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Spontanverlauf einer gittrigen
Hornhautdystrophie bei initial
atypischem Hornhautbefund im
Kindesalter mit 10-jahrigem
Follow-up
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Zusammenfassung

Die gittrige Hornhautdystrophie (lattice corneal dystrophy, LCD) gehért zu den
epithelial-stromalen TGFBI-Hornhautdystrophien und betriff t sowohl stromale Zellen
als auch das Hornhautepithel. Uber einen Zeitraum von zehn Jahren wurde der
Spontanverlauf einer LCD bei einer Patientin mit positiver Familienanamnese ab

dem 11. Lebensjahr dokumentiert und beschrieben. Bei Erstvorstellung zeigte sich
ein initial atypischer Hornhautbefund mit an beiden Augen vereinzelt vorliegenden
feinen oberflachlichen fleckférmigen und sternartigen Triilbungen im vorderen
Hornhautstroma, jedoch ohne die fiir LCD typischen Gitterlinien. Im Verlauf kommt

es zu einer Zunahme von Anzahl und Dichte der Gitterlinien, zu begleitendem
subepithelial-stromalen ,Haze” bis hin zu rezidivierenden Hornhauterosiones und zu
einer Visusminderung im jungen Erwachsenenalter.

Obwohl in diesem Fall die Diagnosestellung durch die positive Familienanamnese
erleichtert war, kdnnen initial untypische klinische Prasentation zu diagnostischer
Unsicherheit fiihren. Insbesondere kdnnen rezidivierende Hornhauterosionen bereits
vor dem Auftreten spaltlampenbiomikroskopisch erkennbarer Triibungen oder
Gitterlinien auftreten, was je nach zugrundeliegender Mutation variieren kann. In
solchen Féllen ist eine genetische Untersuchung bei unklarem Befund sinnvoll, um eine
friihzeitige Diagnosestellung und gezielte Therapie zu ermdglichen. Therapeutische
Optionen sind die Applikation von Tranenersatzmitteln und eine phototherapeutische
Keratektomie, im Verlauf bei zunehmendem Befund eine tiefe anteriore lamelldre oder
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perforierende Keratoplastik.
Schliisselworter

Amyloid - Phototherapeutische Keratektomie

Gittrige Hornhautdystrophie - ICD3-Klassifikation - Hornhautdystrophien im Kindesalter -

Anamnese und Diagnose

Eine 11-jdhrige Patientin stellte sich erst-
mals mit positiver Familienanamnese
(Mutter und GrofBmutter mit genetisch
gesichertem Befund) einer gittrigen Horn-
hautdystrophie (,lattice corneal dystro-
phy” [LCD]) vor. Bei der Erstuntersuchung
lag die bestkorrigierte Sehscharfe beid-
seits bei 1,0. Es bestanden initial keine
subjektiven Beschwerden.

Befund

Spaltlampenbiomikroskopisch ~ zeigten
sich an beiden Augen im Alter von
11 Jahren vereinzelte feine oberflach-
liche fleckformige und sternartige Tri-
bungen im vorderen Hornhautstroma
(@ Abb. 1), jedoch ohne die fiir LCD ty-
pischen Gitterlinien. Im weiteren Verlauf
erfolgten jahrliche Kontrolluntersuchun-
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Abb. 1 A Spaltlampenbiomikroskopischer Befund bei Erstvorstellung einer 11-jahrigen Patientin mit gittriger Hornhaut-
dystrophie des rechten (OD) und linken (OS) Auges. Es zeigten sich im regredienten Licht feine sternartige Triilbungen im vor-

deren Hornhautstroma (Vergré8erung mit Pfeil).

Abb. 2 A Spaltlampenbiomikroskopischer Verlaufsbefund des rechten (OD) und linken (OS) Auges im Alter von 14 Jahren.
Erstmals liegen sichtbare Gitterlinien bis zur mittleren Peripherie vor, sichtbar v. a.im regredienten Licht (Vergré8erung mit

Pfeil).

oD

Abb. 3 A Spaltlampenbiomikroskopischer Verlaufsbefund des rechten (OD) und linken (OS) Auges mit VergréBerungim Alter
von 16 Jahren. Es zeigte sich eine Zunahme der Gitterlinien im regredienten Licht.

gen mit spaltlampenbiomikroskopischer
Fotografie.

Therapie und Verlauf

Im Alter von 14 Jahren wurden erstmals
Gitterlinien sichtbar, die sich bis zur mitt-
leren Peripherie ausbreiteten, bei weiter-
hin unverdnderter Sehschérfe (1,0 beid-

seits) (@ Abb. 2). Mit 16 Jahren nahmen die
Anzahl und Dichte der Gitterlinien weiter
zu, allerdings ohne begleitenden subepi-
thelialen ,Haze” und ohne subjektive Be-
schwerden (B Abb. 3). Die bestkorrigierte
Sehscharfe blieb weiterhin bei 1,0. Erst mit
17 Jahren traten erstmals rezidivierende
Hornhauterosiones (3 Episoden pro Jahr)
auf. Gleichzeitig wurden beidseits eine Zu-

nahme der Gitterlinien sowie das erstma-
lige Auftreten von subepithelialem ,Haze"”
beobachtet (@ Abb. 4). Dies ging mit ei-
ner subjektiven Visusminderung auf 0,6
(OD) und 0,8 (OS) einher. Im Alter von
20 Jahren blieb der Visus stabil, die Git-
terlinien und der ,Haze” nahmen jedoch
zu (B Abb. 5). Ein Jahr spdter kam es am
linken Auge zu einem ausgeprédgten sub-
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Abb. 4 A SpaltlampenbiomikroskopischerVerlaufsbefund des rechten (OD) und linken (OS) Auges mit VergroBerung. Im Alter
von 17 Jahren kam es zu einer weiteren Zunahme der Gitterlinien, sichtbar im regredienten Licht, Auftreten von ,Haze” und

ersten Hornhauterosiones.

Abb. 5 A Spaltlampenbiomikroskopischer Verlaufsbefund des rechten (OD) und linken (OS) Auges mit VergroBerungim Alter
von 20 Jahren, eine Zunahme der Gitterlinien und von ,Haze" sind sichtbar.

Abb. 6 A Spaltlampenbiomikroskopischer Verlaufsbefund desrechten (OD) und linken (OS) Auges mit VergréBerungim Alter
von 21 Jahren mit ausgepragtem subepithelialem ,Haze” und instabilem Epithel.

epithelialen ,Haze"” mit lockerem Epithel
und einer signifikanten Visusreduktion auf
0,05 (@ Abb. 6). Eine Excimerlaser-assis-
tierte phototherapeutische Keratektomie
(PTK) wurde von der Patientin nicht ge-
wiinscht. Unter regelmé@Biger Anwendung
von Tranenersatzmitteln stieg der Visus bei
der Verlaufskontrolle ein Jahr spéter mit
22 Jahren auf 0,5 am linken Auge an. Ak-
tuell wird auf Wunsch der Patientin ein
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konservatives, beobachtendes Vorgehen
verfolgt.

Diskussion

Die LCD gehortzu den epithelial-stromalen
TGFBI-Hornhautdystrophien und betrifft
sowohl Keratozyten als auch das Horn-
hautepithel. Durch eine autosomal-domi-
nant vererbte Mutation des TGFf/-Gens

kommt es zu einer Ablagerung von Amy-
loid in die Hornhaut, was lichtmikrosko-
pisch in der Kongorot-Farbung darstell-
bar ist. Unter polarisiertem Licht kommt
es zur typischen apfelgriinen Doppelbre-
chung [1, 6]. In dem vorliegenden Fall war
die friihe Diagnosestellung durch die po-
sitive Familienanamnese erleichtert und
der Verlauf mit zentrifugal zunehmenden
Gitterlinien und spater auftretendem zen-



tralen ,Haze” mit Erosiones typisch. Je-
doch kann eine initial atypische klinische
Prasentation zu einer diagnostischen Unsi-
cherheitfiihren, insbesondere kdnnenrezi-
divierende Hornhauterosiones bereits vor
dem Auftreten spaltlampenbiomikrosko-
pisch erkennbarer Triibungen oder Git-
terlinien vorliegen. Verlauf, Progression,
Schwere und Morphologie der LCD kon-
nen je nach zugrunde liegender Mutati-
on variieren [1, 6]. Neben der Erkennung
der LCD ist auch das Management der
Symptome mit einer passenden Auswahl
an Therapieoptionen relevant. In friihen
Stadien ist das Verwenden von Trdnen-
ersatzmitteln, bei vorliegenden Erosiones
das Verwenden von antibiotischen Au-
gentropfen und einer Verbandskontakt-
linse empfohlen. Als eine operative The-
rapiemdglichkeit steht eine Excimerlaser-
assistierte phototherapeutische Keratek-
tomie zur Entfernung oberflachlicher Ver-
anderungen und bei rezidivierenden Ero-
siones zur Verfiigung, ggf. mit therapeuti-
scher Verbandskontaktlinse oder mit post-
operativen autologen Serumaugentropfen
bei Wundheilungsstérungen [2]. In fort-
geschrittenen Stadien mit ausgepragten
Tribungen der Hornhaut und reduzier-
tem Visus ist die tiefe anteriore lamella-
re oder perforierende Keratoplastik eine
sinnvolle Therapieoption zur Visusverbes-
serung. Betroffene miissen jedoch tiber die
erforderlichen Nachkontrollen, postopera-
tive Heilungsstérungen und ein mégliches
Rezidivrisiko aufgeklart werden [3, 4]. In
untypischen klinischen Fallen und bei un-
klarem Befund ist eine genetische Unter-
suchung sinnvoll, um eine friihzeitige Dia-
gnosestellung und gezielte Therapie zu
ermdglichen. Dies ist v. a. im Kindesalter
zu erwdgen, insbesondere wenn die Be-
funde — wie im vorliegenden Fall — priméar
nicht an eine LCD denken lassen [5].

Fazit fiir die Praxis

- Die gittrige Hornhautdystrophie (LCD) ge-
hort zu den epithelial-stromalen TGFBI-
Hornhautdystrophien. In jungem Alter
konnen die sonst fiir die LCD typischen
Gitterlinien noch fehlen.

= Im Verlauf der Erkrankung nehmen ty-
pischerweise die Anzahl und Dichte der
Gitterlinien zu, es kommt zu begleiten-
dem subepithelial-stromalem ,Haze” re-
zidivierenden Hornhauterosiones und zu
einer Visusminderung.

Hier steht eine Anzeige.
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~ Therapeutische Optionen sind die Appli-
kation von Tranenersatzmitteln und eine
phototherapeutische Keratektomie, im
Verlauf bei zunehmendem Befund eine
tiefe anteriore lamellare oder perforieren-
de Keratoplastik.
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Spontaneous course of a lattice corneal dystrophy with initially atypical
corneal findings in childhood and a 10-year follow-up

Lattice corneal dystrophy (LCD) is an epithelial-stromal TGFfI corneal dystrophy that
affects both stromal cells and the corneal epithelium. Over a period of ten years, the
spontaneous course of LCD has been documented and described in a patient with a
positive family history from the age of 11. Initially, there was an atypical corneal finding
with isolated fine superficial patchy and star-shaped opacities in the anterior corneal
stroma in both eyes, but without the lattice lines typical of LCD. Over time, there was an
increase in the number and density of the lattice lines, accompanied by subepithelial
stromal haze, recurrent corneal erosions, and a reduction in visual acuity in young
adulthood.

Although in this case the diagnosis was facilitated by the positive family history, initially
atypical clinical presentations can lead to diagnostic uncertainty. In particular, recurrent
corneal erosions can occur even before the appearance of opacities or lattice lines
detectable by slit lamp biomicroscopy, which can vary depending on the underlying
mutation. In such cases, genetic testing is advisable if the findings are unclear in
order to enable early diagnosis and targeted therapy. Therapeutic options include the
application of artificial tears and phototherapeutic keratectomy, followed by deep
anterior lamellar or penetrating keratoplasty if the findings worsen.

Keywords
Lattice corneal dystrophy - IC3D classification - Corneal dystrophies in childhood - Amyloid -
Phototherapeutic keratectomy
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