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JUGENDLICHE MIT PROGRESSIVER RETINOPATHIE KONNTEN NCL HABEN!
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ZUR VERMEIDUNG VON FEHLDIAGNOSEN:

WAS IST NCL?

NCL steht flir neuronale Ceroid-Lipofuszinosen, eine haufige Gruppe erblicher Speicherkrankheiten,

die zu Erblindung, Epilepsie, Hilflosigkeit und frihem Tod flihren. Zu Beginn einer NCL-Erkrankung kann
ein Visusverlust durch Retinopathie jahrelang das einzige Zeichen sein. Augenarzten kommt daher bel
der Erkennung dieser Krankheiten groBe Verantwortung zu. Mindestens 10 verschiedene genetische
NCL-Formen sind bekannt, die in unterschiedlichem Alter auftreten und mit CLN 1 - CLN 10 bezeichnet
werden. Fast alle NCL-Krankheiten werden autosomal-rezessiv vererbt. Prototyp der im Schulalter auftre-
tenden NCL-Krankheiten ist die juvenile NCL (Spielmeyer-Vogt-Krankheit, Batten Disease, nach gene-
tischer Nomenklatur CLN3 genannt). Im typischen Fall treten bei einem zuvor gesunden Kind um die
Zeit des Schulanfangs Sehschwierigkeiten auf.

VERMEIDUNG VON FEHLDIAGNOSEN BEIM AUGENARZT

FEHLURTEIL NR. 1
Verkennen einer Retinopathie:
Wir probieren es einmal mit einer Brille!”

FEHLURTEIL NR. 2

Erkennen einer Retinopathie:

,Das ist eine Retinopathia pigmentosa,
weitere Diagnostik ist unnotig!” (s. Abb. 1).

Abb. 1: Fundus beri juveniler NCL. Sog. SchielSsscheiben-Makulopathie.

TYPISCHER VERLAUF EINER JUVENILEN NCL

Falls die Diagnose jetzt nicht gestellt wird,
folgt meist die Versetzung des Kindes in eine
Blindenschule, wo es zunachst normal dem

Verlust der Sehkraft
Geistiger Abbau
Wesensveranderung

lilli  Sprachlicher Abbau

Unterricht folgt. Wenige Jahre spater treten
unerwartete Lernschwierigkeiten und um das

] o N Epilepsie
10. Lebensjahr epileptische Anfalle.auf. Danach Pflegebediirftigkeit
kommt es unaufhaltsam zu einem Verlust Tod
0

aller korperlichen und geistigen Fahigkeiten.
Die NCL-Patienten werden nicht &lter als 20 0 6 8 10 15 20  Lebensjahre

maximal 30 Jahre (S- Abb. 2)- Abb. 2: Krankheitsverlauf bei der juvenilen NCL.
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Frihe Erkennung der Krankheit ist trotz ihrer Unheilbarkeit wichtig fir die Lebensplanung der Familie,
fir die Ausnutzung palliativer Behandlungsmaoglichkeiten und fiir die genetische Beratung. Pramorbide
Diagnostik bei jungeren Geschwistern und pranatale Diagnostik sind moglich. Fir den Augenarzt ist es
wichtig, an die Moglichkeit einer NCL-Krankheit zu denken. Die NCL-Diagnostik findet auRerhalb der au-
genarztlichen Praxis und meist an einer Kinderklinik mit Stoffwechselsprechstunden statt.

Bei der klassischen juvenilen NCL lasst sich die

‘ Diagnose aus einem einfachen Blutausstrich stellen,
- weil im Zytoplasma der Lymphozyten zahlreiche
,-*v' grolRe charakteristische Vakuolen zu finden sind

] 1 { (s. Abb. 3). Die Beurteilung des Blutausstriches

bedarf allerdings einer erfahrenen Fachkraft.

Abb. 3: Lymphozytenvakuolen ber juveniler NCL.

Falls n6tig, kann eine molekulargenetische Bestatigung der Diagnose CLN3 erfolgen. Wenn keine
Lymphozytenvakuolen zu sehen sind, kommen seltenere NCL-Formen in Frage. Von diesen sind drei

durch enzymatische Tests im Blut erfassbar (bei CLN 1 fehlt die Aktivitat der Palmitoylprotein-Thioesterase 1,
bei CLN2 diejenige der Tripeptidyl-Peptidase 1, bei CLN 10 diejenige von Kathepsin D). Daneben gibt es
weitere Formen, deren Erkennung oft groBen Aufwand und den elektronenmikroskopischen Nachweis

von zellularem Speichermaterial erfordert.

BERATUNG BEI NCL-FRAGEN

In Deutschland stehen folgende Zentren zur Verfliigung:

Universitatsklinikum Universitatsklinikum Gottingen Charité - Universitatsmedizin Berlin
Hamburg-Eppendorf Zentrum Kinderheilkunde Augenklinik Campus
Klinik fir Kinder- Virchow-Klinikum

und Jugendmedizin

Prof. Dr. med. Alfried Kohlschtitter” PD Dr. Dr. med. Robert Steinfeld Prof. Dr. med. Klaus Riither”
Dr. med. Angela Schulz
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