PRAXIS SELTENE ERKRANKUNGEN A BIS Z

Zapfen-
Stabchen-Dystrophie

Bei dieser erblichen Netzhauterkrankung degenerieren die
Fotorezeptoren im Auge. Es beginnt meist in der Kindheit mit verminderter
Sehstarke und endet im Erwachsenenalter mit vélliger Erblindung.
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ie Zapfen-Stibchen-
Dystrophie gehort wie
die deutlich hdufigere
Retinitis pigmentosa
(RP) zu den erblichen Netzhautdys-
trophien. Aber wahrend bei der RP
zunéchst die Stabchen und dann die
Zapfen absterben, ist es bei der Zap-
fen-Stibchen-Dystrophie genau
anders herum; in seltenen Fillen
konnen Zapfen und Stibchen hier
auch gleichzeitig verloren gehen.
In der Regel beginnt die Zap-
fen-Stabchen-Dystrophie in der
Kindheit mit einem Verlust der
Sehschirfe, der sich auch durch ei-
ne Brille nicht ausgleichen lésst.
Dazu kommen Lichtempfindlichkeit
sowie zunehmende Schwierigkeiten
Farben zu erkennen. Die periphere
Sicht ist zu Beginn noch wenig be-
troffen, sodass eine Orientierung im
Raum noch problemlos moglich ist.
Mit Fortschreiten der Erkrankung
wird das Lesen immer schwieriger
bis unmdoglich. Im Verlauf treten
ein Sehverlust auch im peripheren
Gesichtsfeld sowie schliefilich
Nachtblindheit auf. Haufig entwi-
ckeln sich unkontrollierbare Augen-
bewegungen. Wenn das Sehvermo-
gen weniger als zwei Prozent betragt,
gelten Betroffene vor dem Gesetz als
blind.
Diese Symptome erkldren sich aus
den Funktionen der Fotorezeptoren:
Die Fotorezeptoren in unseren
Augen - die Zapfen und die Stib-
chen - nehmen das Licht auf und
wandeln es in Nervenimpulse um,
die sie iiber den Sehnerv an das Ge-
hirn weiterleiten. Dabei kommen
Zapfen vor allem in der Makula (der
Stelle des scharfsten Sehens), aber
auch in der Peripherie der Retina
vor. Sie funktionieren am besten bei
Helligkeit und sind fiir das Farbse-
hen verantwortlich. Stibchen dage-
gen gibt es ausschliefllich in der
Peripherie. Sie ermoéglichen die
Wahrnehmung von hell und dunkel
sowie das Sehen in der Ddmmerung
und bei Nacht. Bei Patienten mit
Zapfen-Stibchen-Dystrophie gehen
beide Arten nacheinander unter. Be-
troffen von dieser genetischen Netz-

hauterkrankung ist etwa einer von
40000 Menschen.

Genetisch heterogen Genau ge-
nommen handelt es sich nicht um
eine einzelne Krankheit, sondern um
eine ganze Gruppe von Erkrankun-
gen, denen Mutationen in unter-
schiedlichen Genen zugrunde liegen
und die unterschiedlichen Erbgin-
gen folgen. Dazu gehort etwa das
ABCA4-Gen aus der Familie der
ABC-Transporter, das ausschliefllich
in retinalen Fotorezeptoren expri-
miert wird. Mutationen im ABCA4-
Gen sind fiir 30 bis 60 Prozent aller
Fille der autosomal rezessiv vererb-
ten Zapfen-Stibchen-Dystrophien
ursiachlich. Mutationen in diesem
Gen wurden dariiberhinaus auch in
verschiedenen anderen Netzhauter-
krankungen wie dem Morbus Star-
gardt gefunden, wobei grof3ere De-
letionen mit einer Zapfen-Stib-
chen-Dystrophie assoziiert zu sein
scheinen.

Neben den autosomal rezessiv ver-
erbten Formen der Zapfen-Stab-
chen-Dystrophie (bei denen beide
Eltern ein mutiertes Gen tragen und
an ihr Kind weitergeben miissen)
existieren auch autosomal dominant
vererbte Formen - hier reicht es,
wenn nur ein Elternteil ein verdnder-
tes Gen weitergibt. Mutationen in
den GUCY2D-CRX-Genen sind fiir
einen guten Teil dieser Erkrankun-
gen verantwortlich. Dabei kodiert
das GUCY2D-Gen ein Protein, das
an der Riickkehr der Fotorezeptoren
in ihren Ausgangsstatus nach einer
Stimulation durch Licht beteiligt ist.
Dies ist notwendig, um dann erneut
stimuliert werden zu konnen. Bei
dem CRX-Gen handelt es sich um
einen Transkriptionsfaktor, der fiir
die normale Funktion von Fotore-
zeptoren notwendig ist. Schliefllich
kommen sehr selten auch X-chro-
mosomale Formen der Zapfen-Stéb-
chen-Dystrophie vor.

Diagnose und Behandlung Die
Diagnose beruht neben den klini-
schen Befunden auf der Untersu-
chung des Augenhintergrundes so-

wie Messungen im Rahmen eines
Elektroretinogramms. Vor allem zu
Beginn kann die Makula noch weit-
gehend normal aussehen. Knochen-
korperartige Pigmentablagerungen
sind moglich, die Netzhautgefifle
konnen verdiinnt sein, die Papille
blass; im Verlauf atrophiert die Netz-
haut. Im ERG sind zunichst vor
allem die zapfen-, spéter auch die
staibchenabhdngigen Potenziale re-
duziert. Im Endstadium ist eine Un-
terscheidung von einer Stibchen-
Zapfen-Dystrophie schwierig. Uber-
wiegend kommen Zapfen-Stabchen-
Dystrophien als isolierte Erkrankung
vor, sie konnen aber auch im Rah-
men eines Bardet-Biedl-Syndroms
oder einer spinocerebelldren Ataxie
Typ 7 auftreten.

Eine Therapie fiir die Zapfen-Stéib-
chen-Dystrophie existiert bislang
nicht. Es wird versucht, den degene-
rativen Prozess etwa durch Vitamine
oder durch Lichtschutz zu verlangsa-
men. Zudem kénnen Komplikatio-
nen wie Entziindungen oder ein
grauer Star behandelt werden. Bei
der Wahl des Berufs sollte die Er-
krankung berticksichtigt werden. Es-
senziell sind die Schulung der Pa-
tienten hinsichtlich der Verwendung
von Hilfsmitteln sowie ihre Unter-
stiitzung bei der Bewiltigung der so-
zialen und psychischen Probleme
durch die fortschreitende Erblin-
dung. M

Dr. rer. nat. Anne Benckendorff,
Medizinjournalistin
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