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Zusammenfassung

Fragestellung: Analyse einer konsekutiven
Serie von Patienten mit hereditdren Makula-
dystrophien.

Patienten und Methoden: Von 1991 bis
1997 wurden 136 Patienten klinisch und
elektrophysiologisch (Ganzfeld-ERG,EOG
und/oder multifokales ERG) untersucht.
Ergebnisse: Der Zeitpunkt der Erstuntersu-
chung war bei den meisten Patienten weit-
gehend identisch mit dem Beschwerdebe-
ginn. Bei der Halfte der Patienten traten erste
Symptome ab dem 40. Lebensjahr auf. Bei
jlingeren Patienten waren M. Stargardt,
x-chromosomale Retinoschisis und M. Best
die haufigsten Diagnosen, bei Patienten ab
40 Jahren tiberwogen die Musterdystrophien
und die areoldre Aderhautdystrophie. In 41
Fallen (30,2 %) war eine eindeutige Zuord-
nung zu einer spezifischen Makuladystrophie
nicht mdglich. Farbensehen und multifoka-
les ERG waren bei allen damit untersuchten
Patienten pathologisch. Das Ganzfeld-ERG
war bei der x-chromosomalen Retinoschisis,
das EOG beim M. Best differentialdiagno-
stisch entscheidend.

SchluBfolgerungen: Hereditdre Makuladys-
trophien sind eine heterogene Gruppe von
Erkrankungen. Eine eindeutige Differential-
diagnose ist nicht selten unmdglich. Muster-
dystrophien sind die haufigste hereditare
Makuladystrophie ab dem 40. Lebensjahr.
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Hereditare

Makuladystrophien*®

Hereditére Makuladystrophien sind
eine heterogene Gruppe von Erkran-
kungen, die sich in allen Lebensaltern
manifestieren kénnen [3, 4, 6-10, 14,
16, 19]. Sie sind klinisch gekennzeichnet
durch eine progrediente Visusminde-
rung, Farbsinnstérungen, parazentrale
oder zentrale Skotome. Elektrophysio-
logisch findet sich in den meisten Fal-
len ein normales oder nur gering redu-
ziertes Elektroretinogramm (ERG) und
Elektrookulogramm (EOG) [3, 4, 7 10,
14]. Das wenig verdnderte ERG erlaubt
die Abgrenzung zu generalisierten
Netzhautdystrophien mit Makulabetei-
ligung wie Zapfen- und Zapfen-Stib-
chendystrophien oder Sonderformen
der Retinitis pigmentosa mit frither
Makulabeteiligung. Die Differenzie-
rung verschiedener hereditirer Maku-
ladystrophien kann insbesondere in
Frithstadien schwierig sein. Genaue
Angaben zur Inzidenz der verschiede-
nen Makuladystrophien liegen nicht
Vor.

Ziel der vorliegenden Studie war es
daher, die Inzidenz der verschiedenen
hereditdren Makuladystrophien im
Krankengut einer Spezialambulanz fiir
Netzhautdystrophien zu analysieren so-
wie den Wert verschiedener diagnosti-
scher Methoden zu beurteilen.

Patienten und Methoden

In diese Studie wurden 136 Patienten
mit hereditiren Makuladystrophien
eingeschlossen, die in der Zeit vom
1.10. 1990 bis zum 31. 8. 1997 in der Spe-
zialambulanz fiir Netzhautdystrophien
der Augenklinik des Universitdts-Klini-
kums Benjamin Franklin, Berlin, unter-
sucht wurden. Alle Patienten wurden

mindestens einmal von einem der Auto-
ren gesehen (U. K.). Um moégliche Varia-
tionen der Diagnosestellung iiber den
Zeitraum von 7 Jahren weitgehend aus-
zuschlieflen, wurde nach Abschlufi des
Untersuchungszeitraums fiir alle Pati-
enten die Diagnose aufgrund der Ana-
lyse von Fundusfotografien sowie der
dokumentierten morphologischen, an-
giographischen und funktionellen Be-
funde neu festgelegt.

Diese Patienten bestehen aus zwei
Gruppen. Bei 19 Patienten aus 8 Fami-
lien war die Heredit4t der Makuladys-
trophie durch Familienuntersuchungen
gesichert. Bei den iibrigen 117 Patienten
konnte keine familidre Beteiligung si-
cher nachgewiesen werden. Dies lag ei-
nerseits an Erkrankungen mit x-chro-
mosomalen oder autosomal rezessiven
Erbgang, bei denen nicht in jeder Gene-
ration Betroffene vorhanden sind. Dar-
iiber hinaus war bei einer Reihe von Pa-
tienten mit Makuladystrophien mit po-
tentiell autosomal dominantem Erb-
gang aufgrund der kleinen Familien
oder des fehlenden familidren Kontakts
keine Aussage zur Vererbung mdglich.
Als hereditire Makuladystrophie im
Sinne dieser Studie wurden daher alle
Patienten definiert, bei denen eine beid-
seitige Makulopathie vorlag, ohne dafl
ein Hinweis auf entziindliche oder vas-
kuldre Ursachen, Retinitis centralis se-
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Hereditary macular dystrophies
Summary

Purpose: Analysis of a consecutive series of
patients suffering from hereditary macular
dystrophies.

Patients and methods: Between 1991 and
1997, 136 patients underwent clinical and
electrophysiologic examinations (Ganzfeld
ERG, EOG or multifocal ERG).

Results: The time of first examination was
similar to the onset of clinical signs in most
patients. In half of the patients onset was not
before 40 years of age. In younger patients,
Stargardt disease, X-linked retinoschisis and
Best disease were the most frequent disor-
ders. In patients aged 40 year and older,
pattern dystrophies and central areolar
choroidal dystrophy were more frequent. In
41 cases (30.2%) a specific diagnosis could
not be made. Color vision and multifocal ERG
were abnormal in all patients examined.
Ganzfeld ERG was important for the diagno-
sis of X-linked retinoschisis, as was the EOG
for Best disease.

Concdlusions: Hereditary macular dystrophies
are a heterogeneous group of disorders. In
several cases a definite diagnosis could not
be made. Pattern dystrophies are the most
frequent hereditary macular dystrophies in
patients older than 40 years of age.

Key words
Hereditary macular dystrophy « Electroreti-

nogram « Electrooculogram « Multifocal elec-
troretinogram « Incidence
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Tabelle 1

Hereditdre Makuladystrophien: Haufigkeit und Visusverteilung

Diagnose n % Visus
Mittelwert ~ Minimum  Maximum

x-chrom. Retinoschisis 12 8,8 0,28 0,0 1,0
M. Stargardt 29 21,3 0,32 0,05 1,0
M. Best 12 8,38 0,47 0,1 1,0
Doyne’sche Choroidose 6 4,4 0,77 0,2 1,0
adulte vitelliforme MD 19 14,0 0,60 0,2 1,0
Musterdystrophie 8 5,9 0,47 0,05 1,0
zentrale areoldre AD 9 6,6 0,54 0,05 1,2
undefinierbare MD 41 30,2 0,56 0,02 1,6

AD Aderhautdystrophie; MD Makuladystrophie

rosa oder altersabhéngige Makuladege-
neration bestand. Molekulargenetisch
lieen sich bisher nur bei einem Kklei-
nen Teil der Patienten Mutationen im
Peripherin-Gen (n=2, bei Musterdy-
strophien) [12] und im Gen fiir x-
chromosomale Retinoschisis (n=4)
[22] nachweisen. Bei einigen Patien-
ten konnten vermutete Gen-Muta-
tionen nicht nachgewiesen werden
(Peripherin-Gen: n=16, TIMP3-Gen:
n=6).

Alle Patienten wurden ophthalmo-
logisch untersucht, dariiber hinaus
wurde bei den meisten Patienten eine
statische oder kinetische Perimetrie
durchgefithrt (n=95). Das Farbense-
hen wurde mit dem desaturierten Pa-
nel D15 Test analysiert (n=104). Eine
Fluorescein-Angiographie erfolgte in
66 Fillen. Elektrophysiologische Un-
tersuchungen wurden bei 129 Patienten
durchgefiihrt. Bei 5 Patienten wurde
auf eine elektrophysiologische Diagno-
stik verzichtet, weil aufgrund der Fa-
milienuntersuchung die Diagnose ein-
deutig war. Bei zwei Kindern wurde
eine elektrophysiologische Untersu-
chung von den Eltern abgelehnt. Als
elektrophysiologischer Test wurden
Ganzfeld-ERG (n=103), EOG (n=35)
und multifokales ERG (n=47) einge-
setzt. Die Ableitung des Ganzfeld-ERG
und EOG entsprach den Standards
der International Society for Clinical
Electrophysiology of Vision (ISCEV)
[15, 17], die verwendeten Techniken
sind im Detail bereits ausfithrlich pu-
bliziert worden [11]. Patienten, bei de-
nen im Ganzfeld-ERG Hinweise fiir
eine generalisierte Netzhautdystrophie

vorlagen, wurden von der Studie aus-
geschlossen.

Das multifokale ERG wurde mit
dem VERIS Clinic II System (Fa. Tomey,
Erlangen) abgeleitet, die Auswertung
erfolgte mit der von Sutter und Tran
[21] entwickelten und beschriebenen
Software. Es wurden sowohl 61 als auch
103 Teilfelder eingesetzt. Die Stimulus-
helligkeit betrug 200 cd/m* mit einem
Kontrast von 99,5%. Das multifokale
ERG stand wiahrend dieser Studie nur
in den letzten 10 Monaten zur Verfii-
gung.

Alle Untersuchungen erfolgten
nach ausfiihrlicher Aufkldrung der Pati-
enten bzw. deren Eltern entsprechend
der Deklaration von Helsinki.

Ergebnisse

Von den 136 Patienten waren 78 (57,4 %)
Frauen. Das Alter der subjektiven Erst-
manifestation lag zwischen 1 und
69 Jahren, das Alter unserer Erstunter-
suchung zwischen 5 und 74 Jahren. Die
verschiedenen Diagnosen sind in Ta-
belle 1 in der Reihenfolge des mittleren
subjektiven  Erstmanifestationsalters
aufgefithrt. Abb.1 gibt einen Uberblick
iiber das subjektive Erstmanifestations-
alter. Bei Patienten bis zum 30.Lebens-
jahr war der M. Stargardt mit oder ohne
Fundus flavimaculatus am héufigsten,
es folgten die x-chromosomale Retino-
schisis und der M. Best. Bei dlteren Pati-
enten war die adulte vitelliforme Maku-
ladystrophie am héufigsten, gefolgt von
der zentralen areoldren Aderhautdys-
trophie, anderen Formen der Muster-
dystrophien und der Doyne’schen



Tabelle 2
Undefinierbare Makuladystro-
phien: Altersverteilung

Alter n

<10J.

10-19J.
20-29 J.
30-39J.
40-49 ).
50-59 J.
>59).

—_

- B OO = O

Choroidose. Bei 41 Patienten (30,2 %)
konnte keine eindeutige Zuordnung zu
einer bestimmten Form einer Makula-
dystrophie getroffen werden. Diese wur-
den als undefinierbare Makuladystro-
phien bezeichnet. Undefinierbare Ma-
kuladystrophien fanden sich in allen Al-
tersgruppen mit gleicher Héufigkeit
(Tabelle 2).

Die klinischen Befunde waren je
nach Ausprigung und Makuladystro-
phie variabel. Der mittlere Visus betrug
0,53 (Amaurose bis 1,6). Detaillierte An-
gaben zum Visus gibt die Tabelle 1 wie-
der. Im Gesichtsfeld fanden sich bei
60,2 % der untersuchten Patienten para-
zentrale oder zentrale Skotome, in
39,8% der Fille war das Gesichtsfeld
normal. Bei allen untersuchten Patien-
ten konnten Farbsinnstdrungen beob-
achtet werden. Eine Fluorescein-Angio-
graphie zeigte in der Regel die Defekte
des retinalen Pigmentepithels wesent-
lich deutlicher als diese ophthalmo-
skopisch erkennbar waren. Von Bedeu-
tung war die Angiographie insbeson-
dere bei Patienten mit verschiedenen
Formen der Musterdystrophien, weil
dabei die Diskrepanz zwischen ophthal-
moskopischen und angiographischem
Befund am grofiten ist. Subretinale Neo-
vaskularisationen wurden in dieser Stu-
die nicht beobachtet.

Da generalisierte Netzhautdystro-
phien vorab durch das Ganzfeld-ERG
ausgeschlossen wurden, zeigten sich in
dieser Studie normale oder gering redu-
zierte Potentiale im Ganzfeld-ERG.
Diese geringe Amplitudenreduktion be-
traf die zapfenabhingigen Potentiale:
die helladaptierte Einzelblitz- und/oder
die 30 Hz Flimmerlichtantwort. Aus-
nahme waren die Patienten mit x-chro-
mosomaler Retinoschisis, bei denen

sich die klassische B-Wellenreduktion
(negatives ERG) sowie eine Reduktion
der Amplituden bei Helladaptation
zeigte. Das EOG zeigte in der Regel ei-
nen normal oder nur gering reduzierten
Hellanstieg. Nur bei Patienten mit
M.Best war eine deutliche Reduktion
des Hellanstiegs erkennbar. Im multifo-
kalen ERG fanden sich bei allen unter-
suchten Patienten reduzierte Amplitu-
den zentral und parazentral, nach peri-
pher waren die Amplituden normal
oder geringer reduziert. Diese Befunde
zeigten sich bereits bei geringer Visus-
minderung und wenig ausgeprigten
morphologischen Verdnderungen.

In die Gruppe der Musterdystro-
phien (adulte vitelliforme Makuladys-
trophie, schmetterlingsférmige Muster-
dystrophien, Fundus pulverulentus) fie-
len 50 % der Makuladystrophien ab dem
40.Lebensjahr. Diese Patienten wurden
am héufigsten mit der Diagnose ,un-
klare Visusminderung“ vorgestellt,
wahrscheinlich weil der ophthalmosko-
pische Befund sehr dezent sein kann.
Die Patienten beklagen unspezifische
Sehstérungen und Lesestérungen, die
Visusminderung ist oft nur gering, pa-
razentrale Skotome konnen auftreten.
Neben Farbensehen und multifokalen
ERG ist hier die Angiographie diagno-
stisch entscheidend.

Diskussion

Die in dieser Studie aufgefiihrten here-
ditdren Makuladystrophien sind im ein-
zelnen an anderen Stellen bereits detail-
liert beschrieben worden [3, 4, 6-10, 14,
16, 19]. Ziel dieser Studie ist nicht, die-

sen Beschreibungen eine weitere hinzu-
zufiigen, sondern die Inzidenz, das Ma-
nifestationsalter sowie einige diagnosti-
sche und differentialdiagnostische
Aspekte der verschiedenen hereditdren
Makuladystrophien zu analysieren.
Weil differentialdiagnostische Pro-
bleme bei der x-chromosomalen Reti-
noschisis insbesondere in Bezug auf an-
dere Makuladystrophien bestehen, ist
auch die x-chromosomale Retinoschisis
in diese Studie aufgenommen worden.
Obwohl sich einige Erkrankungen
vorwiegend im Kindesalter und andere
in den mittleren Lebensjahren manife-
stieren, zeigte sich fiir fast alle Makula-
dystrophien eine grofle Variabilitdt der
subjektiven Erstmanifestation. Diese
subjektive Empfindung ist zwar stark
abhéngig von der jeweiligen Toleranz ei-
nes Patienten gegeniiber seinen Sehbe-
schwerden, und damit nur begrenzt ge-
eignet, den wirklichen Beginn einer Er-
krankung festzulegen. In Einzelfillen
konnte jedoch im Verlauf beobachtet
werden, daf} eine spéte subjektive Erst-
manifestation auch bei Erkrankungen,
die typischerweise in den ersten Le-
bensdekaden auftreten (z.B. M.Best),
durchaus dem objektiven Befund ent-
sprechen kann. Differentialdiagno-
stisch ist das Alter der subjektiven Erst-
manifestation nur von geringem Wert.

Diagnose

Die Diagnose einer hereditdren Makula-
dystrophie ergibt sich aus dem Zusam-
menspiel morphologischer (Ophthal-
moskopie, Fluorescein-Angiographie)
und funktioneller Untersuchungen (Vi-

x-chrom. Retinoschisis
M. Stargardt

M. Best

Doyne‘sche Chorioidose
adulte vitelliforme MD
Musterdystrophie
zentrale areolére AD
undefinierbare MD

10 20 30 40 50 60
Alter [Jahre]

Abb.1 A Hereditare Makuladystrophien: Verteilung der subjektiven Erstmanifestation. Die Punkte
zeigen den Mittelwert, die Linien verbinden jeweils den Minimal- und Maximalwert
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sus, Farbensehen, Gesichtsfeld, Elektro-
physiologie) [3, 4, 7, 10, 14]. Bei klassi-
schen, deutlich ausgeprigten Befunden
aller in dieser Studie aufgefiihrten Ma-
kuladystrophien ist die Ophthalmosko-
pie zur Diagnose ausreichend, weitere
Untersuchungen dienen im wesentli-
chen der Befundbestitigung. Differen-
tialdiagnostische Schwierigkeiten erge-
ben sich in den Frith- und Spitstadien
insbesondere bei Fehlen einer Familien-
anamnese. In einigen Fillen kann die
Fluorescein-Angiographie  entschei-
dend sein, weil dabei die Alterationen
des retinalen Pigmentepithels wesent-
lich deutlicher dargestellt werden. Dies
gilt insbesondere fiir die verschiedenen
Formen der Musterdystrophien, bei de-
nen die Diskrepanz zwischen ophthal-
moskopischem und angiographischen
Befund sehr grof3 sein kann.

Bei den funktionellen Untersu-
chungen dienen Visus und Gesichtsfeld
der Befundbeschreibung, haben aber
kaum differentialdiagnostische Bedeu-
tung. Die Farbsinnuntersuchung und
das multifokale ERG haben ihre Bedeu-
tung in der Frithdiagnose von Makula-
dystrophien und bei der Abgrenzung
gegeniiber anderen Ursachen von Seh-
stérungen, nicht aber bei der Differen-
tialdiagnose verschiedener Makuladys-
trophien. Bei der Farbsinnuntersu-
chung mit dem desatuierten Panel D 15
Test und dem multifokalen ERG fanden
sich bei allen untersuchten Patienten
selbst bei sehr gering ausgeprégten
morphologischen Makulaalterationen
pathologische Befunde. Nach den bishe-
rigen Erfahrungen ist das multifokale
ERG nicht zur Differenzierung zwi-
schen verschiedenen Formen herediti-
rer Makuladystrophien geeignet [13].
Hierzu sind allerdings noch weitere gro-
ere Studien erforderlich.

Das Ganzfeld-ERG ist entscheidend
fiir die Differenzierung zwischen gene-
ralisierten Netzhautdystrophien und
Makuladystrophien. Dariiber hinaus
laft sich im Ganzfeld-ERG die B-Wel-
lenreduktion bei der x-chromosomalen
Retinoschisis nachweisen. Dies ist ins-
besondere hilfreich, wenn die Makula-
verdnderungen bei Retinoschisis nur
sehr dezent ausgepriégt sind. Bei den an-
deren Makuladystrophien ist das Ganz-
feld-ERG normal oder es bestehen ge-
ringe, unspezifische Amplitudenre-
duktionen. Das EOG ist ein wichtiges
Hilfsmittel zum Ausschlufl oder zur Be-
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stitigung eines M. Best. Dies findet An-
wendung bei ophthalmoskopisch un-
auffilligen Gentrdgern und bei stark
fortgeschrittenen Makulaverdnderun-
gen, da in diesen Fillen eine Abgren-
zung zur altersabhidngigen Makuladege-
neration schwierig sein kann.

Inzidenz verschiedener hereditarer
Makuladystrophien

Die Inzidenz der verschiedenen heredi-
tdren Makuladystrophien in dieser Stu-
die kann nur gewisse Anhaltspunkte
auf die relative Héufigkeit dieser Er-
krankungen in der Bevélkerung geben,
da sie durch verschiedene Faktoren be-
einflufit wird. Dazu gehort die Zahl der
mituntersuchten Familienangehdérigen
ebenso wie die Tatsache, dafl Makula-
dystrophien mit stirkeren funktionel-
len Beeintrachtigungen eher diagnosti-
ziert werden als milde Formen. Einige
in Deutschland beschriebene Makula-
dystrophien wie die North Carolina Ma-
kuladystrophie [18] und die Sorsby Ma-
kuladystrophie [5] waren in dieser Serie
nicht vertreten. Zwei Ergebnisse waren
unerwartet: Die hohe Frequenz der Mu-
sterdystrophien und die hohe Zahl der
undefinierbaren Makuladystrophien.
Die Héaufigkeit der Musterdystrophien
ab dem 4o0.Lebensjahr in dieser Studie
erkldren wir durch die konsequente
Kombination von Farbsinnuntersu-
chung, multifokalem ERG und Fluore-
scein-Angiographie in allen Fillen mit
unklarer Visusminderung. Die ophthal-
moskopische Untersuchung zeigte in ei-
ner Reihe der Fille nur unspezifische
Pigmentepithelalterationen.
Verschiedene Griinde sind denk-
bar, warum bei fast einem Drittel der
Patienten keine spezifische Diagnose
gestellt wurde. In Ubereinstimmung
mit Gass [7] haben wir vermieden, in
unklaren Fillen eine spezifische Ver-
dachtsdiagnose anzugeben, weil da-
durch unter Umstdnden eine Prognose
und ein Erbgang festgelegt wird, die
spéter revidiert werden miifiten. Dar-
iber hinaus ist die Verwendung ver-
schiedener Begriffe sehr variabel. Wih-
rend einige Autoren die Diagnose
M. Stargardt an spezifische angiogra-
phische Kriterien binden, bezeichnen
andere nahezu jede Makuladystrophie
vor dem 20. Lebensjahr als M. Stargardt.
Bei den dlteren Patienten ist zu diskutie-
ren, welche Pigmentepithelalterationen

es erlauben, eine Musterdystrophie zu
diagnostizieren und wie die Abgren-
zung zur altersabhingigen Makuladege-
neration erfolgt. Andere mdgliche
Ursachen fiir undefinierbare Makula-
dystrophien sind Friihstadien, die bei
fehlender Familienanamnese und Ver-
laufskontrolle nicht sicher zugeordnet
werden konnen. Méglicherweise haben
wir bisher unbekannte oder seltene Ma-
kuladystrophien gesehen, und bei eini-
gen Patienten werden nicht hereditdre
Ursachen fiir die Makulopathie vorlie-
gen. Allerdings verbleibt auch unter Be-
riicksichtigung dieser Einschrankun-
gen eine Gruppe von Patienten mit un-
definierbaren Makuladystrophien.

In den letzten Jahren gelang die
Darstellung der Gene fiir die Sorsby-
Makuladystrophie [23], die autosomal
rezessive Form des M. Stargardt [2], die
x-chromosomale Retinoschisis [20],
und der Nachweis von Peripherin-Mu-
tationen bei verschiedenen Makuladys-
trophien [24] sowie Stargardt-Gen-Mu-
tationen bei altersabhingiger Makula-
degeneration [1]. Diese Erfolge lassen
darauf hoffen, daf} mit molekulargene-
tischen Methoden eine genauere Diffe-
renzierung der morphologisch-funk-
tionell undefinierbaren Makuladystro-
phien moéglich ist. Allerdings wird dies
jeweils die Analyse multipler Genorte
fiir einen einzelnen Patienten erfordern.
In Anbetracht der relativ hohen Anzahl
der undefinierbaren Makuladystro-
phien ist allerdings zu erwarten, dafl
noch zahlreiche Gene auf den Nachweis
warten, daf3 sie an der Entstehung here-
ditdrer Makuladystrophien beteiligt
sein kénnen.

Fazit fiir die Praxis

Der Begriff ,hereditdre Makuladystrophie’
kennzeichnet eine heterogene Gruppe von
Erkrankungen. Fiir die Diagnose sind die Er-
gebnisse morphologischer und funktioneller
Untersuchungen von Bedeutung. Bei deut-
lich ausgepragten Befunden kann die Oph-
thalmoskopie fiir die Diagnose ausreichend
sein. In Friih- oder Spétstadien und bei feh-
lender Familienanamnese sind weitere Un-
tersuchungsmethoden zur Differentialdia-
gnose erforderlich. Teilweise ist die Fluores-
cein-Angiographie entscheidend, weil sie
Veranderungen des retinalen Pigmentepi-
thels deutlicher darstellt als diese ophthal-
moskopisch erkennbar sind.



Die Farbsinnuntersuchungen und das
multifokale ERG sind insbesondere zur Friih-
erkennung von Makuladystrophien von Be-
deutung, tragen jedoch kaum zur Differen-
tialdiagnose bei. Das Ganzfeld-ERG ist fiir die
Differenzierung von generalisierten Netz-
hautdystrophien und Makuladystrophien
entscheidend. Weiterhin 1a3t sich hiermit die
x-chromosomale Retinoschisis durch die cha-
rakteristische B-Wellenreduktion nachwei-
sen. Das EOG ist entscheidend zum Ausschluf3
bzw. zur Bestatigung eines M. Best, dies ist
vor allem bei ophthalmoskopisch unauffalli-
gen Familienangehdrigen oder bei fortge-
schrittenen Makulaverdnderungen von gro-
Ber Bedeutung. Trotz dieser Methoden lassen
sich ca. 30 % aller Makuladystrophien nicht
eindeutig einem spezifischen Krankheitsbild
zuordnen.

In Zukunft wird die molekulargeneti-
sche Differenzierung der hereditaren Maku-
ladystrophien an Bedeutung gewinnen.

Fiir die in dieser Studie erwdhnten moleku-
largenetischen Untersuchungen danken wir
Frau Dr. S.Kohl und Herrn Dr. B. Wissinger,
Molekulargenetisches Labor, Abteilung II,
Universitits-Augenklinik Tiibingen (Peri-
pherin-Mutationen); Herrn Dr. W.Berger,
Max-Planck-Institut, Berlin (Retinoschisis-
Gen-Mutationen) und Herrn Prof. Dr.
B.H.F.Weber, Institut fiir Humangenetik,
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