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Zusammenfassung

Problemstellung. Ziel war es, mehr über

die intrafamiliäre Variabilität des ESCS zu

erfahren.

Patienten und Methode. Die Befunde von 2

betroffenen Geschwistern einschließlich

Elektroretinographie (ERG), Elektrooculogra-

phie (EOG) und psychophysischen Untersu-

chungen werden vorgestellt.

Ergebnisse. Es lagen Nyktalopie seit frühe-

ster Kindheit und eine Beeinträchtigung der

Sehschärfe seit dem 20. Lebensjahr vor. Oph-

thalmoskopisch waren degenerative Verän-

derungen, subretinale fleckförmige Ablage-

rungen und Pigmentepithelatrophien zu se-

hen. Ein Betroffener wies eine zystoide Ma-

kulopathie auf. Im skotopischen ERG fehlten

rein stäbchengenerierte Antworten, wäh-

rend auf Stimuli höherer Intensität Potenzia-

le mit hoher Amplitude und verlängerter

Gipfelzeit abgeleitet wurden. Die Antworten

des photopischen ERG glichen jenen des

skotopischen ERG in Gipfelzeit, Amplitude

und Konfiguration. Unter chromatischer Sti-

mulation wurden höhere Antworten mit

blauen und weißen als mit roten Lichtblitzen

abgeleitet. Der Hellanstieg des EOG war re-

duziert.

Schlussfolgerung. Die Befunde weisen auf

ein ESCS mit jeweils unterschiedlichem

Schweregrad und vermutlich autosomal-re-

zessivem Erbgang hin. Eine verminderte

Empfindlichkeit des Stäbchensystems bei er-

höhter Anzahl von blausensitiven Mechanis-

men dürfte den ungewöhnlichen Befunden

zugrunde liegen.
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jedoch als eigenes Krankheitsbild be-
trachtet worden wären [1, 2, 17, 18, 22].
Unter dem Begriff des „Goldmann-
Favre-Syndroms“ wurden weitere Pati-
enten mit einer Hypersensitivität des
Blauzapfensystems beschrieben [10].
Während einige Autoren einen variablen
Phänotyp der gleichen Erkrankung ver-
muteten [10], betrachteten andere diese
aufgrund des unterschiedlichen Verlaufs
und der Prognose als eigenständige Er-
krankungen (Marmor, persönliche Mit-
teilung; [13]).

Bis auf einige Ausnahmen handelt
es sich bei den in der Literatur beschrie-
benen Patienten um Einzelfälle in einer
Familie, sodass nur wenige Befunde
über das Ausmaß der intrafamiliären
Variabilität der phänotypischen Manife-
station vorliegen. Im Folgenden wird
über klinische, elektrophysiologische
und psychophysische Befunde von 2 Ge-
schwistern mit dieser Erkrankung be-
richtet.
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Retinale Erkrankungen führen häufig
zu einer Empfindlichkeitseinschränkung
im sichtbaren kurzwelligen Bereich. Sel-
ten jedoch ist eine erhöhte Sensitivität
in diesem blauempfindlichen Bereich
anzutreffen. Drei Arbeitsgruppen be-
richteten 1990 gemeinsam über ein Syn-
drom der Blauzapfenhypersensitiviät,
charakterisiert durch eine Nyktalopie,
degenerative, fleckförmige Netzhautver-
änderungen, eine zystoide Makulopa-
thie und ungewöhnliche elektroretino-
graphische Befunde, die sowohl unter
skotopischen als auch unter photopi-
schen Bedingungen jeweils sehr ähnli-
che Antworten in Amplitude,Latenz und
Konfiguration aufwiesen („enhanced s-
cone sensitivity syndrome“, ESCS; [21]).

Ähnliche Befunde wurden bereits
früher vereinzelt bei tapetoretinalen De-
generationen beschrieben, ohne dass sie
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Clinical findings in autosomal recessive
enhanced S-cone sensitivity syndrome

Abstract

Background. Intrafamilial variability of the

syndrome of night blindness, maculopathy,

and enhanced S-cone hypersensitivity was

examined.

Patients and methods. Siblings with a his-

tory of night blindness and reduced visual

acuity were examined clinically, psychophys-

ically, electroretinographically (ERG), and

electro-oculographically (EOG).

Results. The siblings had had night blind-

ness since early childhood and reduced visu-

al acuity since the age of 20 years. Ophthal-

moscopy showed degenerative, pigmented

changes and subretinal spots, while one sib-

ling had cystic lesions in the fovea. Scotopic

ERG showed no rod-driven responses, while

large, slow waveforms were detected in re-

sponse to bright flashes. Photopic ERG in-

duced responses similar in time, amplitude,

and configuration to those of the dark-

adapted ERG.The b-wave configuration was

unchanged in response to chromatic stimuli.

However, photopic ERG was more sensitive

to blue and white than to red stimuli.The

light peak on EOG was reduced.

Conclusions. The enhanced S-cone sensitivi-

ty syndrome was expressed to a different de-

gree of severity and probably inherited in an

autosomal recessive mode.These unusual

ERG findings may be due to a depressed rod

system and an increased number of S-cone

photoreceptors, postreceptoral circuits, and

S-cone sensitive ganglion cells.

Keywords

Nyctalopia · S-cone hypersensitivity

syndrome · Electroretinography ·

Electro-oculograpy

Methoden

Bei beiden Patienten (P1, P2) wurde eine
vollständige ophthalmologische Unter-
suchung einschließlich Visus, Spaltlam-
penuntersuchung, Ophthalmoskopie,

Photodokumentation, Fluoreszeinzan-
giographie und Goldmann-Perimetrie
durchgeführt. Das Farbensehen wurde
mithilfe des Panel-D-15-Tests,der Ishiha-
ra-Tafeln und des Anomaloskopes nach
Nagel geprüft. Die Adaptometrie erfolg-
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Abb. 1 � a Fundus von P1: Bereich des unteren Gefäßbogens (OS). Erkennbar sind zahlreiche,
überwiegend subretinal gelegene fleckförmige Ablagerungen und Hyperpigmentationen.
b Panel-D-15-Test: Ergebnisse von Patient 1 (oben) und Patient 2 (unten) am rechten Auge (links)
und linken Auge (rechts)
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Abb. 2a–h � ERG-Befunde (P1). a–d Skotopisches ERG: a Repräsentativer Normbefund auf weiße Lichtstimuli mit steigender Intensität von oben nach
unten. b Bei P1 sind keine rein stäbchengenerierten Antworten auf schwache, weiße Stimuli und sehr hohe Antworten auf hochintense Stimuli ableitbar.
c Auch auf blaue Stimuli höherer Intensität sind sehr hohe Amplituden evozierbar. d Auf rote Stimuli sind keine signifikanten Potenziale evozierbar.
e–h Photopisches ERG. e Repräsentativer Normbefund: Die oberen 3 Antworten stellen vom Zapfensystem generierte Antworten auf Einzelblitzstimuli stei-
gender Intensität dar. Ganz unten ist eine repräsentative Antwort auf 30 Hz Flimmerlichtreize abgebildet. f Die einzelblitzgenerierten Antworten von P1
auf weiße Stimuli gleichen in Amplitude, Gipfelzeit und Konfiguration mehr den unter skotopischen Bedingungen abgeleiteten Antworten als dem reprä-
sentativen Normbefund. g Auf blaue Lichtstimuli lassen sich gleichfalls sehr hohe Antworten ableiten, die jenen auf weiße Stimuli gleichen. h Auf Stimula-
tion mit rot sind keine signifikanten Antworten ableitbar. Die 30 Hz Flimmerlichtantwort (e–h, ganz unten) zeigt auf weiß und blau im unteren Normbe-
reich liegende Antworten, während auf Stimulation mit rot keine signifikanten Antworten ableitbar sind
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te mit dem Goldmann-Weekers-Adapto-
meter.Die elektrophysiologischen Unter-
suchungen (ERG, EOG) von P1 und P2
erfolgten entsprechend den Richtlinien
des ISCEV-Standards [19, 20] an einem
Gerät der Firma Toennies (Multiliner Vi-
sion; Würzburg, Deutschland) nach ma-

ximaler Mydriasis und einer Dunkelad-
aptation von 30 min (EOG) bzw. 40 min
(ERG). Im Anschluss an die ERG-Unter-
suchung mit weißen Stimuli wurden
nach erneuter Dunkeladaptation analog
dazu Reizantworten auf blaue und rote
Lichtstimuli wie zuvor abgeleitet [13, 21].

Hierzu wurden Filter mit einer maxima-
len Durchlässigkeit bei 390 nm (BG 25,
Firma Schott, Mainz) für blaue bzw. bei
612 nm (RG 610,Firma Schott,Mainz) für
rote Lichtstimuli verwendet.

| Der Ophthalmologe 3•2001288

Abb. 2c-h � Legende siehe S. 287
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Ergebnisse

Patientin 1

Eine 23-jährige Patientin (P1) wurde uns
wegen einer vor 3 Jahren aufgetretenen,
progredienten Visusminderung auf 1/35
(OD) und 0,1 (OS) vorgestellt.Eine diskre-
te, nicht progrediente Nyktalopie habe
schon immer bestanden. Ophthalmosko-
pisch waren vom hinteren Pol bis in die
mittlere Peripherie zahlreiche subretinale,
gelbliche,fleckförmige Ablagerungen mit
der Größe eines halben bis ganzen Durch-
messers einer am Papillenrand gelegenen
Hauptstammvene zu sehen.Sie waren v.a.
entlang der Gefäßbögen mit Hyperpig-
mentierungen und fleckförmigen Pig-
mentepithelatrophien assoziiert (Abb.1a).
Es bestand eine zystoide Makulopathie,
die fluoreszeinzangiographisch keine
Leckagen zeigte und einer zentralen Reti-
noschisis glich.Die Goldmann-Perimetrie
ergab zwar regelrechte Außengrenzen
(Marke III/4), jedoch war ein Zentralsko-
tom im 20°-Bereich (OD; Marke III/4)
bzw. im 10°-Bereich (OS; Marke I/4) dar-
stellbar.Bei der Farbsinnprüfung mit den
Ishihara-Tafeln wurden folgende Ver-
wechslungen vorgenommen: Tafel 6 („45“
anstelle von „15“),Tafel 7 („14“ anstelle von
„74“) und Tafel 9 („15“ anstelle von „45“)
wurden nicht korrekt erkannt. Im Panel-
D-15-Test (desaturiert) fielen mehrere un-
spezifische Farbverwechslungen auf, da-
von einige auf der Blauachse gelegen
(s. Abb. 1b), während die Testmarke am
Nagel-Anomaloskop nicht erkannt wor-
den war. In der Adaptometrie zeigte sich
ein regelrechter Empfindlichkeitsanstieg
des Zapfensystems mit einem allenfalls
rudimentären Anstieg der Stäbchenemp-

findlichkeit. Der gesamte Empfindlich-
keitsanstieg betrug maximal 2,2 log E.Ba-
siswert und Hellanstiegswert waren ent-
sprechend einer Störung des Pigmentepi-
thel/Photorezeptorkomplexes im EOG re-
duziert. Der Arden-Quotient betrug 1,12
(OD) bzw. 1,27 (OS). Die charakteristi-
schen Befunde des ERG sind in Abb.2 dar-
gestellt und repräsentativen Antworten ei-
nes gesunden Probanden auf weiße Licht-
stimuli ansteigender Lichtintensität ge-
genübergestellt. Abbildung 2a zeigt die
unter skotopischen Bedingungen abgelei-
teten Antworten auf weiße, blaue und ro-
te Stimuli mit ansteigender Lichtintensi-
tät. Während auf Stimuli mit schwachen
Lichtintensitäten keine bzw. lediglich
Restantworten des Stäbchensystems ab-
geleitet wurden und die b-Wellen-Schwel-
le damit deutlich erhöht war, konnten auf
blaue und weiße Lichtstimuli mittlerer bis
maximaler Intensität grenzwertig im un-
tersten Normbereich liegende Antworten
abgeleitet werden. Dabei unterschieden
sich die Antworten auf weiße bzw. blaue
Lichtstimuli kaum.Die Amplitude der b-
Welle des skotopischen Maximalblitzes
auf blaue Lichtstimuli betrug 99% (OD)
bzw. 103% (OS) der Amplitude auf weiße
Lichtstimuli maximaler Intensität. Unter
skotopischen Bedingungen (weiße Sti-
muli) waren die b-Wellen-Gipfelzeiten
in Abhängigkeit von der Intensität ver-
längert (62–76,4 ms), ähnlich den auf
blaue Lichtstimuli erhaltenen Antworten
(60,4–88,8 ms). Interessanterweise zeig-
ten sich auch unter photopischen Bedin-
gungen auf Stimulation mit blau und weiß
Antworten, die jenen unter skotopischen
Bedingungen in Amplitude, Gipfelzeit
und Konfiguration glichen (s.Abb.2b).Im
Vergleich zu repräsentativen Normkur-

ven, waren sie um ein Vielfaches höher,
hatten doppelt so lange Gipfelzeiten und
unterschieden sich bereits in der Konfigu-
ration.Die Sensitivität auf blaue und wei-
ße Lichtstimuli unterschied sich nicht we-
sentlich. Verglichen damit, war diese auf
rote Lichtstimuli deutlich reduziert. Auf
30 Hz Flimmerlichtreize ließen sich im
unteren Normbereich liegende Antworten
mit weiß und blau ableiten. Hingegen
konnten auf rote Lichtstimuli sowohl un-
ter skotopischen wie photopischen Bedin-
gungen keine reproduzierbaren Antwor-
ten abgeleitet werden.

Patient 2

Bei der 35-jährigen Schwester (P2) be-
stand seit frühester Kindheit eine Nacht-
blindheit, die sich seitdem nicht verän-
dert habe. Der Visus betrug mit bester
Korrektur 0,5 (OU). Es zeigten sich oph-
thalmoskopisch fleckförmige subretina-
le Aufhellungen, vereinzelt Verklumpun-
gen des RPE sowie Atrophien (Abb. 3a),
die am linken Auge v. a. nasal der Papille
stärker ausgeprägt waren (s.Abb. 3b). Im
perifoveolären Bereich waren feine RPE-
Verschiebungen und -defekte vorhanden.
Am Anomaloskop wurde die Normglei-
chung bei grenzwertiger Einstellbreite
(0,75–1,32) und Ablehnung der Extrem-
gleichungen erkannt, während im Panel-
D-15-Test wenige unspezifische und auf
der Tritanachse gelegene Farbverwechs-
lungen gelegt wurden (s. Abb. 1b). Auch
hier waren im ERG die charakteristischen
Befunde wie bei der Schwester zu sehen
(Abb. 4): Die Sensitivität auf weiße und
blaue Lichtstimuli war deutlich höher als
auf rote.Dies galt auch für Antworten auf
30 Hz Flimmerlichtreize. Die Antworten

Abb. 3a,b � Fundus von P2. a Be-
reich unterhalb der Papille (OD). Es
lassen sich zahlreiche subretinal
gelegene fleckförmige RPE-Atro-
phien und partielle RPE-Verklum-
pungen erkennen. b Bereich nasal
oberhalb der Papille (OD)
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waren jedoch etwas kleiner als bei der
Schwester. Die oszillatorischen Potenzia-
le waren auf weiße und blaue Lichtstimu-
li subnormal, verplumpt und bezüglich
der Gipfelzeit gering verlängert und fehl-
ten auf Stimulation mit rot. Im Vergleich
zur durch den skotopischen Maximalblitz
abgeleiteten maximalen Amplitude der
Schwester betrug die Amplitudenhöhe
bei der älteren Schwester 50–65% (weißer
bzw. blauer Stimulus).

Diskussion

Klinische Befunde

Die klinischen Befunde unserer Patien-
ten weisen alle Merkmale eines Blauzap-
fenhypersensitivitätssyndroms („en-
hanced-s-cone sensitivity syndrome“,
ESCS) auf: Dafür sprechen die seit frü-
hester Kindheit bestehende Nachtblind-
heit, ein in Abhängigkeit von der Aus-
prägung der zystoiden Makulopathie
beeinträchtigter Visus, degenerative
Fundusveränderungen wie subretinale,
fleckförmige Ablagerungen in Verbin-
dung mit den elektrophysiologischen
Befunden [8, 9, 10, 13, 14, 16, 18, 21, 23].

Elektrophysiologische Befunde

Während unter skotopischen Bedingun-
gen keine rein stäbchengenerierten Ant-
worten abgeleitet werden konnten, wur-
den bei maximaler Stimulation Antwor-
ten hoher Amplitude und verlängerter
Gipfelzeit abgeleitet, die unter photopi-
schen Bedingungen nicht supprimierbar
waren und jenen unter skotopischen Be-
dingungen glichen. Als Ursache wurde
vermutet, dass das Stäbchensystem
nicht nur eine verminderte Empfind-
lichkeit, sondern auch veränderte Sätti-
gungscharakteristika aufweise [1, 18].
Die erhöhte b-Wellen-Schwelle (ERG)
sowie der fehlende Stäbchenempfind-
lichkeitsanstieg (Adaptometrie) spre-
chen bei unseren Patienten für eine aus-
geprägte Funktionsstörung des Stäb-
chensystems. Dies ist in Übereinstim-
mung mit schwellenperimetrischen Be-
funden, die bei ESCS-Patienten einen
Stäbchenempfindlichkeitsverlust um
3–4 log E nachweisen konnten [9, 10].

Ferner konnte densitometrisch bis-
her kein signifikanter Rhodopsingehalt
des Stäbchensystems beim ESCS nachge-
wiesen werden [9,21,23].Spektrale Emp-
findlichkeitsmessungen zeigten,dass die

ungewöhnlich hohen und im Vergleich
zum rot- und grünsensitiven Zapfensy-
stem verlängerten photopischen ERG-
Antworten zumindest zum größten Teil
vom Blauzapfensystem herrühren dürf-
ten [9,23].Ähnlich wie bei den Befunden
der beiden Geschwister weisen ERG-
Antworten des Blauzapfensystems länge-
re und unabhängig von der Intensität
konstante Gipfelzeiten auf, sind insensi-
tiv gegenüber schwachen Lichtstimuli
und zeigen eine höhere Sensitivität auf
blaue als auf rote photopische Stimuli [2,
3, 25]. Letzteres wurde als pathognomo-
nisch für eine Generierung durch das
Blauzapfensystem bezeichnet [21]. Eine
Analyse der a-Wellen [5, 6, 7, 8] zeigte,
dass die von diesen Patienten um ein
Vielfaches höheren a-Wellen nahezu
vollständig vom blauempfindlichen Zap-
fensystem generiert werden [6].

Die Höhe der abgeleiteten 
b-Wellen-Amplituden im ERG
korreliert möglicherweise mit

dem Ausmaß des ESCS.

Hood et al. [8] vermuteten, dass die
Netzhaut dieser Patienten etwa 75-mal
mehr blauempfindliche Zapfen auf Ko-
sten übriger Photorezeptoren aufweise
[6]. Da die Blauzapfenpopulation nor-
malerweise maximal 8% der gesamten
Zapfenpopulation beträgt, würde dies
bedeuten, dass die Blauzapfenpopulati-
on bei diesen Patienten etwa 5,5-mal hö-
her wäre als die gesamte physiologische
Zapfenpopulation. Dies würde zwangs-
läufig nicht nur auf Kosten der mittel-
(M-) und langwelligen (L-)Zapfen, son-
dern auch der Stäbchen gehen [6].
Demzufolge könnte die Höhe der abge-
leiteten b-Wellen-Amplituden im ERG
mit dem Ausmaß des ESCS korrelieren.
Dafür sprechen unsere Befunde bei den
beiden Geschwistern: Die charakteristi-
schen ERG-Antworten von P2, der eine
geringere Symptomatik aufwies, waren
im Vergleich zu P1 kleiner. Die erhöhte
Empfindlichkeit des blauempfindlichen
Zapfensystems dürfte jedoch nicht nur
auf eine erhöhte Anzahl von Photore-
zeptoren, sondern auch auf eine erhöh-
te Anzahl von Ganglienzellen zurückzu-
führen sein, die vermehrt Signale von
blauempfindlichen Zapfen und vermin-
dert Signale von L/M-empfindlichen
Zapfen erhalten und dadurch zu einem
Ungleichgewicht zwischen B-Zapfen-

und L/M-Zapfen-Signalübertragung
führen [4].

Psychophysische Befunde

Während in Übereinstimmung mit un-
seren Beobachtungen die Nachtblind-
heit einen stationären Verlauf zu haben
scheint [18], wies P1 mit dem 20. Lebens-
jahr einen Visusabfall auf. Als Ursache
wurde ein Untergang der M- und L-Zap-
fen infolge der Progredienz der schisis-
artigen Makulopathie vermutet [9].
Zwar wurde bei Patienten mit ESCS psy-
chophysisch eine verminderte Empfind-
lichkeit für L/M-Zapfen gemessen [4, 9],
jedoch konnte auch zentral z. T. eine re-
lativ normale Sensitivität aller 3 Zapfen-
typen nachgewiesen werden [13], was
das gute Farbunterscheidungsvermögen
auch unserer Patienten erklärt. In Über-
einstimmung mit der Literatur waren
auch bei unseren Patienten keine signi-
fikanten Rot-Grün-Farbsinnstörungen
nachweisbar. Im Gegensatz zu Patient 2
konnte dies für Patient 1 am Anomalo-
skop, bedingt durch die geringe Seh-
schärfe, nicht aufgezeigt werden. Ledig-
lich im Panel-D-15-Test waren neben un-
spezifischen auch einige auf der Tritan-
achse liegende Farbverwechslungen vor-
handen. Dabei dürfte das der Beein-
trächtigung des Farbunterscheidungs-
vermögens zumindest z. T. von der Seh-
schärfe und dem Ausprägungsgrad der
Makulopathie abhängen [9, 13].

Autosomal-rezessiver
Vererbungsmodus

Bisher sind neben überwiegenden Sim-
plexfällen vereinzelt Geschwister mit die-
ser Erkrankung beschrieben. Dies lässt
einen autosomal-rezessiven Vererbungs-
modus vermuten. Da sich die M- und L-
Zapfen aus den B-Zapfen heraus differen-
zieren, könnte durch diese genetische
Mutation eine Differenzierungsstörung
des Zapfensystems ausgelöst werden [6],
die zu einer erhöhten Anzahl von B-Zap-
fen und einer verminderten Anzahl von
L- und M-Zapfen führt.Damit könnte ei-
ne verstärkte Ausprägung von postre-
zeptoralen Erregungskreisläufen der
blauempfindlichen Zapfen einhergehen.

Differenzialdiagnose

Differenzialdiagnostisch ist das ESCS
durch seine charakteristischen ERG-Be-

| Der Ophthalmologe 3•2001290
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Abb. 4a–h � ERG-Befunde (P2). a–d Skotopisches ERG: a Repräsentativer Normbefund auf weiße Stimuli. b Bei P2 lassen sich keine rein stäbchengenerier-
ten Antworten ableiten. Mit maximaler Stimulation sind hohe, im Normbereich liegende Antworten ableitbar. c Auch auf blaue Stimuli lassen sich sehr
hohe Amplituden auf Stimuli höherer Intensität ableiten. d Auf rote Stimuli sind keine signifikanten Potenziale evozierbar. e–h Photopisches ERG: e Die
oberen 3 Antworten stellen vom Zapfensystem generierte Antworten auf Einzelblitzstimuli steigender Intensität dar. Ganz unten ist eine repräsentative
Antwort auf 30 Hz Flimmerlichtreize abgebildet. f Die einzelblitzgenerierten Antworten von P2 auf weiße Stimuli gleichen in Amplitude, Gipfelzeit und
Konfiguration mehr den unter skotopischen Bedingungen abgeleiteten Antworten als dem Normbefund. g Auf blaue Lichtstimuli lassen sich gleichfalls
sehr hohe Antworten ableiten. h Auf Stimulation mit rot können keine signifikanten Antworten abgeleitet werden. Die 30 Hz Flimmerlichtantwort
(e–h, jeweils ganz unten) zeigt bei dem Patienten auf weiß und blau im unteren Normbereich liegende Antworten, während auf Stimulation mit rot keine
signifikanten Antworten ableitbar sind. Die Antworten von P2 sind im Vergleich zu P1 in ihrer Amplitudenhöhe deutlich kleiner
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funde von Formen der kongenital statio-
nären Nachtblindheit abzugrenzen. Der
Fundus albipunctatus kann durch eine
deutlich verlängerte Dunkeladaptati-
onszeit unterschieden werden [11]. Die
Retinitis punctata albescens weist eine

elektrophysiologisch messbare Progres-
sion auf. Dies gilt auch für die kristalline
korneoretinale Dystrophie nach Bietti.
Die X-chromosomale Retinoschisis lässt
sich durch das negatives ERG vom ESCS
abgrenzen und weist Mutationen im

| Der Ophthalmologe 3•2001292

Abb. 4c-h � Legende siehe S. 291

XLRS1-Gen auf [15, 24]. Das vitreoreti-
nale Goldmann-Favre-Syndrom ist cha-
rakterisiert durch Nachtblindheit, Glas-
körperdestruktionen,Pigmentdegenera-
tionen sowie zentrale und periphere Re-
tinoschisis. Im ERG lassen sich subnor-



male Antworten des Stäbchen- und Zap-
fensystems ableiten, die im Verlauf eine
Progredienz aufweisen [10]. Jacobson et
al. [10] vermuteten, dass es sich bei dem
ESCS und dem Goldmann-Favre-Syn-
drom um die gleiche Erkrankung mit
unterschiedlichem Phänotyp handeln
könnte, da auch bei Letzterem eine Blau-
zapfenhypersensitivität festgestellt wur-
de. Zudem wurden beide Erkrankungen
in einer Familie beobachtet [10]. Leider
ist kein Langzeitverlauf der Betroffenen
dieser Familie bekannt. Molekulargene-
tische Untersuchungen könnten Auf-
schluss darüber geben ob es sich bei den
Erkrankungen letztlich um eine Entität
unterschiedlicher Ausprägung handelt.

Schlussfolgerung

Zusammenfassend sprechen die Befun-
de für eine variable intrafamiliäre Mani-
festation des ESCS, dem ein autosomal-
rezessiver Vererbungsmodus zugrunde
liegen dürfte, v. a. im Grad der charakte-
ristischen ERG-Befunde, der Makulopa-
thie sowie dem Alter der Manifestation.
Hingegen stellen die Nyktalopie und die
rudimentäre Funktion des Stäbchensy-
stems einen uniformen Befund mit ge-
ringer Variabilität dar.

Fazit für die Praxis

Wegweisend für die Diagnose des ESCS ist
die Durchführung eines ERG mit roten und
blauen Stimuli. Eine verminderte Empfind-
lichkeit des Stäbchensystems bei erhöhter
Anzahl von blausensitiven Mechanismen
(Photorezeptoren, postrezeptorale Erre-
gungskreisläufe, Ganglienzellen) dürfte
den ungewöhnlichen Befunden zugrunde
liegen. Bei Vorliegen ähnlicher ERG-Ant-
worten unter skotopischen und photopi-
schen Bedingungen sollte an ein ESCS ge-
dacht werden.

Wir danken Frau Hahn für ihre wertvolle Un-
terstützung bei der Ableitung der elektrophy-
siologischen Befunde.
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