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Bilaterale, kongenitale Katarakt

Im vorgestellten Bild (FHA 1/25) sieht man anstelle
der typischen Linsendarstellung (echogener Ring mit
echoleerem Zentrum) beidseits eine echoreiche
,double ring“-Struktur innerhalb der Orbitae. Dieser
Befund lasst den Verdacht auf eine bilaterale
kongenitale Katarakt aufkommen. Zur étiologischen
Abklédrung erfolgte eine Amniozentese. Die materna-
len Serologien sowie die PCR-Diagnostik aus
Fruchtwasser auf Roteln, Cytomegalievirus, Toxo-
plasmose und Herpes-simplex-Viren ergaben keinen
Hinweis auf eine infektiose Genese. Auch die
quantitative Fluoreszenz-PCR (QF-PCR) sowie

eine chromosomale Mikroarray-Analyse waren
unauffillig.

Es wurde eine weiterfithrende Trio-Exomsequenzie-
rung durchgefiihrt. Hierbei ergab sich der Nachweis

einer heterozygoten Missense-Variante im CRYGC-
Gen (¢.398T>C; p.[Leul33Pro]), die gemidss ACMG-
Kriterien als ,,wahrscheinlich pathogen* eingestuft
wurde. Die Variante war in den elterlichen DNA-
Proben nicht nachweisbar, sodass von einer
De-novo-Entstehung beim Fetus ausgegangen wurde.
Das CRYGC-Gen kodiert fiir das Gamma-C-Kristal-
lin, ein strukturell essenzielles Protein der Augen-
linse. Heterozygote Mutationen in diesem Gen sind
mit isolierten kongenitalen Katarakten assoziiert,
extraokuldre Manifestationen sind in der Regel nicht
beschrieben. Somit wurde die Diagnose eines isolier-
ten Katarakt-Syndroms (CTRCT?2) gestellt. Im Ver-
lauf erfolgte ein prapartales ophthalmologisches
Konsil. Der weitere Schwangerschaftsverlauf war
unauffillig mit gutem Intervallwachstum des Feten
im unteren Perzentilenbereich. In der 38. Schwanger-

Abbildung 1. A Prinatales Bild der Linse mit diesem ,,double ring sign*; B praoperatives Bild
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schaftswoche Geburt eines Méadchens (Geburtsge-
wicht 2670 g, P10; Lange 47 cm, P12; KU 32,5 cm,
P5). Fiinf Wochen postnatal erfolgte die Linsenab-
saugung bds. mit Vitrektomie durch die Ophthalmo-
logen (Abb. 1)

Die kongenitale bzw. fetale Katarakt beschreibt eine
angeborene Triibung der Augenlinse, die bereits int-
rauterin bestehen kann und eine der fithrenden Ursa-
chen fiir kindliche Sehbehinderungen und Erblindung
darstellt. Thre Inzidenz liegt bei etwa

1-6/10000 Lebendgeburten in Industrielindern und
bei etwa 5-15/10000 Lebendgeburten in den &rmsten
Regionen der Welt. Es ist ein heterogenes Krank-
heitsbild mit vielfaltigen Ursachen (Tabelle 1). Sie
kann isoliert oder im Rahmen systemischer Erkran-
kungen und in Assoziation mit anderen intra- oder
extraokuldren Anomalien auftreten. Bilaterale Kata-
rakte sind dabei hdufiger mit systemischen Erkran-
kungen assoziiert, wihrend unilaterale Formen meist
isoliert auftreten.

Tabelle 1. Einteilung der Linsenanomalien nach Atiologie

Die fetale Linse kann sonographisch bereits in der
13.—-14. Schwangerschaftswoche als echogener Ring
mit echoleerem Zentrum im Ultraschall dargestellt
werden. Bei Vorliegen einer Katarakt zeigt sich typi-
scherweise eine echogene Tribung innerhalb der
Linse. Je nach Ausmass und der Lokalisation der
Triibung lassen sich unterschiedliche sonographische
Erscheinungsbilder differenzieren, darunter eine
vollstindig dichte echogene Linse, fokale hyperecho-
gene Flecken oder das charakteristische ,,double
ring“-Zeichen. Differenzialdiagnostisch miissen
andere intraokuldre Pathologien beriicksichtigt wer-
den, insbesondere ein persistierender hyperplastischer
primérer Glaskorper (PHPV) (Abb. 2C), ein Retino-
blastom oder intraokulire Blutungen. Linsenpatho-
logien sind sehr oft mit Mikro- und Makroophthal-
mie assoziiert.

Die Diagnose einer fetalen Katarakt sollte immer
Anlass zu einer erweiterten sonographischen Feindia-
gnostik geben, um assoziierte Fehlbildungen auszu-

Genetische Ursachen (etwa 25-30%)
fillen, z.B.:

Mutationen betreffen meist Gene, die strukturelle oder regulatorische Funktionen in der Linse er-

* CRYAA, CRYBB2 (Krystaline — Linsenstrukturproteine)
* GJA3, GJA8 (Connexine — Gap-Junction-Kommunikation)
* PITX3, MAF, HSF4 (transkriptionsregulierende Faktoren)

Intrauterine Infektionen
(TORCH-Syndrom)

Rotelnvirus, Cytomegalievirus, Toxoplasma gondii, Lues, Herpes simplex, Zika-Virus.

Stoffwechselerkrankungen

Galaktosamie, Hypokalzdmie/Hypoparathyreoidismus, Zellweger-Syndrom

Chromosomale Anomalien und Syndro- Trisomie 21, 13, 18, Norrie-Syndrom, Lowe-Syndrom, Marfan-Syndrom, Walker-Warburg

me Syndrom (Abb. 2A/B)

Toxische Einfliisse

Kortikosteroide, antipsychotische Medikamente

Idiopathische Fille (30-50%)

Moglicherweise sind hierbei subklinische Infektionen, nicht erkannte genetische Varianten oder

milde intrauterine Schadigungen verantwortlich

Gerinnungsstorungen
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Abbildung 2. Andere Fille mit Katarakten: A und B Katarakt bei Walker-Warburg-Syndrom; C thrombosierte Arteria hyaloidea
(Pfeil) bei PHPV

schliessen. Zu den haufigsten begleitenden Auffallig-
keiten zdhlen eine Mikrophthalmie und Anomalien
des Herzens oder Zentralnervensystems. Zusétzlich
miissen eine infektiologische Abklirung (TORCH
Serologien) und eine genetische Diagnostik (je nach
Befundkonstellation bis zur Trio-Exomsequenzie-
rung erweitert) erfolgen. Eine pripartale ophthalmo-
logische Beratung der werdenden Eltern ist essenziell,
um die postnatale Versorgung frithzeitig zu planen.
Die Behandlung der kongenitalen Katarakt erfolgt in
der Regel durch eine chirurgische Entfernung der
Linse, meist im Alter von vier bis sechs Lebenswo-
chen, um das Risiko einer irreversiblen Amblyopie
oder eines Sehverlusts zu minimieren.
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Der funktionelle Langzeitverlauf ist wesentlich von
der zugrundeliegenden Atiologie und dem Vorliegen
begleitender Anomalien abhingig. Bei isolierten Kata-
raktformen stellt der Zeitpunkt der Diagnose und
Intervention einen entscheidenden Prognosefaktor
dar. Friith erkannte und addquat behandelte Kata-
rakte zeigen in vielen Féllen ein gutes visuelles Out-
come. Trotzdem wird die Mehrzahl der isolierten kon-
genitalen Katarakte bislang erst postnatal diagnosti-
ziert. Die gezielte sonographische Untersuchung der
fetalen Linse im Rahmen des Anomalie-Screenings
konnte die pranatale Erkennungsrate verbessern und
somit das Management sowie den funktionellen Ver-
lauf positiv beeinflussen.
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