Version des Artikels.

Autorinnen

Fortbildung

Dr. med. Agnes Schwieger-Briel, Zentrum Kinderhaut Dermatologie und EB-KIZ, Kinderspital Ztrich und
Klinik fiir Dermatologie und Venerologie, Universitatsklinikum Freiburg, Deutschland
PD Dr. med. Antonia Reimer-Taschenbrecker, Inselspital Bern, EB-Insel, Kliniken fiir Dermatologie und

Kinderheilkunde

Die Autorinnen haben keine finanziellen oder personlichen Verbindungen im Zusammenhang

mit diesem Beitrag deklariert.

Vol.35]3-2024 PAEDIATRICA



