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Zusammenfassung

Hintergrund. Eine Makulopathie bei jungen

Menschen stellt differentialdiagnostisch eine

Herausforderung dar. Neben hereditären Ma-

kuladystrophien und erworbenen Makula-

degenerationen kommen seltener auch sy-

stemische Erkrankungen als Ursache in Be-

tracht.

Kasuistik. Eine 36-jährige Patientin stellte

sich wegen einer beidseits progredienten Vi-

susreduktion und eines zunehmenden Au-

ßenschielens des rechten Auges vor. Der Vi-

sus betrug bds. 0,7. Es bestand eine intermit-

tierende Exotropie mit Exclusion des rechten

Auges sowie eine Störung des Dämmerungs-

sehens bei regelrechtem Farbensehen und

zarte, zoerulea-artige Linsentrübungen. Fun-

duskopisch fielen bds. im Makulabereich Ver-

klumpungen und Atrophien des retinalen

Pigmentepithels auf, die fluoreszenzangio-

graphisch einen retikulären Charakter auf-

wiesen.Wegen eines zudem auffälligen Ge-

samthabitus der Patientin mit Kiefer- und

Zahnmissbildungen, hohem Haaransatz und

einer Gangunsicherheit erfolgte eine neuro-

logische Vorstellung. Dort wurde die Diagno-

se einer Myotonen Dystrophie Curschmann

Steinert gestellt.

Schlussfolgerung. Bei jungen Menschen

mit Makulopathie müssen neben hereditä-

ren Makuladystrophien und erworbenen

Makuladegenerationen differenzialdiagno-

stisch auch seltene systemische Erkrankun-

gen, wie eine Myotone Dystrophie Cursch-

mann Steinert, als Ursache in Betracht gezo-

gen werden.

Bei der Myotonen Dystrophie Cursch-
mann Steinert handelt es sich um eine
autosomal dominant vererbte Erkran-
kung mit variabler Penetranz und Ex-
pressivität bei einem Defekt auf Chro-
mosom 19 (19q13.2–13.3). Patienten, die
die klinischen Kriterien des entspre-
chenden Phänotyps erfüllen, zeigen alle
ein vergrößertes DNA-Fragment bei va-
riabler Expansion einer polymorphen
Trinukleotidsequenz mit der Basenwie-
derholung CTG (CTG-Expansion) im 3'-
Bereich des DMPK-Gens [3, 6]. Die Er-
krankung manifestiert sich im klassi-
schen Fall im späten Jugend- bis frühen
Erwachsenenalter mit myopathischer
Fazies, Atrophie der Schläfen- und vor-
deren Halsmuskeln, distal betonter
Schwäche und Atrophie der Extremitä-
tenmuskulatur und myotoner Muskel-
steife bei myotonen Entladungen im
Elektromyogramm. Die Muskelhistolo-
gie ist dabei nicht pathognomonisch, sie
kann neben dystrophen Zeichen eine
Zunahme zentraler Kerne und Ringfi-
brillen zeigen.

Mit zunehmender Progression der
Erkrankung wird ein Nachlassen der in-
tellektuellen Leistungsfähigkeit sowie
die Ausbildung einer frühzeitigen Glat-
zenbildung beschrieben. Auch können
glatte Muskulatur, endokrines System,
Herz sowie peripheres und zentrales
Nervensystem (Polyneuropathie, sub-
kortikale Läsionen der weißen Hirnsub-
stanz) betroffen sein [4, 6].

Eine Katarakt ist die häufigste oph-
thalmologische Manifestation dieser Er-
krankung (99%) gefolgt von einer Pto-
sis (ca. 60%), einer Hypotonia bulbi so-
wie einer Sicca-Symptomatik [1, 8]. Über
die Häufigkeit einer Retino- und insbe-
sondere einer Makulopathie existieren
in der Literatur bisher wenige Hinweise,
eine Netzhautbeteiligung ist jedoch ver-
mutlich keine seltene Manifestation [8].

Kasuistik

Eine 36-jährige Patientin stellte sich zur
Abklärung einer allmählichen, beidsei-
tigen Sehverschlechterung sowie eines
zunehmenden Außenschielens des rech-
ten Auges an unserer Klinik vor.
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Maculopathy in myotonic dystrophy
(Curschmann-Steinert syndrome)

Abstract

Background. Maculopathy occurring in

young patients is a challenge in differenzial

diagnosis. Besides hereditary macular dys-

trophies and acquired macular degenera-

tions, rare systemic disorders should be con-

sidered.

Case report. A 36 year old female patient

complained about a gradually decrease of vi-

sual acuity in both eyes and an increasing

exotropia of her right eye.Visual acuity was

0.7, the orthoptical status revealed an inter-

mittent exophoria with exclusion of the right

eye. Slit lamp examination showed punctate

and cristalline lens opacities. In fundus ex-

amination and fluoresceine angiography

clumpy pigment epithelium hypertrophies

and atrophies with a reticular character

could be observed. Color vision and perime-

try were normal; dark visual acuity was re-

duced. Because of remarkable deformations

of jaw and teeth, a high hairline and an un-

certain step we arranged a neurological con-

sultation. Clinical observation together with

myotonic activities in electromyography and

diffuse lesions in the cerebral medular cor-

pus shown in MRT led to the diagnosis of

myotonic dystrophy (Curschmann Steinert

syndrome).

Conclusion. Besides hereditary macular

dystrophies and acquired macular degenera-

tions the differential diagnosis of maculo-

pathies in young patients also includes sys-

temic disorders. Myotonic dystrophy 

(Curschmann Steinert syndrome) should 

be taken into account as a rare cause of a

juvenile maculopathy.
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Anamnese

Die Augenanamnese war, ebenso wie die
Eigenanamnese, bis auf eine geringe
Myopie beidseits unauffällig. Die Mutter
der Patientin sei mit 52 Jahren beidseits
Katarakt-operiert worden, deren einzi-
ger Bruder an einer Muskelschwäche er-
krankt. Beide Geschwister des Vaters so-
wie die Eltern der Patientin (Einzelkind)
hatten keine entsprechende Anamnese.
Auffällig am Gesamthabitus der Patien-
tin waren ein „müder Gesichtsaus-
druck“, ein hoher Haaransatz sowie ei-
ne Gangunsicherheit.

Diagnostik

Im Rahmen der ophthalmologischen
Untersuchungen erfolgten zunächst Vi-
susbestimmung, Binokularstatus, Spalt-
lampenmikroskopie sowie eine Au-
geninnendruckmessung an Hand des
Goldmann-Applanationstonometers.

Das Gesichtsfeld wurde mittels
Goldmann-Perimeter bestimmt. Die
Prüfung des Farbensehens erfolgte mit
dem desaturierten Panel-D-15-Test, die
des Dämmerungssehens mit einem Ro-
denstock-Nyktometer (T). Es folgten ei-
ne sowohl biomikroskopische als auch
indirekte, binokulare ophthalmoskopi-
sche Fundusbeurteilung.Weiterhin wur-
den eine Fluoreszenzangiographie sowie
ein Schädel-MRT durchgeführt und eine
neurologische Untersuchung mit Elek-
tromyographie veranlasst.ERG und EOG
wurden über eine DTL-Fadenelektrode
abgeleitet und erfolgten nach dem defi-
nierten Standard-Untersuchungsproto-
koll der ISCEV (International Society of
Clinical Elektrophysiologic of Vision).

Befunde

Es ergaben sich beidseits folgende Befun-
de: Der Visus betrug mit jeweiliger Kor-
rektur von -0,5 dpt 0,7 bei einem Au-
geninnendruck von beidseits 10 mmHg.
Der Binokularstatus ergab eine intermit-
tierende Exotropie mit Exclusion des
rechten Auges bei -20°-VD3° in der Fer-
ne und -24°-VD3° in der Nähe im alter-
nierenden Prismen-Cover-Test. Es be-
stand eine deutliche Störung des Däm-
merungssehens bei regelrechtem Farben-
sehen. Spaltlampenmikroskopisch fan-
den sich diskrete zoerulea-artige Linsen-
trübungen mit zarten kristallinen Einla-
gerungen beidseits.Funduskopisch fielen

im Makulabereich Hyper- und Atrophi-
en im Bereich des retinalen Pigmentepi-
thels auf (Abb. 1), welche in der Fluores-
zenzangiographie einen deutlich retiku-
lären Charakter aufwiesen (s.Abb. 2).

Skotopisches und photopisches
ERG zeigten jeweils eine pathologisch
erniedrigte Stäbchen- bzw. Zapfenant-
wort. Im EOG fiel ein fehlender Hellig-
keitsanstieg auf. Das Gesichtsfeld zeigte
keine Skotome und im Wesentlichen
physiologische Außengrenzen.

Die neurologische Untersuchung
ergab eine Fazies myopathica, distal be-
tonte Paresen der Extremitäten, ein er-
schwertes Händeöffnen nach verlänger-
tem Faustschluss, eine Perkussionsmyo-
tonie bei Beklopfen des Thenars sowie
elektromyographisch nachweisbare
myotone Entladungen.

Das Schädel-MRT zeigte beidseits
diffuse Marklagerläsionen, besonders
temporopolar, frontoparietal und okzi-
pital.

Neurologische und Schädel-MRT-
Befunde waren insgesamt vereinbar mit
einer Myotonen Dystrophie Cursch-
mann Steinert.

Diskussion

Eine Makulopathie bei jungen Menschen
stellt oft eine differenzialdiagnostische
Herausforderung dar. Im Falle der uns
vorgestellten 36-jährigen Patientin mit
allmählich progredienter Visusredukti-
on auf jeweils 0,7 fanden wir Atrophien
und Hypertrophien des retinalen Pig-
mentepithels im Makulabereich.

Auffällig bezüglich des Gesamtha-
bitus der Patientin waren eine hohe
Stirn, eine Gangunsicherheit sowie ein
insgesamt müder Gesichtsausdruck bei
Kiefer- und Zahnmissbildungen, wes-
halb wir eine neurologische Mitbeurtei-
lung veranlassten. Die in diesem Rah-
men erhobenen Untersuchungsergeb-
nisse wie eine Fazies myopathica, distal
betonte Paresen der Extremitäten und
elektromyographisch nachweisbare
myotone Entladungen bei bestehender
Perkussionsmyotonie in Verbindung mit
dem Befund von diffusen Marklagerlä-
sionen im Schädel-MRT waren mit der
Diagnose einer Myotonen Dystrophie
Curschmann Steinert [6] vereinbar.

Eine myotone Katarakt kann eben-
so die einzige okuläre Manifestation ei-
ner myotonen Dystrophie darstellen wie
ein reduzierter Augeninnendruck [2, 8].
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Typisch sind dabei staub- oder schnee-
ballartige Linsentrübungen [7], wie wir
sie bei unserer Patientin fanden. Der 
Augeninnendruck war ebenfalls mit
10 mmHg grenzwertig erniedrigt.

Die weiterführende ophthalmologi-
sche Diagnostik ergab eine beidseitige,
deutliche Störung des Dämmerungsse-
hens bei regelrechtem Farbensehen und
unauffälligem Gesichtsfeldbefund. Diese
Beobachtungen stimmen im Wesentli-
chen mit denen anderer Autoren bei
myotoner Dystrophie überein ebenso wie
die einer intermittierenden Exotropie,
welche in diesem Zusammenhang häufi-
ger auftreten soll als eine Esotropie [2].

Photopisches und skotopisches ERG
zeigten jeweils eine reduzierte Zapfen-
bzw.Stäbchenantwort bei fehlendem Hel-
ligkeitsanstieg im EOG. In der Literatur
existieren diesbezüglich unterschiedliche
Angaben.So wurden einerseits bei Patien-
ten mit Retinopathie bei myotoner Dys-
trophie initial vorwiegend ERG-Verände-
rungen beschrieben, während das EOG
noch einen normalen bis grenzwertigen
Arden-Quotienten aufwiesen [7]. Ande-
rerseits gibt es Hinweise auf bereits vor
Ausprägung ophthalmoskopisch sichtba-

rer Netzhautveränderungen bestehende
pathologische ERG- [1, 2, 3] und EOG-
Befunde [8], während Kerty and Ganes
(1989) lediglich bei 4 von 16 Patienten ein
pathologisches ERG beschrieben.Bezeich-
net Remky (1972) eine Retinopathie als ei-
ne möglicherweise nicht seltene Manife-
station der Myotonen Dystrophie Cursch-
mann Steinert, wobei er selbst nur peri-
phere Veränderungen beobachtete, be-
schreiben Kimizuka et al. (1993) darüber
hinaus eine Makulopathie mit schmetter-
lingsförmigen bzw. retikulären Verände-
rungen des retinalen Pigmentepithels ne-
ben einer Katarakt und okulären Hypoto-
nie als typische okuläre Veränderungen.
Andere Autoren fanden streifige, radiäre
Störungen des retinalen Pigmentepithels
im Makulabereich mit teils sternförmiger
Anordnung [2].

Bei dargestellter Patientin zeigten
sich funduskopisch im Bereich der Maku-
la beidseits eher unspezifische Verklum-
pungen und Atrophien des retinalen Pig-
mentepithels, während diese Läsionen in
der Fluoreszenzangiographie einen deut-
lich retikulären Charakter aufwiesen.

Unter Berücksichtigung der sonsti-
gen ophthalmologischen Befunde in

Verbindung mit den neurologischen Un-
tersuchungsergebnissen, diagnostizier-
ten wir eine Makulopathie bei Myotoner
Dystrophie Curschmann Steinert.

Eine direkte Genotypanalyse für
diese Erkrankung ist seit der Identifizie-
rung der CTG-Trinukleotidsequenz im
3'-Bereich des DMPK-Gens möglich [6]
und wurde der Patientin im Rahmen ei-
ner genetischen Beratung empfohlen.

Differenzialdiagnose

Neben hereditären Makuladystrophien
und erworbenen Makuladegeneratio-
nen müssen auch systemische Erkran-
kungen, wie z. B. eine Myotone Dystro-
phie Curschmann Steinert, als Ursache
einer juvenilen Makulopathie in Be-
tracht gezogen werden.

Fazit für die Praxis

Die Makulopathie bei jungen Menschen
stellt differenzialdiagnostische oft eine
Herausforderung dar. Neben der hereditä-
ren Makuladystrophie und erworbenen
Makuladegenerationen müssen auch sel-
tene systemische Erkrankungen wie eine
Myotone Dystrophie Curschmann Steinert
als Ursache in Betracht gezogen werden.

Abb. 1 � Funduskopischer Befund mit beidseitigen Hypertrophien und Atrophien des retinalen 
Pigmentepithels im Makulabereich

Abb. 2 � Retikulärer Aspekt der Makulopathie in der Fluoreszenzangiographie
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