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Hintergrund

Die Mukopolysaccharidose Typ Il (MPS lll, Sanfilippo-Syndrom) ist eine Gruppe seltener,
autosomal-rezessiv vererbter lysosomaler Speichererkrankungen, die durch einen
neurokognitiven Verfall und eine friihe Sterblichkeit gekennzeichnet sind. Eine ausgepragte
Sehminderung tritt haufig auf und retinale Degenerationen treten bei MPS Il haufiger als bei
anderen MPS-Subtypen auf. Ziel dieser Studie war es, den retinalen Phanotyp bei MPS I
mittels Netzhautbildgebung zu charakterisieren, um detaillierte Einblicke in den
Krankheitsverlauf zu gewinnen.

Methoden

In diese Studie wurden 27 Patienten mit genetisch gesicherter MPS Ill (n = 16 MPS llIA;

n =9 MPS IlIB; n = 2 MPS |lIC) eingeschlossen. Der allgemeine Krankheitsverlauf wurde als
schnell fortschreitend oder langsam fortschreitend klassifiziert. Bei allen Patienten wurde
eine optische Koharenztomographie (OCT) der Netzhaut durchgefiihrt, um die zentrale
Netzhautdicke, die Dicke der peripapillaren retinalen Nervenfaserschicht (RNFL) und die
Konfiguration der Netzhautschichten zu analysieren. Je nach neurokognitivem Status und
Compliance wurden die bestkorrigierte Sehscharfe (BCVA), Spaltlampenmikroskopie und
Funduskopie durchgefiihrt.

Ergebnisse

Das mediane Alter bei der augenarztlichen Untersuchung betrug 6,5 Jahre (1-16 Jahre). Die
Spaltlampenuntersuchung war in der Regel unauffallig. Die BCVA war bei 6 von 27 Patienten
bestimmbar und lag im altersangepassten Normalbereich. Eine parafoveale Degeneration
der aulleren Netzhautschichten wurde bei 59% der Patienten beobachtet, wahrend eine
foveale Verdickung der auReren limitierenden Membran bei 67% festgestellt wurde. Ein
MPS-IlIIA-Patient wies eine schwere foveale Atrophie auf, und ein weiterer Patient zeigte eine
foveale intraretinale Fliussigkeitsansammlung. Die quantitative Analyse der Netzhautdicke bei
allen Patienten ergab Medianwerte am unteren Ende des Referenzspektrums im inneren
perifovealen Ring und unterhalb des Normalbereichs im duf3eren perifovealen Ring, ohne
dass sich ein eindeutiges Muster erkennen liel3, das die Subtypen oder allgemeinen
Phanotypen unterscheidet. Die RNFL-Dicke war bei allen Patienten unauffallig.

Schlussfolgerung

Diese Studie zeigt eine parafoveale Degeneration der duf3eren Netzhautschichten bei allen
drei MPS-Ill Subtypen, wobei MPS-IlIA-Patienten, bei denen bekanntermalien eine schneller
fortschreitende neurokognitive Erkrankung vorliegt, die schwerste Netzhautbeteiligung
aufwiesen. Wir tragen neue Daten zum natirlichen Krankheitsverlauf bei MPS Il bei, die von
Wert zur Planung und Durchfuhrung kanftiger klinischer Studien sind. Wir empfehlen
systematische augenarztliche Untersuchungen von allen MPS-IlI-Patienten zur Beurteilung
der Augenbeteiligung im Verlauf.



