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Austria. Austria.

Ich erklare hiermit, dass bei meiner Tatigkeit als Vortragende bei der Veranstaltung
,08. Mitgliederversammlung des Wundzentrum Hamburg e.V.*
kein Interessenskonflikt besteht

Dr.n Katharina Ude-Schoder
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“Schmetterlingskinder”

,Weil die Haut so verletzlich ist
wie der Flugel eines
Schmetterlings.”
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Epidermolysis bullosa (EB)

=  blasige Hautablosung”

= Gruppe von Erkrankungen -

uber 40 Unterformen

= sehr unterschiedlich

in Verlauf und Prognose

= selten
~ 4000 in Deutschland
~ 30.000 in Europa
~ 500.000 weltweit (geschatzt)
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Epidermolysis bullosa (EB)

= Blasen und Erosionen an Haut und Schleimh&auten nach (geringer)

mechanischer Belastung
= zahlreiche extrakutane Manifestationen

= genetisch bedingt

= derzeit nicht heilbar
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Austria. Austria.

EB Subtypen

= EB simplex (EBS) Vererbung
> EBS lokalisiert ad
> EBS schwer generalisiert (Dowling Meara) ad
> EBS generalisierte ad
> EBS mit Muskeldystrophie ar
> ...

EB junctionalis (EBJ)

> EBJ schwer generalisiert (Herlitz) ar
> EBJ intermediar generalisiert (non-Herlitz) ar
> EBJ mit Pylorusatresie ar
> ...

EB dystrophicans (EBD)

> EBD dominant generalisiert ad
> EBD rezessiv schwer generalisiert ar
> EBD rezessiv generalisiert andere ar
> ...

= Kindler Syndrom ar
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Austria.

EB Hauptgruppen

EB N
simplex

EB Salz-

junctionalis- trenn- —= Laminin 5%

ebene

EB —
dystrophicans

Kindler: variabel

K5
K14

Plektin

w6 pa Integr BP Ag1
® .

Jny 1 |
. “ Zellmembran

BP Ag2 = Typ-XVIlI-Kollagen Lamina lucida

Lamina densa-Typ-IV-Kollagen

Typ-VII-Kollagn

HR
HH

Dermo-epidermale Junktionszone
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Austria. Awustria.

= (Routinehistologische Untersuchung)
= (Elektronenmikroskopie)

= Immunfluoreszenz, ,Antigen-mapping"

Normale Haut - Kollagen VI EBD - Kollagen VIl negativ -
Blasenbildung

= Mutationsanalyse

> genaue EB Untergruppen Zuordnung (Prognose)
> genetische Beratung (Pranataldiagnostik)
> Gentherapie (kausal kurativ, im Experimentalstadium)
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Extrakutane Manifestationen

= Augen

= Magen-Darm-Trakt

= Stoffwechselprobleme

= Atemwege

= Nieren und Harnwege

= Verwachsungen der Finger

= Zahnprobleme
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Therapie

Schwere EB = Multisystemerkrankung = multi.en erforderlich
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Therapieplane...

* Verbandwechsel, Wundpflege 2 Std.

= Erndhrung 2 Std.

* Physiotherapie 1 Std.

= Mund- und Zahnhygiene 20 Min.

» Medikamenteneinnahme 10 Min.

= Psychologische (etc.) MaRhahmen 1 Std.

= Schlaf 9 Std.

= Schule/Arbeit 8 Std.

= gesamt: 23,5 Std.

= Freunde, Hobbies, Aktivitaten 0,5 Std.
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Austria.

Wundbehandlung bei EB

= So einfach wie maoglich, so viel wie noétig
= Nichts Klebendes
=  So schmerzarm wie maoglich

= Reibung und Scherkrafte vermeiden
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Wundbehandlung

1. Handedesinfektion

2. Vorsichtiges Ablosen alter Verbande
(Verklebtes im Bad aufweichen lassen)

3. Aufstechen frischer Blasen mit steriler Kantle

4. Vorsichtiges Ausdrlcken des Blaseninhaltes
mit Kompresse, Blasendach wird belassen
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Austria.

Wundbehandlung

5. Wundreinigung:
Wundspllldsung
oder
Bad (ggf. mit desinfizierendem Zusatz)

6. Salben:
Je nach Zustand der Wunde
(Wundheilsalben, zinkhaltige Cremes,
silbersulfadiazinhaltige Cremes, u.v.m...)
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Ablauf Wundbehandlung

7. Verbande:
mikrohaftende und nichthaftende
Schaumstoffverbande
oder
Nichtklebende Wundauflage
dartber Polsterung mit weichen Vlieskompressen

8. Fixierung:
weiche Mullbinde, Schlauchverband, kohasive Fixierbinde
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Austria. Awustria.

International Consensus Best Practice Guidelines for Skin
and Wound Care in Epidermolysis Bullosa (2017)
Jacqueline Denyer et al.

NTERNATIONAL CONSENSUS

http://www.eb-clinet.org/guidelines-cpgs/complete-eb-
guidelines.htlm

Best Practice Guidelines

Skin and wound care in

EPIDERMOLYSIS BULLOSA

Deutsche Ubersetzung

erhaltlich bei:

Interessensgemeinschaft Epidermolysis bullosa e.V.,
DEBRA Deutschland

geschaeftsstelle@ieb-debra-deutschland.de
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Plattenepithelkarzinom bel RDEB

= Kumulative Haufigkeiten fur die Altersstufen
20 a 25 a 30 a 35a 45a
6% 22% 40% 53%  75%
= Regelméafige Kontrollen

= Bei Verdacht: Biopsie!
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Austria.

Austria.

www.eb-haus.org
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Spendenkonto: IBAN: AT02 2011 1800 8018 1100, BIC: GIBAATWWXXX DEBRA Austria, Am Heumarkt 27/1, 1030 Wien
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Austria

Epidermolysis bullosa Patienteninfo DEBRA Austria
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So fiihlt sich das Leben fiir
Schmetterlingskind an.

Informationen iiber Epidermolysis bullosa

Willkommen im EB-Haus Austria!

Das EB-Haus Austria - eréffnet im November 2005 - befindet sich im Areal
des Salzburger Universitatsklinikums in enger Anbindung an die
Universitatsklinik fiir Dermatologie. Es ist erste Anlaufstelle flir Menschen, die

unter der derzeit noch nicht heilbaren, folgenschweren Hauterkrankung
Epidermolysis bullosa (EB) leiden. o a

Hier finden Sie Informationen

Wir freuen uns: das EB-Haus Austria ist 10! 2u den Themen
* Neugeborenes mit EB
2015 feierten wir gleich zwei Jubilden - das EB-Haus in Salzburg ist seit 10 « Unfall oder Verletzung
Jahren aus der Welt der ,Schmetterlingskinder" nicht mehr wegzudenken « Krankenhausaufenthalt
b H . und DEBRA Austria beging sein 20jahriges Griindungsjubildum. Danke fiir ¥
e a us Ihre treue Unterstiitzung in all den Jahren!

Ausra

Das EB-Haus Austria umfasst 3 Einheiten: =

EB-Ambulanz

Die Arzte und Therapeuten der EB-Ambulanz sorgen fiir die medizinische
Betreuung der "Schmetterlingskinder". Die Schwerpunkte sind Wund- und
Schmerzmanagement sowie die multidiziplindre Versorgung der kleinen und
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Weltere EB Literatur

Jo-David Fine
Helmut Hintner

Editors

Life with
Epidermolysis Bullosa (EB)

Occupational

Therapy in
Epidermolysis
Bullosa

are and Therapy

‘E;J Springer

kindle edition

Lehrbuch ftr
Ergotherapeuten

(Engl.)

Medizinisches Lehrbuch
(Engl., Russ.,)

© EB-Ambulanz, EB-Haus Austria
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Spendenkonto: IBAN: ATO2 2011 1800 8018 1100, BIC: GIBAATWWXXX DEBRA Austria, Am Heumarkt 27/1, 1030 Wien

Hier spenden!
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EB Subtypen  EB Informationen Alltag Psychologie & Soziales Biicher Team & Kontakt

Willkommen auf
www.eb-handbuch.org

Unser "EB-Handbuch" richtet sich an alle, die als Betroffene oder Angehdrige
mit den vielen Herausforderungen leben, die mit Epidermolysis bullosa (EB)
verbunden sind. Dartiiber hinaus freuen wir uns natirlich auch tiber alle
anderen Leser, die sich fir diese Erkrankung interessieren.

Schmetterlingskinder Qp

Dieses EB-Handbuch ersetzt auf keinen Fall die &rztliche Begleitung. Es soll
Ihnen alle wesentliche Informationen bieten, die Sie dafiir brauchen, die
unterschiedlichen Ausprdgungen dieser Erkrankung und ihre Folgen besser
verstehen zu lernen. Es soll Ihnen als Grundlage dienen, um die

Online Handbuch
(Deutsch, Engl., Ital., Chinesisch,
bald Spanisch)

www.eb-haus.



http://www.amazon.de/gp/reader/B00AKIFM2S/ref=sib_dp_kd
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Danke fiir lhre Aufmerksamkeit!

info@eb-haus.org
www.eb-haus.org
K.Ude-Schoder@salk.at
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EB-Haus Austria
Ambulanz Forschung Akademie
Dr." Anja Diem Dr.™" Julia Reichelt Dr.i" Gabriela Pohla-Gubo

© EB-Ambulanz, EB-Haus Austria
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Patientenorientierte Versorgung

— ,Fit the treatment round the family,
not the family round the treatment!*
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Austria. Awustria.
Aus aktuellem Anlass... Gentherapie
7E SPIEGEL ONLINE DErSPIEGEL SPIEGELTV Q
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Gentherapie

Todkranker Junge erhalt neue Haut

Ein Siebenjihriger leidet unter einer schweren Erbkrankheit, bei der sich die Haut abl&st. Die letzte Rettung ist eine
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Austria.

Gentherapie

= Junge, 7 Jahre alt, junktionale EB (generalisierte intermediare Form)

= Juni 2015: Aufnahme an Verbrennungseinheit Kinderspital Ruhr-Universitat Bochum

= Seit 6 Wochen zunehmend verschlechternder AZ aufgrund massiver Hautinfektion mit
Staph. aureus und Pseudomonas

= Hautverlust von 60% der Hautoberflache ->lebensbedrohliche Situation

= Keine Therapiemallnahme erfolgreich

= Entscheidung fir Versuch mit Gentherapie (Ethikkommission, Eltern...)
= Zuvor bei 2 Patienten weltweit mit junktionaler EB: Modena (Publikation 2006) und
Salzburg (2014).

= Kurz vor der 1. Operation Verlust von 80% der Hautoberflache
" |nsgesamt 3 Transplantationen (Okt und Nov 2015, Jan 2016)
= Nach 21 Monaten (>20 Erneuerungszyklen der Epidermis): Stabile Haut

© EB-Ambulanz, EB-Haus Austria www.eb-haus.org, www.eb-handbuch.org
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Austria. Austria.

Gentherapie

Klinische, molekulargenetische Nachbeobachtung
und biochemische :
Charakterisierung des Patienten

Bochum/ <

| )
Salzburg | Vom EB-Patienten werden o
5 Zellen enthommen
Zellkultur | 5>, >  Sicherheitstestungen

Riick-Transplantation der
korrigierten Haut-Zellen

Modena <

: @ Zellkultur/ Wachstum
. Einbringen des korrekten

* e 2 genetisch korrigierter
. Genabschnitts (LAMB3) in :> Keratinocyten

Stammzellen
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Austria. Austria.

Gentherapie

Foto und Abbildung: Hirsch et at: “Regeneration of the entire human epidermis using transgenic stem cells”, Nature 2017 Nov
16;551(7680):327-332
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Austria.

Gentherapie

= Weitere Gentherapie-Studien sind derzeit im EB-
Haus im Laufen

= Forschung zu weiteren Therapieansatzen
(systemisch/lokal)
sowie Grundlagenforschung (Krebsentstehung,
Fingerverwachsungen, Juckreiz, ...)

© EB-Ambulanz, EB-Haus Austria
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