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Schliisselworter

Genetische Erkrankung

Ein 8-jahriger Junge stellte sich zur Mitbeurteilung einer stromalen kristallinen
Hornhauttriibung an beiden Augen mit zunehmender Photophobie vor. Die
spaltlampenmikroskopische Untersuchung zeigte anterior-stromale, kristalline
ringférmige Hornhautablagerungen bei ansonsten unauffélligem Hornhautbefund
an beiden Augen. Auf Grundlage dieser Befunde wurde die Diagnose einer juvenilen
Form der Schnyder-Hornhautdystrophie gestellt. Der Patient wurde {iber einen
Zeitraum von 3 Jahren jahrlich kontrolliert. Die Familienanamnese ergab eine
bekannte Schnyder-Hornhautdystrophie bei der GroBmutter des Patienten. Bei
untypischen kristallinen, ringférmigen Hornhauttriibungen im Kindesalter sollte
differenzialdiagnostisch eine Schnyder-Hornhautdystrophie in Betracht gezogen
werden. Es ist anzumerken, dass kristalline Ablagerungen nur in 50 % aller Patienten
mit dieser Hornhautdystrophie vorhanden sind. Die Diagnosestellung kann
insbesondere bei jungen Patienten erschwert sein, da typische klinische Zeichen wie
eine diskoide stromale Hornhauttriibung oder ein Arcus lipoides haufig erst in der
dritten Lebensdekade auftreten und friihe Befunde von Hornhautdystrophien im
Kindesalter in der Literatur selten abgebildet werden. In dem hier beschriebenen Fall
erleichterte die positive Familienanamnese die Diagnose. Eine Excimerlaser-assistierte
phototherapeutische Keratektomie wurde als potenzielle Behandlungsoption
diskutiert, jedoch von der Familie nicht gewiinscht.

Schnyder-Hornhautdystrophie - Hornhaut - Hornhauttriibung - Kinderophthalmologie -

Anamnese

Ein 8-jahriger Junge wurde zur Mitbeurtei-
lung beidseitiger Hornhauttriibungen vor-
gestellt, die sich als kristalline, stromale,
ringférmige Ablagerungen darstellten und
laut Angaben der Eltern seitdem 4. Lebens-
jahr bestanden. Klinisch berichtete der Pa-
tient liber eine progrediente Photophobie
und eine vermehrte Epiphora. Die Horn-
hautbefunde beider Eltern waren unauffal-
lig. Weitere ophthalmologische oder syste-
mische Vorerkrankungen bestanden nicht.

Befund

Bei der ophthalmologischen Erstuntersu-
chung betrug der bestkorrigierte Visus
beidseits 0,6 (rechts: +1,25 sph/-2,00
cyl/113% links: +1,00 sph/-1,50 cyl/62°).
Der orthoptische Befund war unauffallig.
Der mittels iCare-Tonometer (1C200, iCare,
Vantaa, Finnland) gemessene Augenin-
nendruck lag beidseits bei 21 mmHg.
In der spaltlampenbiomikroskopischen
Untersuchung fanden sich beidseits an-
terior-stromale, kristalline, ringférmige
Hornhautablagerungen (@ Abb. 1). Wei-
tere korneale Auffdlligkeiten bestanden
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Abb. 1 A Spaltlampenbiomikroskopische Aufnahmen des rechten und linken Auges bei der Erstvor-

stellungim Altervon 8 Jahren.a, b Ubersichtsaufnahmen desrechten (a) undlinken (b) Auges mitdeut-
lichsichtbaren ringférmig angeordneten stromalen, kristallinen Hornhauttriibungen. ¢,d Aufnahmen
indlnner Spalteinstellung des rechten (c) und linken (d) Auges. Die kristallinen Ablagerungen sind auf
das vordere Hornhautstroma begrenzt

nicht. Die Fundoskopie zeigte beidseits
einen unauffélligen Netzhautbefund.

Apparativ wurde eine optische Koha-
renztomographie des vorderen Augenab-
schnitts (VA-OCT; CASIA2, Tomey Inc., Na-
goya, Japan) durchgefiihrt (B Abb. 2). Da-
bei zeigte sich eine stromale Ausdehnung
der kristallinen Ablagerungen bis in die
anterioren 120 um des rechten Auges so-
wie bis in die anterioren 180 um des lin-
ken Auges. Die pachymetrische Messung
ergab eine zentrale Hornhautdicke von
591 um bzw. 593 um. Zudem wurde ein
reguldrer Astigmatismus von 1,0 dpt an
beiden Augen festgestellt.

Diagnose

Auf Grundlage der klinischen und funk-
tionellen Befunde wurde die Diagnose
einer juvenilen Form der Schnyder-Horn-
hautdystrophie gestellt [1, 2, 9]. Diese
autosomal-dominant vererbte Hornhaut-
dystrophie (1p36, UBIAD]T) ist durch eine
pathologische Anreicherung von Choleste-
rin und Phospholipiden in verschiedenen
Schichten der Hornhaut gekennzeichnet
[7]. Zentrale ring- oder scheibenférmige
stromale Triibungen und/oder kristalline
Ablagerungen stellen typische Friihma-

nifestationen der Erkrankung dar. Eine
humangenetische Untersuchung wurde
von der Familie nicht gewiinscht.

Therapie und Verlauf

Der Patient wurde liber einen Zeitraum von
3 Jahren jahrlich kontrolliert. Bei der letz-
ten Untersuchung im Alter von 11 Jahren
zeigten sich die kristallinen Ablagerungen
stabil ohne Hinweise auf eine Zunahme
der GroB3e oder Dichte (@ Abb. 3). Der Visus
(cum correctione) blieb beidseits bei 0,6
unverandert. Zur Entfernung der anterior-
stromalen kristallinen Ablagerungen wur-
de die Mdglichkeit einer Excimerlaser-as-
sistierten phototherapeutischen Keratek-
tomie (PTK) besprochen, jedoch vonderFa-
milie zum Untersuchungszeitpunkt nicht
gewiinscht. Zusdtzlich ergab die ndhere Fa-
milienanamnese eine Schnyder-Hornhaut-
dystrophie bei der GroBmutter vaterlicher-
seits, die zeitlebens unbehandelt geblie-
ben war.

Diskussion

Bei untypischen, ringférmigen kristallinen
Hornhauttriibungen im Kindesalter soll-
te differenzialdiagnostisch eine Schnyder-

Hornhautdystrophie in Betracht gezogen
werden. Besonders im Friihstadium ist die
Diagnosestellung oft erschwert, da das
klassische klinische Vollbild der Erkran-
kung noch nicht ausgebildet ist. In friihen
Stadien zeigen sich meist nur eine zentrale
ring- oder scheibenférmige Hornhauttri-
bung und/oder kristalline Ablagerungen,
die leicht mit anderen Hornhautpatholo-
gien verwechselt werden konnen. Friihbe-
funde bei Kindern sind in der Literatur sel-
tendokumentiert [4]. Zudem treten kristal-
line Ablagerungen lediglich bei etwa 50 %
der betroffenen Patienten auf, weshalb der
friihere Begriff ,Schnyder'sche kristalline
Hornhautdystrophie” mittlerweile als ob-
solet gilt [7]. Weitere charakteristische Be-
funde wie eine diskoide stromale Triibung
oder ein Arcus lipoides manifestieren sich
meist erst im Erwachsenenalter. Nach dem
38. Lebensjahr kann zudem eine mittel-
periphere panstromale Triibung auftreten,
die die gesamte Hornhaut triib erscheinen
Iasst [8].

Die Differenzialdiagnose der Schnyder-
Hornhautdystrophie umfasst neben ande-
ren Hornhautdystrophien auch systemi-
sche Erkrankungen. Bei dlteren Patienten
sollte insbesondere eine systemische Dys-
lipiddmie mit Arcus lipoides in Betracht
gezogen werden [9]. Dariiber hinaus
konnen stromale Hornhauttriibungen im
Zusammenhang mit Zystinose und Le-
cithin-Cholesterin-Acyltransferase(LCAT)-
Mangel auftreten [5, 8].

Im hier beschriebenen Fall erleichterten
die positive Familienanamnese sowie das
Vorhandensein kristalliner Ablagerungen
die Diagnose.

Therapeutisch gibt es derzeit weder ei-
ne lokale noch eine systemische medi-
kamentdse Therapieoption, um die Pro-
gression der Erkrankung zu stoppen. In
fortgeschrittenen Stadien bleibt die tiefe
anteriore lamelldre oder perforierende Ke-
ratoplastik die Behandlung der Wahl zur
Visusverbesserung [6]. Bei Patienten mit
friihen Erkrankungsstadien und oberflach-
lich gelegenen kristallinen Ablagerungen
ist die PTK eine geeignete Option, um das
Sehvermdgen zu verbessern [3].

Der beschriebene Fall illustriert die kli-
nische Manifestation der Schnyder-Horn-
hautdystrophie im Kindesalter. Charakte-
ristische Merkmale wie eine diskoide stro-
male Hornhauttriibung oder ein Arcus li-
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Abb. 2 <« Optische Koha-
renztomographie des vor-
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Abb. 3 A Spaltlampenbiomikroskopische Aufnahmen des rechten und linken Auges im Alter von

11 Jahren. a, b VergréB3erte Ausschnitte der ringférmig angeordneten anterior-stromalen kristallinen
Ablagerungen am rechten (a) und linken (b) Auge ohne Anzeichen einer Progression der stromalen
Hornhauttriibung. ¢, d Darstellung der kristallinen Triibungen in Retroillumination bei weitgestellter
Pupille am rechten (c) und linken (d) Auge

poides sind in Friihstadien oft nicht vor-
handen, was zu einer verzogerten Dia-
gnosestellung filhren kann. Bei geringer
klinischer Auspragung oder fehlender Fa-
milienanamnese kann die genetische Di-
agnostik entscheidend sein.
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Fazit fiir die Praxis

Bei kristallinen Hornhauttrilbbungen im
Kindesalter sollte differenzialdiagnostisch
an eine Schnyder-Hornhautdystrophie ge-
dacht werden.

= Je friiher man die Diagnose stellt, desto

schneller konnen addquate therapeuti-
sche MaBnahmen eingeleitet werden, um

deren Augenabschnittsim
Altervon 8 Jahren. a, b Die
kristallinen Ablagerungen
sind beidseits oberflach-
lich im Stroma lokalisiert.
Am rechten Auge (a) er-
strecken sie sich bis in die
anterioren 120 pm, am lin-
ken Auge (b) bis in die an-
terioren 180 um. ¢, d Die
Pachymetriekarten zeigen
eine zentrale Hornhautdi-
cke von 591 pm am rechten
Auge (c) und 593 umam
linken Auge (d)

eine Hornhauttransplantation zu vermei-
den.

= RegelmaBige Verlaufskontrollen sind not-
wendig, um eine potenzielle Progression
der Schnyder Dystrophie rechtzeitig zu er-
fassen.
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Bilateral ring-shaped stromal crystalline corneal deposits in an 8-year-
old child

An 8-year-old boy was presented for assessment of stromal crystalline corneal opacity
in both eyes with increasing photophobia. Slit-lamp microscopy revealed anterior
stromal, crystalline, ring-shaped corneal deposits in both eyes, with otherwise
unremarkable corneal findings. Based on these findings, the patient was diagnosed
with a juvenile form of Schnyder corneal dystrophy. Annual follow-up was performed
over a period of 3 years. The family history revealed a case of Schnyder corneal
dystrophy in the patient’s grandmother. In cases of atypical crystalline, annular
corneal opacities in children, Schnyder corneal dystrophy should be considered in
the differential diagnosis. It should be noted that crystalline deposits are present in
only 50% of all patients with this corneal dystrophy. The diagnosis can be particularly
challenging in young patients as typical clinical signs, such as discoid stromal corneal
opacity or arcus lipoides corneae, often do not appear until the third decade of life and
early findings of corneal dystrophies in childhood are rarely described in the literature.
In the present case, the positive family history facilitated the diagnosis. Excimer laser-
assisted phototherapeutic keratectomy was discussed as a potential treatment option
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but was not desired by the family.
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