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                    Zusammenfassung
Das Trabekelwerk entwickelt sich aus Zellen der Neuralleiste, die während der embryonalen und fetalen Entwicklung des Auges zum Kammerwinkel wandern. Zur Differenzierung der trabekulären Abflusswege des Kammerwassers sind die Bildung typischer Lamellen des Trabekelwerks erforderlich sowie das Einwachsen des Schlemm-Kanals und die Rückverlagerung der Iriswurzel. Alle diese Prozesse können beim primären kongenitalen Glaukom gestört sein, was in der Regel zu einer Erhöhung des Abflusswiderstandes für das Kammerwasser und des intraokulären Drucks bei der Geburt führt. Das kongenitale Glaukom tritt meist spontan auf, wobei auch vererbte Fälle beobachtet werden, die häufig durch Mutationen in dem Gen CYP1B1 hervorgerufen werden, das für das Enzym Cytochrome P450 1B1 kodiert. Die Veränderungen führen zu einer verminderten Aktivität des Enzyms und dadurch – sehr wahrscheinlich – zum verminderten Umsatz eines noch unbekannten Metaboliten, der in dem für die Differenzierung von Trabekelwerk und Schlemm-Kanal verantwortlichen Signalweg eine essenzielle Rolle spielt. Weiterhin wurden Mutationen in „latent transforming growth factor beta binding protein 2“ (LTBP2) oder in dem Transkriptionsfaktor FOXC1 beschrieben.


Abstract
The trabecular meshwork originates from cells of the neural crest which migrate to the iridocorneal angle during embryonic and fetal development of the eye. Correct morphogenesis of trabecular outflow pathways requires the differentiation of the cells to a porous and lamellate meshwork as well as the ingrowth of Schlemm’s canal and posterior movement of the iris root. A failure in these processes is responsible for primary congenital or infantile glaucoma which presents with increased resistance to aqueous humor outflow resulting in increased intraocular pressure. Most cases appear to be of a sporadic nature but hereditary cases are often caused by mutations in the CYP1B1 gene which encodes for the enzyme cytochrome P450 1B1. Mutations cause a reduction in enzymatic activity which probably leads to diminished turnover of an as yet unidentified metabolite taking part in the signaling processes essential for formation of the trabecular meshwork and Schlemm’s canal. More rarely, mutations in latent transforming growth factor beta binding protein 2 (LTBP2) or in the transcription factor FOXC1 have been described as causative for primary congenital glaucoma.
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