Medizin aktuell | Wie sich Kinderaugen schitzen lassen

erkrankungen des zentralen Nerven-
systems dahinter. ,Das muss dann ent-
sprechend abgeklart werden®, betonte
Heinz.

Ein latentes Schielen, die sogenannte
Heterophorie, ist sehr haufig und letzt-
lich harmlos. 70-80 % der Bevélkerung
sind laut Heinz betroffen. Beschwerden,
wie gelegentliche Doppelbilder oder
Kopfschmerzen, hitten davon nur 10 %.

Nur dann wird mit einer Brille und
manchmal mit Prismengldsern behan-
delt. Im Gegensatz zum angeborenen
Schielen bleibt das raumliche Sehen er-
halten.

Die genauen Ursachen des angebore-
nen Schielens sind nicht bekannt. Risi-
kofaktoren sind eine positive Familien-
anamnese, Frithgeburtlichkeit, Sauer-
stoffmangel unter der Geburt sowie eine

Drei Zentren bieten Gentherapie bei erblicher

Netzhautdystrophie

Viele Erblindungen gehen auf seltene Netzhautleiden zuriick, auch bei
Kindern und Jugendlichen. Bei einer Leberschen kongenitalen Amaurose hilft

inzwischen eine Gentherapie.

oderne Gentherapien lassen hoffen,

Menschen mit erblichen Augen-
erkrankungen kiinftig vor dem Erblin-
den bewahren zu konnen. Fiir die Leber-
sche kongenitale Amaurose (LCA), eine
autosomal-rezessiv vererbte Netzhaut-
dystrophie, bei der schon Kleinkinder
erhebliche Seheinbuflen erleiden, ist seit
2018 eine solche Therapie verfiigbar.
Professor Frank Holz, Direktor der Uni-
versitdts-Augenklinik Bonn, nannte das
auf einer Pressekonferenz der Stiftung
Auge einen ,Durchbruch.“ Denn die
LCA war ,bis vor Kurzem absolut un-
heilbar.”

Krankheit geheilt in 30 Minuten

Der Wirkstoff Voretigene neparvovec
wird iiber einen mikrochirurgischen
Eingriff - in der Regel in Vollnarkose —
zum Zielort gebracht. ,Man geht durch
winzigste Offnungen am Rande der
Hornhaut in das Augeninnere hinein®
erlauterte Holz. Nach Glaskorperent-
fernung werden 300 ul des Medika-
ments durch Feinpunktion unter die
Netzhaut gespritzt. Das alles dauert
rund 30 Minuten. Eine perioperative
Glukokortikoidgabe soll Entziindungs-
phdnomenen vorbeugen, wie sie in den
Zulassungsstudien bei wenigen Patien-
ten aufgetreten waren. Holz hat solche
Immunreaktionen bei seinen zwolf Pa-
tienten - den meisten der bisher in
Deutschland operierten — unter der Pro-
phylaxe nicht beobachtet, ebenso wenig
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unerwiinschte Wirkungen oder Kom-
plikationen.

In Deutschland bieten die Universi-
tats-Augenkliniken in Bonn, Miinchen
und Tubingen den Eingriff an. ,Die
jiingsten Kinder sind im Moment etwa
drei bis vier Jahre alt.“ Wann der ideale
Zeitpunkt fiir die Operation ist, sei un-
klar. ,,Auf keinen Fall wire abzuwarten,
bis die gesamte Netzhaut degeneriert ist.
Das ergebe keinen Sinn mehr. Postope-
rativ konnten sich die meisten Patienten
vor allem in schlechten Lichtverhéltnis-
sen wieder wesentlich besser orientieren.
Das zeigte sich auch in den Zulassungs-
studien auf einem Parcours mit unter-
schiedlicher Beleuchtung.

Prioperativ ist eine griindliche klini-
sche und molekulargenetische Diag-
nostik notig. Die Ursache der seltenen
LCA - in Deutschland wird von weni-
gen hundert Patienten ausgegangen -
ist ein Defekt im Gen RPE65. Sein Gen-
produkt wird fiir die Regeneration des
Sehpigments im Pigmentepithel der
Netzhaut benotigt. Die funktionelle
Storung schrankt Sehschirfe und
Farbensehen oft schon ab Geburt stark
ein. ,Ganz typisch fillt bei den Kindern
auf, dass sie bei schlechtem Licht oder
in Dunkelheit extrem schlecht zurecht-
kommen®, erklirte Holz. Eltern be-
merkten, dass ihre Kinder dann nicht
mehr nach Objekten greifen. Mogliche
Begleitsymptome sind Schielen, Nys-
tagmus und Katarakt.

hohe angeborene Fehlsichtigkeit. So
konne eine Weitsichtigkeit oft zu einem
Innenschielen fithren. Problematisch sei
auch eine Anisometropie mit grofien Re-
fraktionsunterschieden zwischen beiden
Augen.
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Der Wirkstoff Voretigene neparvovec
enthalt intakte RPE65-Genkopien, die
iiber einen Virusvektor eingebracht wer-
den. Durch die Gentherapie kénnen die
defekten Netzhautzellen ihre Funktion
wiedererlangen. Mindestens vier Jahre
halt der Effekt an - solange wurden Pa-
tienten bisher nachbeobachtet. Die
Zulassung ist an ein Follow-up iiber 15
Jahre gebunden. ,Die Hoffnung ist, dass
mit diesem einmaligen Eingriff das neue,
richtige Gen dauerhaft abgelesen wird,
und es mit der Zeit nicht in der Wirk-
samkeit nachlidsst.“ Die allein mit
600.000 € Medikamentenkosten fiir bei-
de Augen sehr teure Behandlung tiber-
nehmen die Krankenkassen.

Studien zu anderen
Netzhauterkrankungen

Holz sieht jetzt die Tiir offen fiir andere
Indikationen: ,Dieser Ansatz funktio-
niert.“ Klinische Studien mit Genthera-
pien laufen auch fiir andere Netzhaut-
erkrankungen. Insgesamt seien bei
Netzhautdegenerationen iiber 250 Gene
und Gendefekte bekannt, die zur Erblin-
dung fithren kénnen. Fiir Patienten mit
Interesse an einer Studienteilnahme sei
die Patientenvereinigung ,,Pro Retina“
eine gute Informationsquelle.

Potenzial sieht der Ophthalmologe
auch bei der altersabhingigen Macula-
degeneration (AMD), der hiufigsten
Netzhauterkrankung weltweit. ,Tat-
sachlich finden sich schon sieben klini-
sche Studien dahingehend in der Durch-
fihrung.“ Gegenwirtige AMD-Thera-
peutika miissen noch iiber Jahre regel-
méflig intraokuldr injiziert werden.
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