Kinderwunsch, Schwangerschaft, Geburt bei Frauen mit Epidermolysis bullosa (EB)

Dieser_Artikel richtet sich im Wesentlichen an
Menschen die selbst von einer EB betroffen
sind und einen Kinderwunsch haben oder be-
reits schwanger sind und sich Gedanken uber
die Entbindung machen. Die Risiken einer
Schwangerschaft und Geburt fur eine betroffene
Frau hangen stark von der der genauen Dia-
gnose sowie der Schwere ihrer EB ab.

Der Artikel ist in drei Teile gegliedert
1. EB und Kinderwunsch

2. Schwangerschaft

3. Entbindung.

Er ist als Orientierungshilfe gedacht und kann
weder eine Schwangerschafts- und Geburtsbe-
gleitung durch eine erfahrene Hebamme oder
einen Geburtshelfer noch eine humangenetische
Beratung ersetzen.

In jedem Fall sollte zur besseren Einschat-
zung aller unten diskutierten Fragen im Vor-
feld einer Schwangerschaft eine ausfuhrliche
genetische Beratung wahrgenommen wer-
den.

Bei weiteren Fragen kann man sich an das EB-
Zentrum Freiburg wenden:

Tel.: 0761-270-66140

E-mail: eb-zentrum@uniklinik-freiburg.de.

1. EB und Kinderwunsch

Grundsatzlich hat jede(r) erwachsene EB-Be-
troffene die Mdoglichkeit Kinder zu bekommen
sofern korperlich eine Pubertatsentwicklung
stattgefunden hat.

Es gibt einige wichtige Fragen, die man bei
der Kinderplanung bedenken sollte:

Ist die eigene EB-Form sicher diagnostiziert?
Es ist sehr wichtig, dass vor der Familienpla-
nung eine sichere und genaue Diagnose bei den
Betroffenen selbst gestellt worden ist, damit man
sich Uber den Erbmodus und mdgliche Risiken
einer Schwangerschaft informieren kann. Falls
Zweifel an der genauen Diagnose bestehen,
sollten wenn madglich alle fir eine Diagnose er-
forderlichen Untersuchungen (z.B. kérperliche
Untersuchung, Untersuchung einer Hautprobe,
genetische Untersuchung / Mutationsanalyse)
vor der Schwangerschaft durchgefihrt werden.
Die Betroffenen sollten sich diesbeziglich ent-
weder an einen Facharzt wenden oder ein spe-
zialisiertes Zentrum (wie z.B. das EB-Zentrum
Freiburg) kontaktieren.

Kann der gesunde Partner bezuglich einer
Mutation in dem betroffenen Gen getestet
werden?

Grundsatzlich ja. Die Suche nach einer Mutation
bei EB ist allerdings zeitaufwendig und kostspie-
lig. Die Kostenubernahme sollte v.a. bei privaten
Krankenversicherungen im Vorfeld geklart wer-
den.

Wird das Kind ebenfalls von EB betroffen

sein?

Das Risiko des Kindes ebenfalls an EB zu er-

kranken, hangt ganz von der Form der EB des

Betroffenen ab. Rezessive EB Formen werden

in der Regel z.B. deutlich seltener an die eigen-

en Kinder vererbt als dominante Formen.

Sonderfalle mit einem deutlich erhdhten Risiko

stellen jedoch folgende Konstellationen dar:

e Es besteht ein Verwandtschaftsverhaltnis
(selbst entfernterer Art) zwischen dem Be-
troffenen und dem Partner/ Partnerin

e Der/ die Patient/in und der Partner/ die Part-
nerin kommen aus ein und derselben Re-
gion, z.B. aus demselben kleinen Dorf oder
aus demselben, kleineren Tal in den Bergen
etc.

e Der Partner/ die Partnerin hat selbst eine
positive Familienanamnese fir EB.

Kann bei einer Schwangerschaft eine prana-
tale Diagnostik durchgefuhrt werden?

Eine prénatale Diagnostik ist grundsatzlich mog-
lich (1). lhr_sollte aber immer _eine genetische
Beratung durch einen Humangenetiker voraus-
gehen. AulRerdem ist es wichtig, dass die in der
Familie vorliegenden krankheitsverursachenden
genetischen Mutationen mdglichst VOR Eintritt
der Schwangerschaft bekannt sind, da die Su-
che nach den Mutationen haufig sehr zeitauf-
wendig ist.

Die fur eine préanatale Diagnostik notwendige
Untersuchungen (i.d.R. Chorionzottenbiopsie)
sind mit einer leicht erhdhten Abort-Rate (also
Verlust des Fétus) verbunden. Diese hangt stark
vom Untersucher ab und betragt in der Regel
maximal 1%. Daher muss v.a. bei lokalisierten
EB-Formen die Konsequenz einer solchen Un-
tersuchung vorher gut bedacht sein.

Bei einem Elternteil mit einer rezessiven Er-
krankung wird eine prénatale Diagnostik in der
Regel nicht empfohlen, sofern nicht einer der
oben genannten Sonderfélle besteht (Verwandt-
schaft mit dem gesunden Elternteil, Herkunft aus
derselben Region etc.).

Liegt einer der Sonderféalle vor, dann wird die
Durchfiihrung der pranatalen Diagnostik deut-
lich erleichtert, wenn schon im Vorfeld der
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Schwangerschaft der Partner auf mogliche Mu-
tationen im betroffenen Gen untersucht worden
ist.

Was ist Praimplantationsdiagnostik (PID)?
Bei der PID wird im Rahmen einer kunstlichen
Befruchtung der befruchtete Keim vor Riickgabe
in den weiblichen Koérper gezielt auf bestimmte
Erbdefekte untersucht, die in der Familie be-
kannt oder vermutet sind und die zu schweren
Erkrankungen fuhren. Diese Form der Diagnos-
tik wird in Deutschland momentan nur in weni-
gen Zentren angeboten. Eine PID wird beziiglich
EB v.a. fur Familien in Frage kommen, bei de-
nen ein erhodhtes Risiko fur die Erkrankung an
einer schweren EB Form vorliegt oder wo be-
reits ein Geschwisterkind an einer schweren EB
erkrankt ist (2). Auch fur diese Diagnostik ist die
Kenntnis der Mutationen in der Familie notwen-
dig. Die Frage der Kostenlbernahme ist noch
nicht geklart.

In jedem Fall sollte zur besseren Einschét-
zung aller dieser Fragen im Vorfeld einer
Schwangerschaft eine ausfiuhrliche geneti-
sche Beratung wahrgenommen werden.

Dies kann auf Wunsch auch Uber das EB-Zent-
rum Freiburg organisiert werden.

2. Schwangerschaft

Wenn bei einer Frau mit EB Kinderwunsch be-
steht, gibt es v.a. flur die stark betroffenen
Frauen einige Aspekte zu bedenken. Bei Frauen
mit sehr lokalisierten EB Formen oder seltener
Blasenbildung sind einige Aspekte dieses Arti-
kels weniger relevant, da bei ihnen im Wesentli-
chen die géngige Schwangerschaftsvorsorge
ausreichen wird.

Insgesamt ist es empfehlenswert, sich mit dem
behandelnden EB-Team zu beraten, ob und was
es an dringenden Gesundheitsfragen zu klaren
gibt. Falls die Betroffene z.B. ausgepragte Muti-
lationen der Hande hat und sowieso eine
Handoperation erwogen wird, sollte dies idealer
Weise noch vor einer Schwangerschaft durch-
gefuihrt werden, da eine verbesserte Greiffahig-
keit das Versorgen des Neugeborenen deutlich
erleichtern kann.

Insgesamt sollte angestrebt werden, sich und
den Korper, sofern mdoglich, optimal auf eine
Schwangerschaft vorzubereiten.

Blutuntersuchungen vor der Schwanger-
schaft: Es sollte vor der Schwangerschaft eine
groRe Blutuntersuchung gemacht werden, um
einen Status quo zu erheben. Insbesondere
sollte Augenmerk auf Blutfarbstoff und die Nie-
renfunktion gelegt werden, um eine schwere
Blutarmut oder Nierenbeteiligung mit mdglicher
Proteinurie auszuschlieRen.

Bei schwereren Formen von EB besteht die
Sondersituation, dass die betroffenen Frauen
meist schon mit gewissen Mangelerscheinun-
gen (z.B. Zink, Magnesium, Selen, Carnitin,
Kalzium, Folsaure, Vitamine etc) und insbeson-
dere einer Anamie mit Eisenmangel in die
Schwangerschaft hineingehen. Es ist daher zu
empfehlen, schon vor Beginn einer Schwanger-
schaft die Ernahrung und Substitution von Ei-
sen, Vitaminen und Spurenelementen zu opti-
mieren. Wéahrend eine orale Therapie mit Eisen
nur bei langerfristiger Einnahme zu einer ausrei-
chenden Verbesserung des Hamoglobins fihrt,
kénnen z.B. durch Eiseninfusionen relativ rasch
die Eisenspeicher aufgefillt werden.

Medikamente/Substitution von Vitaminen/
Mineralien

Medikamente: Vor einer Schwangerschaft soll-
ten alle eingenommenen Medikamente auf die
Sicherheit wahrend der Schwangerschaft tber-
pruft werden und im Zweifelsfall angepasst wer-
den.

Folsaure/ Vitamine: Alle Frauen mit Kinder-
wunsch sollten moglichst schon vor Konzeption
mit der Einnahme eines Multivitaminpraparate
(v.a. Folsaure) beginnen. Wahrend der Schwan-
gerschaft sollte zudem aufgrund eines héheren
Bedarfs und zur Vermeidung von Mangeler-
scheinungen beim ungeborenen Kind ein Multi-
vitaminpraparat (v.a. mit Folsdure, Jod und Ei-
sen) eingenommen werden.

Da viele Betroffenen mit EB einen Mangel an
Vitamin D haben und da ein Mangel mit
Schwangerschaftskomplikationen assoziiert sein
kann (3), empfiehlt sich eine tagliche Einnahme
von Vitamin D3 besonders.

Die Schwangerschaft

Ist eine Schwangerschaft bereits eingetreten, so

ist es von groRRer Bedeutung, den Geburtshelfer/

die Hebamme uber die Erkrankung EB zu infor-
mieren. Falls diese wenig Erfahrung mit dieser

Erkrankung haben, so kénnen sie sich jederzeit

an das EB Zentrum Freiburg fir weitere Infor-

mationen wenden.

Koérperliche Veranderungen wahrend der

Schwangerschaft: Es kann wahrend der

Schwangerschaft zu diversen Veranderungen

des Korpers kommen. Insbesondere kann dies

die Haut, Zahne, Magen-Darmtrakt (Sodbren-
nen, Verstopfung, Ubelkeit) und die Blutbildung
betreffen.

Vorsorgen wahrend der Schwangerschaft:

Grundsatzlich sollten die Vorsorgen ganz normal

erfolgen. Einigen Aspekten sollte aber beson-

dere Aufmerksamkeit gelten:

e Bei Blutdruckmessungen und bei
Blutentnahmen sollte unter die Blutdruck-
manschette/ bzw den Stauschlauch einige
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Lagen Verbandswatte um den Arm gewickelt
werden, damit die Scherkréfte reduziert wer-
den. Idealerweise sollte manuell gemessen
werden, da bei maschinellen Messungen in
der Regel auf hohere Dricke aufgepumpt
wird.

e Bei Urinuntersuchungen muss beachtet wer-
den, dass Schwangere mit EB moglicher-
weise aufgrund von Blasen des Genitaltrak-
tes Blut im Urin haben kdnnen. Aul3erdem
kann es aufgrund von EB in seltenen Féallen
zu Nierenveranderungen mit Proteinurie
kommen. Dies sollte méglichst schon vor der
Schwangerschaft ausgeschlossen werden.

e Bei allen Untersuchungen wie z.B. vaginalen
Untersuchungen und Ultraschall-Untersu-
chungen muss darauf geachtet werden, die
mit der Haut in Kontakt stehenden Geréte
und die Handschuhe mit Gel zu befeuchten,
um die Scherkrafte minimal zu halten.

e Falls Verdacht auf infizierte Wunden im
Genitalbereich oder im Bereich des Unter-
bauches bestehen, sollten vor Geburt des
Kindes Abstriche gemacht und bei Bedarf
eine entsprechende Behandlung eingeleitet
werden.

3. Entbindung/ Stillen

Natlrliche /Vaginale Entbindung

Entgegen den allgemeinen Annahmen, kdnnen
viele Schwangere mit EB ihre Kinder natdirlich,
d.h. vaginal, entbinden. Selbst bei schwer ge-
neralisierten Formen mit starker Hautbeteiligung
scheint dies in vielen Fallen mdglich zu sein (4).
Wenn bereits Kinder mit einer EB geboren wur-
den und bei diesen Hautdefekte bestanden ha-
ben, so haben die Eltern manchmal den Ein-
druck, dass diese Verletzungen unter der Geburt
entstanden sind. Dies ist aber in der Regel nicht
der Fall, da gleiche Verletzungen auch bei Kin-
dern vorliegen, die per Kaiserschnitt auf die Welt
gekommen sind.

Die starker von EB betroffenen Frauen sollten
vorher grundlich auf Blasenbildung und Ver-
engungen im Genitalbereich untersucht werden.
Eine Entbindung sollte in einem Krankenhaus
der Maximalversorgung geplant werden, damit
auf mogliche unerwartete Geburtszwischenfélle
optimal reagiert werden kann. Es ist sehr emp-
fehlenswert, dass eine Kinderklinik an die aus-
gewdahlte Klinik angeschlossen ist, falls eine
Uberwachung des Kindes nach der Geburt not-
wendig sein sollte. V.a. bei dominanten EB-
Formen muss nattrlich auch mit einer Erkran-
kung des Kindes gerechnet werden und auch
deshalb die Néhe der Kinderabteilung bertick-
sichtigt werden.

Es ist von grol3ter Wichtigkeit, dass sich die
Schwangere im Vorfeld der Geburt in dem aus-

gewdahlten Krankenhaus vorstellt und die even-
tuellen Besonderheiten der Entbindung mit den
Geburtshelfern besprochen werden!

Peridurale Anéasthesie (PDA): Nach Beginn
der Wehen sollten v.a. starker betroffene Frauen
erwagen, sich frihzeitig eine PDA setzen zu
lassen, falls es doch zu der Notwendigkeit eines
Kaiserschnitts kommt. Manchmal mussen sol-
che Kaiserschnitte recht eilig durchgefiihrt wer-
den und in solchen Fallen ist dann eine Notfall-
Narkose notwendig.

Da eine Narkose bei EB haufig nicht ganz so
einfach ist und die meisten Narkosearzte auch
keine so grofRe Erfahrung haben, sollte so eine
Notfall-Narkose vermieden werden. Mit einer
PDA bzw einem PDA-Katheter, kann auch ein
Notfall-Kaiserschnitt ohne Intubation oder Voll-
narkose durchgefiihrt werden und ist somit vor-
zuziehen.

Massage: Falls jemand die Schwangere unter
der Geburt massieren oder den Ricken reiben
mochte, muss man darauf achten, dass dies
nicht zu sehr Blasenbildung auslost. Es kann
versucht werden mit Maisstarke (z.B. Maizena,
Mondamin) oder Ol die Friktion zu reduzieren.
Das Halten der Frau unter der Geburt sollte vor-
sichtig geschehen, hier kann die Verwendung
von Verbandswatte zur Minderung der Reibung
der Haut beitragen.

Verbandsmaterialien, Fixierung von Zugan-
gen und Kathetern: Es wird der Betroffenen
geraten, eine groRere Menge ihrer eigenen Ver-
bandsmaterialien zur Geburt- vaginal oder per
Kaiserschnitt- mitzubringen, da diese Spezial-
materialien in vielen Krankenh&usern nicht so
rasch zu liefern sind. Alternativ kann dies auch
mit der Geburtsklinik im Vorfeld besprochen und
die bendtigten Materialien bestellt werden.

Falls die Betroffene normalerweise keine Ver-
bandsmaterialien benétigt und nur nach einem
eventuellen Kaiserschnitt Verbande brauchen
kénnte, wirden wir empfehlen, im Vorfeld mit
dem behandelnden Dermatologen oder dem EB-
Zentrum zu sprechen, welche Verbande ver-
wendet werden koénnen. In der Regel werden
sanft haftende Verbadnde (z.B. Mepilex®,
lite/transfer/border) empfohlen. Diese Materia-
lien kénnen auch zur Fixierung von venosen
Zugangen oder epiduralen Kathetern verwendet
werden. Direkt auf eine Kaiserschnitt-Naht kon-
nen zusatzlich nicht- haftende Gitterverbande
(z.B. Urgotiul®, Adaptic® oder Mepitel®) aufge-
legt werden. Als Klebeband kann man Mepitac®
probieren.

Kaiserschnitt

Planung: Falls eine vaginale Entbindung aus
unterschiedlichen Grinden nicht mdglich ist
oder von der Schwangeren nicht erwinscht
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wird, muss ein Kaiserschnitt geplant werden.
Auch hier missen mit dem betreuenden Ge-
burtshelfer die Besonderheiten bei der Geburt
im Vorfeld besprochen werden und auch die
Anasthesie bezuglich der Narkose informiert
sein. Eine PDA (s.0.) bietet sich als Narkose an.
Sollte dies aus irgendwelchen Grinden nicht
mdglich sein, so kénnen die Familien sich gerne
im EB-Zentrum bezlglich der allgemeinen
Empfehlungen zu Anasthesie bei EB informie-
ren.

Verbandsmaterial: Es ist zu empfehlen, den
Verbandsmaterial-Bedarf mindestens zwei Wo-
chen vor dem Entbindungstermin mit der Klinik
abzustimmen, damit die entsprechenden Ma-
terialien bestellt werden kénnen (siehe oben).
Wundheilung: Die Wundheilung ist im Allge-
meinen bei den Frauen trotz ihrer EB normal.
Sollte im Wundbereich vor Entbindung eine In-
fektion der Haut bestanden haben, sollte eine
antibiotische Therapie mdglichst schon vor Ge-
burt durchgefiihrt werden.

Blasenkatheter: Falls ein Kaiserschnitt geplant
ist, so wird haufig ein Blasenkatheter gelegt.
Hier muss die Notwendigkeit diskutiert werden,
da solche Katheter bei EB betroffenen Frauen
(v.a. bei junktionalen EB-Formen) auch Blasen
und sekundar Strikturen auslésen kdnnen. Soll
es aber dennoch gemacht werden, dann muss
das medizinische Personal sehr vorsichtig agie-
ren und viel Gleitgel auf den Katheter auftragen.
Bei Fixierung des Katheters sollte Mepilex
transfer oder ein &hnlicher Schaumstoff unter
die Auflageflaiche gelegt werden, um Blasen
durch Reibung zu vermeiden.

Stillen

Wie die meisten Frauen, so haben natirlich
auch an EB erkrankte Frauen grundsétzlich den
Wunsch ihr Kind zu stillen, da Muttermilch die
beste Erndhrungsform fir ein Neugeborenes
darstellt.

Auch viele gesunde Frauen empfinden das Stil-
len am Anfang als sehr schmerzhaft und es
kann sein, dass die zusatzliche mechanische
Belastung mit Blasenbildung und Schmerzen
das Stillen bei Frauen mit EB unméglich ma-
chen. In diesem Fall sollte es dann auch nicht
um jeden Preis versucht werden und die Eltern
sollten nach Flaschchen suchen, die von beiden
Elternteilen gehalten werden kdnnen.

Es sind auch Falle bekannt, wo von EB be-
troffene Frauen ihre Kinder haben stillen kon-
nen. Sollte dies probiert werden, muss mit der
Hebamme von Anfang darauf zu achten, dass
das Baby gut angelegt ist. Brust der Mutter und
Gesicht des Neugeborenen sollte gut eingefettet
werden, um die Friktion zu minimieren. Ver-
suchsweise kann auch ein Stillhiitchen auspro-

biert werden, um die Brustwarze zu schitzen.
Es gibt davon verschiedene Modelle, gine _gute
Passform ist wichtig.
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