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EDITORIAL LEITARTIKEL



Chers lecteurs,



Liebe Leser,



Samedi 3 Mars 2012, une grande figure de l'Optométrie moderne, Professeur Irvin Borish, est décédé à l'âge de 99 ans. La plupart des étudiants en optométrie de langue anglaise et espagnole à travers le monde ont étudié ses livres sur "la réfraction clinique" depuis ces 60 dernières années. Professeur I.Borish mena plusieurs études en double aveugle pour aider l'introduction aux USA des verres progressifs comme la plus efficace alternative aux bifocaux. Il restera le "père de l'optométrie" pour des milliers de professionnels de la vision dans le monde entier.



Am Samstag, dem 3. März, verstarb Professor Irvin Borish, eine bedeutende Persönlichkeit der modernen Optometrie, im Alter von 99 Jahren. Die meisten englisch- und spanisch-sprachigen OptometrieStudenten auf der ganzen Welt haben in den letzten 60 Jahren mit seinen Büchern viel über die klinische Refraktion gelernt. Professor Borish leistete durch mehrere Doppelblindversuche einen Beitrag zur Einführung von Gleitsichtgläsern in den USA als effizienteste Alternative zu Zweistärkengläsern. Mehrere tausend AugenoptikSpezialisten weltweit werden ihn als „Gentleman“ der Optometrie in Erinnerung behalten.



C’est avec tristesse que nous avons appris en début d’année le décès du fondateur du magazine Points de Vue, Mr Jacques Mur, que certains d’entre vous ont bien connu et apprécié. Nous avons choisi de consacrer ce numéro à la Vision des Enfants, car leur bonne vision facilitera leur développement et leur apprentissage de la vie. Il est courant de rappeler que plus de 80% de l’information que nous recevons passe par la vue.



Mit großem Bedauern haben wir den Tod des Gründers des Magazins Points de Vue, Jacques Mur, zu Beginn dieses Jahres zur Kenntnis genommen, den einige von Ihnen gut gekannt und geschätzt haben. Die vorliegende Ausgabe widmen wir dem Sehvermögen von Kindern, denn gutes Sehen fördert ihre Entwicklung und verbessert ihre Chancen. Bekanntlich nehmen wir über 80% aller Informationen über die Augen auf.



Tout le monde ou presque s’accorde à penser que si les problèmes de la vision des bébés et des tous jeunes enfants sont détectés très tôt puis pris en charge, la plupart seront traités et alors ne constitueront pas de handicap dans le développement futur de l’enfant.



Generell gilt, dass Sehprobleme bei Säuglingen und Kleinkindern, die frühzeitig erkannt werden, behandelt werden können und die spätere Entwicklung des Kindes nicht behindern.



Il est alarmant de constater qu’en 2012 plus d’un milliard de personnes pourraient simplement mieux vivre s’ils avaient des lunettes. Bien naturellement tous les problèmes visuels ne se résolvent pas par le port de lunettes, mais ce déficit est considérable et devrait pouvoir être comblé. Vision 20/20 a pour objectif de parvenir à ce but en 2020, « une bonne vision pour tous… »



Alarmierend ist jedoch die Feststellung, dass im Jahr 2012 über eine Milliarde Menschen besser leben könnten, wenn sie eine Brille hätten. Natürlich lassen sich nicht alle Sehprobleme durch das Tragen einer Brille lösen, aber trotzdem ist dieses Defizit erheblich und müsste behoben werden. Ziel von Vision 20/20 ist es, „Gutes Sehen für alle“ bis zum Jahr 2020 zu erreichen.



Toutes les bonnes volontés, toutes les ONG du monde ne pourront parvenir à régler ce problème à elles seules, c’est au niveau gouvernemental de chaque pays qu’un lobbying doit être renforcé.



Doch bei allem guten Willen werden es die Nichtregierungsorganisationen allein nicht schaffen, dieses Problem zu lösen. Vielmehr muss die Lobbyarbeit bei den Regierungen in jedem Land verstärkt werden.



Chacun d’entre nous peut se mobiliser, c’est le but de ce message, la prise de conscience a été faite, des appels ont été lancés aux différents congrès internationaux comme à Durban par exemple (World Congress on Refractive Error, 2010). Il faut maintenant accélérer les actions auprès des pouvoirs publics pour parvenir à ce noble objectif en 2020. Nous avons sollicité des spécialistes du monde entier pour insister sur l’ampleur des problèmes, sans pour autant prétendre avoir couvert tous les aspects de la vision des enfants : Jean-Michel Rozet et Josseline Kaplan pour les pathologies à caractère génétique, François Vital-Durand pour le dépistage des bébés, Natario L. Couser, Scott R. Lambert pour les cataractes infantiles, Claude Speeg-Schatz pour le traitement de l’ésotropie par la toxine botulique, Ann L. Weber pour la réduction de l’amblyopie dans les pays dits « développés ». Trine Langaas, Patricia Riddell indiquent une voie pour détecter la myopie naissante ; Sumrana Yasmin apporte un témoignage sur les efforts réalisés dans les pays en voie de développement, à lire sur www. pointsdevue.net, et Laurent Laloum pour l’amélioration de la vision de l’enfant amblyope. Katrina Schmid traite de l’évolution de la myopie au-delà de la puberté ; P.C Wu de l’ampleur croissante de la myopie des enfants à Taiwan ; Alexandre Asseraf de la protection solaire chez les enfants ; Hervé Cordier traite de la solution anti-buée d’Essilor OptifogTM. Michel Alexandre dans notre rubrique Histoire couvre un sujet peu connu « les musiciens et leurs problèmes de vue ». Nous vous invitons à visiter notre site www.pointsdevue.net , vous y découvrirez l’article complet de Sumrana Yasmin, mais aussi plusieurs vidéos dont la plus récente réalisée à Strasbourg avec Claude SpeegSchatz. Merci pour votre fidélité. Bonne lecture et bonne visite de notre site web.



Dazu kann jeder von uns einen Beitrag leisten. Das ist der Sinn dieser Botschaft. Das Bewusstsein wurde geweckt und bei mehreren internationalen Kongressen, unter anderem in Durban (World Congress on Refractive Error, 2010), wurden entsprechende Appelle laut. Jetzt müssen die Initiativen bei den öffentlichen Behörden beschleunigt werden, um dieses hehre Ziel bis 2020 zu erreichen. Wir sind an Fachleute auf der ganzen Welt herangetreten, um auf das Ausmaß der Probleme hinzuweisen, ohne jedoch behaupten zu wollen, dass wir wirklich alle Aspekte des Sehvermögens von Kindern ansprechen konnten. Jean-Michel Rozet und Josseline Kaplan befassen sich mit genetischen Erkrankungen, François Vital-Durand mit der Früherkennung bei Säuglingen, Natario L. Couser und Scott R. Lambert mit Grauem Star bei Kindern, Claude Speeg-Schatz mit der Behandlung von Esotropie durch Botulinustoxin und Ann L. Weber mit der Bekämpfung von Amblyopie in den so genannten „entwickelten“ Ländern. Trine Langaas und Patricia Riddell zeigen Möglichkeiten für die Früherkennung einer in der Entstehung begriffenen Kurzsichtigkeit auf; Sumrana Yasmin wirft ein Schlaglicht auf die Bemühungen in den Entwicklungsländern (nachzulesen auf www.pointsdevue.net) und Laurent Laloum befasst sich mit der Verbesserung der Sehkraft bei amblyopen Kindern. Katrina Schmid behandelt die Entwicklung von Kurzsichtigkeit nach der Pubertät. P.C. Wu nimmt die zunehmende Kurzsichtigkeit bei Kindern in Taiwan in den Blick und Alexandre Asseraf berichtet über Sonnenschutz bei Kindern. Hervé Cordier stellt OptifogTM, die Antibeschlaglösung von Essilor, vor. In unserer historischen Rubrik spricht Michel Alexandre ein relativ unbekanntes Thema an: „Musiker und Sehprobleme“. Auf unserer Homepage www.pointsdevue.net können Sie den ungekürzten Artikel von Sumrana Yasmin lesen und mehrere Filme ansehen, von denen der neueste mit Claude Speeg-Schatz in Straßburg gedreht wurde. Vielen Dank für Ihre Treue!



Directeur de la Publication - Herausgeber.



Vergnügliche Lektüre und viel Spaß beim Besuch unserer Website! P.d.V. n°66 n Printemps / Frühling 2012
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Pathologies opthalmologiques héréditaires de l’enfant Erbliche Augenerkrankungen bei Kindern



Jean-Michel Rozet



Josseline Kaplan



Département de Génétique et Unité de Recherche INSERM U781, Hôpital des Enfants Malades, Paris, France Abteilung für Genetik und Forschungsbereich INSERM U781, Hôpital des Enfants Malades (Kinderkrankenhaus), Paris, Frankreich



Département de Génétique et Unité de Recherche INSERM U781, Hôpital des Enfants Malades, Paris, France Abteilung für Genetik und Forschungsbereich INSERM U781, Hôpital des Enfants Malades (Kinderkrankenhaus), Paris, Frankreich



Résumé Les pathologies héréditaires de la vision chez l’enfant touchent toutes les structures oculaires. Bien que de sévérité variable, elles entravent toutes le sens considéré comme le plus sacré, justifiant les recherches intenses menées depuis trois décennies. D’énormes avancées ont été réalisées, qu’il s’agisse des malformations sévères de la chambre antérieure, ou des pathologies dégénératives et inexorablement évolutives de la rétine. Ces progrès ont permis d’améliorer le conseil génétique à donner aux familles, et pour les plus sévères de ces pathologies, souvent les moins accessibles à un traitement, ont ouvert la porte à leur diagnostic prénatal dans les familles en détresse. Enfin, la connaissance de la physiopathologie d’un grand nombre de ces maladies permet aujourd’hui d’envisager le développement d’approches thérapeutiques qui modifieront profondément la prise en charge des patients atteints.



Introduction En ce début de 21ème siècle, les pathologies ophtalmologiques d’origine génétique apparaissent en forte augmentation dans les pays industrialisés. Cette augmentation n’est que relative. Elle résulte de deux événements contraires. Le premier est la diminution spectaculaire des pathologies acquises, en particulier infectieuses. Le second, est une meilleure connaissance des affections génétiquement déterminées, rendue possible, en grande partie, par l’établissement dans les années 80 de la carte génétique. Cette dernière marquera le début de l’explosion des méthodes d’investigation du génome dont les progrès continus ont permis l’identification d’un nombre considérable de gènes dont les mutations sont à l’origine des malvoyances sévères de l’enfant. Le développement, la maintenance et le fonctionnement des structures oculaires requiert la contribution de plusieurs milliers de gènes dont l’expression varie au cours du temps et est influencée, en partie, par l’environnement. Les mutations de ces gènes peuvent être silencieuses. Mais elles sont le plus souvent responsables d’une altération des performances visuelles pouvant aller jusqu’à une cécité totale (Tableau 1).



Zusammenfassung Erbliche Augenerkrankungen bei Kindern erfassen alle Bereiche des Auges. Zwar sind nicht alle gleich schwerwiegend, aber dennoch beeinträchtigen sie stets den als wichtigsten aller Sinne geltenden Sehsinn, weshalb die intensiven Forschungsarbeiten der letzten drei Jahrzehnte durchaus gerechtfertigt sind. Dabei wurden enorme Fortschritte erzielt, sowohl bei schweren Fehlbildungen der vorderen Augenkammer, als auch bei degenerativen und unaufhaltsam fortschreitenden Erkrankungen der Netzhaut. Dank dieser Fortschritte konnte die genetische Beratung für Familien optimiert und für besonders gravierende Krankheitsformen, die meist auch besonders schwer zu behandeln sind, Möglichkeiten für die pränatale Diagnose in den betroffenen Familien eröffnet werden. Ferner ermöglichen Kenntnisse der Physiopathologie eines Großteils dieser Erkrankungen mittlerweile die Entwicklung von Behandlungsansätzen, die einen tief greifenden Wandel bei der Versorgung der betroffenen Patienten bewirken.



Einleitung Zu Beginn des 21. Jahrhunderts verzeichnen genetisch bedingte Augenerkrankungen in den Industrieländern einen rasanten Anstieg. Dieser Anstieg ist allerdings relativ und resultiert aus zwei entgegengesetzten Phänomenen: zum einen der spektakuläre Rückgang der erworbenen Pathologien, allen voran Infektionskrankheiten, und zum anderen eine bessere Kenntnis der genetisch determinierten Erkrankungen, die zu einem großen Teil durch die Erstellung der Genkarte in den 1980er Jahren möglich wurde. Sie markiert den Beginn der explosionsartigen Vermehrung der Methoden der Genomforschung, deren kontinuierliche Fortschritte die Identifizierung zahlreicher Gene ermöglicht haben, deren Mutationen die Ursache schwerwiegender Sehbehinderungen bei Kindern sind. An der Entwicklung, der Erhaltung und dem Funktionieren der Augenstrukturen sind mehrere tausend Gene beteiligt, deren Expression sich mit der Zeit ändert und zum Teil durch die Umwelt beeinflusst wird. Bei diesen Genen kann es zu stillen Mutationen kommen, sie sind aber in den meisten Fällen die Ursache für eine Beeinträchtigung der Sehleistung bis hin zur vollständigen Erblindung (Tabelle 1). Art der Beeinträchtigung
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1. Anomalies du développement



1. Entwicklungsstörungen



Les troubles ophtalmologiques les plus sévères relèvent fréquemment de mutations touchant les gènes impliqués dans le développement des structures oculaires.



Die gravierendsten Sehstörungen werden häufig durch Mutationen der an der Entwicklung der Augenstrukturen beteiligten Gene verursacht.



Parfois unilatérales, souvent bilatérales, les anomalies du développement oculaire peuvent survenir à différents stade de la vie embryonnaire conduisant à un spectre de malformations pouvant toucher toutes les structures de l’œil une à une, ou en association. L’anophtalmie, la plus grave de ces atteintes, est caractérisée par une absence totale de toute structure oculaire résultant d’une absence d’induction de la vésicule optique à trois semaines de la vie embryonnaire. Parfois isolée (anophtalmie primaire), elle est souvent corrélée à une malformation plus large du cerveau antérieur (anophtalmie secondaire).



Nature de l’atteinte Art der Beeinträchtigung



Maladie Erkrankung



Anomalies du globe oculaire Anomalien des Augapfels



Anophtalmie, microphtalmie Anophthalmie, Mikrophthalmie



Anomalies du segment antérieur Anomalien des vorderen Augenabschnitts



Dystrophie cornéenne, aniridie, glaucomes congénitaux et juvéniles Hornhaut-Dystrophie, Aniridie, angeborene und juvenile Glaukome



Anomalies du cristallin Anomalien der Augenlinse



Cataractes congénitales Angeborener Grauer Star



Décollement de rétine congénital Angeborene Netzhautablösung



Retinoschisis juvénile lié à l’X, Maladie de Norrie X-chromosomale Retinoschisis juvenile, Norrie-Syndrom



Dystrophies rétiniennes



Retinopathies pigmentaires (rod-cone dystrophies), cone and cone-rod dystrophies, Amaurose Congénitale de Leber (ACL), Maladie de Stargardt et autres dystrophies maculaires Pigmentretinopathien (Stäbchen-ZapfenDystrophien), Zapfen- und Zapfen-StäbchenDystrophien, Amaurosis congenita Leber (ACL), Stargardt-Syndrom und andere Makula-Dystrophien



Netzhaut-Dystrophien



Störungen der Augenentwicklung sind manchmal einseitig, meist aber beidseitig. Sie können in unterschiedlichen Stadien der Embryo-Entwicklung auftreten und zu Missbildungen führen, die alle Bereiche des Auges einzeln oder kombiniert erfassen können. Anophthalmie ist die schwerste dieser Erkrankungen und zeichnet sich durch das völlige Fehlen jeglicher Augenstruktur aus. Sie resultiert aus einer fehlenden Induktion des optischen Vesikels beim drei Wochen alten Embryo und tritt zum Teil isoliert auf (primäre Anophthalmie), geht aber meist mit einer größeren Missbildung des vorderen Gehirns einher (sekundäre Anophthalmie).



Mikrophthalmien zeichnen Tab. 1 Principales pathologies héréditaires de la vue affectant le jeune enfant1. Wichtigste erbliche Erkrankungen des Sehsystems bei Kleinkindern1. Les microphtalmies, quant à elles, sich durch unterschiedliche sont caractérisés par un large Schweregrade aus, von extremen spectre de gravité allant de formes extrêmes, souvent confondues avec Formen, die oft mit Anophthalmie verwechselt werden, bis hin zu l’anophtalmie, à un œil de petite taille parfois constitué et fonctionnel, mitunter anatomisch voll ausgebildeten und funktionierenden Augen selon que l’anomalie survient au moment de l’invagination de la geringer Größe - je nachdem, ob die Anomalie bei der Invagination vésicule optique, de la fermeture de la fente embryonnaire, ou plus des optischen Vesikels, beim Verschluss der Embryo-Spalte oder später tard, par arrêt du développement de structures oculaires normalement durch den Entwicklungsstillstand normal induzierter Augenstrukturen induites. entsteht. Ces malformations précoces et sévères dont l’incidence est de l’ordre de 1 à 2 pour 100 000 naissances sont accessibles à un dépistage échographique vers 18-20 semaines d’aménorrhée. La découverte fortuite d’une telle malformation chez un fœtus né de parents indemne évoque la survenue d’une néomutation dominante, le plus souvent dans un gène programmeur de l’œil, ou d’une anomalie récessive autosomique rare, particulièrement chez les couples consanguins. Si l’interruption de grossesse est décidée en raison d’une pathologie bilatérale cécitante, il conviendra de demander une étude foetopathologique à la recherche de malformations associées. Dans tous les cas, une étude génétique sera proposée pour identifier la ou les mutations responsables afin de proposer un diagnostic moléculaire précoce à la prochaine grossesse en cas de risque génétique. La connaissance des nombreux gènes responsables de ces affections est encore balbutiante, n’autorisant pas la découverte des anomalies génétiques dans tous les cas. A côté de ces formes extrêmes touchant la taille et la structure de l’œil, il existe des malformations variées de la chambre antérieure qui résultent souvent d’anomalie de la migration des cellules de la crête neurale. Ces dysgénésies irido-cornéennes dont la prévalence est de l’ordre de 1 à 2 pour 100 000 se déclinent sous un large spectre anatomique qui comportent toutes le même risque d’apparition d’un



1 Les principales informations concernant la clinique de ces affections et les données génétiques et moléculaires concernant les gènes en cause peuvent être retrouvées sur les sites : Online Mendelian inheritance in Man http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim et Orphanet www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/?lng=FR



Diese gravierenden frühkindlichen Fehlbildungen, deren Inzidenz bei 1 bis 2 von 100.000 Geburten liegt, können 18 bis 20 Wochen nach Ausbleiben der letzten Regelblutung per Ultraschall festgestellt werden. Die zufällige Entdeckung einer solchen Fehlbildung bei einem Fötus mit gesunden Eltern lässt eine dominante Neomutation vermuten, meist in einem Augen-Programmierungsgen, oder eine seltene autosomal-rezessive Anomalie, insbesondere bei blutsverwandten Paaren. Wenn auf Grund einer zur Erblindung führenden beidseitigen Pathologie ein Schwangerschaftsabbruch beschlossen wird, sollte eine pathologische Untersuchung des Fötus beantragt werden, um Begleitfehlbildungen auszuschließen. In jedem Fall muss eine Genanalyse vorgeschlagen werden, um die verantwortliche(n) Mutation(en) zu identifizieren und bei der nächsten Schwangerschaft im Falle eines genetischen Risikos eine molekulare Frühdiagnose anzubieten. Das Wissen über die zahlreichen Gene, die für diese Erkrankungen verantwortlich sind, steckt noch in den Kinderschuhen und lässt die Feststellung genetischer Anomalien nicht in allen Fällen zu. Neben diesen Extremformen, die Größe und Struktur des Auges betreffen, gibt es vielfältige Fehlbildungen der vorderen Augenkammer, die oft aus Migrationsanomalien der Neuralleistenzellen resultieren. Diese Hornhaut-Iris-Dysgenesien



1 Die wichtigsten Informationen zum klinischen Bild dieser Erkrankungen und zu den molekulargenetischen Daten der beteiligten Gene sind auf folgenden Webseiten zu finden: Online Mendelian inheritance in Man http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim und Orphanet www.orpha.net/consor4.01/www/cgi-bin/?lng=FR
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glaucome massif et brutal qui en font toute la sévérité imposant une surveillance régulière de la tension oculaire chez tout nourrisson porteur d’une telle malformation, examen effectué plusieurs fois par an sous anesthésie générale, chez le très jeune enfant de moins de trois ans. Ces dysgénésies du segment antérieur sont presque toute héritées en dominance autosomiques. Un grand nombre de gènes est identifié qui ne couvre malheureusement pas l’ensemble des cas. Notons que le gène PAX6 est le gène majeur du développement oculaire dont les mutations son responsables de très nombreuses malformations.



haben eine Prävalenz von 1 bis 2 von 100.000 und weisen ein breites anatomisches Spektrum auf. Sie bergen ausnahmslos das Risiko eines massiven und plötzlichen Glaukoms, der eine regelmäßige Beobachtung des Augeninnendrucks bei jedem Säugling erforderlich macht, der von einer solchen Fehlbildung betroffen ist. Diese Untersuchung wird bei Kleinkindern unter drei Jahren mehrmals jährlich unter Vollnarkose durchgeführt. Dysgenesien des vorderen Augenabschnitts sind fast ausnahmslos autosomal-dominant erblich. Ein Großteil der Gene steht mittlerweile fest, deckt aber leider nicht sämtliche Fälle ab. Beispielsweise ist das Gen PAX6 das an der Augenentwicklung maßgeblich beteiligte Gen, dessen Mutationen für zahlreiche Fehlbildungen verantwortlich sind.



Le glaucome congénital primitif dont l’incidence est estimée à 5 pour 100 000 naissances résulte lui d’un arrêt du développement de l’angle irido-cornéen à un stade correspondant à 6 mois de vie intraDas primäre angeborene Glaukom, dessen Inzidenz auf 5 von 100.000 utérine. Il est alors obstrué par un trabéculum dense qui peut entraîner Geburten geschätzt wird, resultiert aus einem Stillstand der in utero une hypertension Kammerwinkel-Entwicklung oculaire et une buphtalmie im 6. Schwangervisible à l’échographie schaftsmonat. Dabei wird anténatale. Néanmoins, un der Kammerwinkel durch grand nombre de ces enfants verdickte Trabekel blockiert, nait avec un œil de taille was bereits im Mutterleib zu normale, même si à la Augenüberdruck und naissance on observe déjà Buphthalmus führen kann une mégalo-cornée, et ces und bei der pränatalen enfants doivent être opérés Ultraschalluntersuchung en extrême urgence sichtbar ist. Trotzdem (nouveau-né de moins d’une kommen die meisten semaine) afin de libérer betroffenen Kinder mit l’angle irido-cornéen. normal großen Augen zur Le glaucome congénital Welt, obwohl bereits bei der primitif est une malformation Geburt eine auffallend große récessive autosomique. Hornhaut festgestellt wird Les mutations de plusieurs und diese Kinder schnellgènes peuvent en être stmöglich operiert werden responsables. Notons müssen (Neugeborene unter toutefois que le gène einer Woche), um den Fig. 1 Hétérogénéité génétique de l’Amaurose congénitale de Leber (ACL) et fréquences relaCYP1B1 rend compte à lui Kammerwinkel freizumtives des sous-types génétiques. Les gènes déjà identifiés représentent 70 % des cas d’ACL. seul de 2/3 des cas. achen. Das primäre Toutes les mutations sont récessives, à l’exception de certains rares changements dans les gènes CRX et IMPDH1. angeborene Glaukom ist Les dystrophies cornéennes Abb. 1 Genetische Heterogenität der Leberschen kongenitalen Amaurose (LCA) und relative eine autosomal-rezessive Häufigkeit genetischer Subtypen. Auf die mittlerweile erkannten Gene entfallen rund 70% sont d’une grande variabilité aller LCA-Fälle. Alle Mutationen sind rezessiv, mit Ausnahme einiger seltener Fehlbildung. Verantwortlich dans leur présentation Veränderungen bei CRX und IMPDH1. sind Mutationen mehrerer anatomique. La classification Gene. Allerdings zeichnet a été grandement améliorée für zwei Drittel der Fälle allein das Gen CYP1B1 verantwortlich. par l’identification d’un gène majeur, BIGH3 pour lequel il existe d’étonnantes corrélations génotype-phénotype. Tous les modes de Hornhautdystrophien weisen vielfältige anatomische transmission peuvent être mis en évidence, mais ces affections Erscheinungsformen auf. Ihre Eingrenzung wurde durch die autrefois cécitantes ont vu leur pronostic considérablement amélioré Identifikation eines wichtigen Gens, BIGH3, erheblich verbessert, bei par le développement des greffes de cornées. Les dystrophies dem erstaunliche Genotyp-Phänotyp-Korrelationen bestehen. cornéennes sont des affections rares dont la fréquence n’est pas Alle Übertragungsformen können festgestellt werden, aber die établie avec exactitude. Prognose bei diesen Erkrankungen, die früher zwangsläufig zu Erblindung führten, hat sich durch die Entwicklung von Les cataractes congénitales sont également d’une grande variabilité Hornhauttransplantationen deutlich verbessert. Hornhautdystrophien dans leur présentation clinique. Après exclusion des causes acquises, sind seltene Erkrankungen, deren Prävalenz nicht genau bekannt ist. anté- et néonatales, tous les modes de transmission peuvent être envisagés, avec une majorité de formes dominantes autosomiques Auch angeborene Katarakte treten in den unterschiedlichsten qu’il ne faut pas négliger devant un cas sporadique. L’incidence des klinischen Erscheinungsformen auf. Nach Ausschluss von erworbenen cataractes congénitales est de l’ordre de 1 à 6 pour 10 000 vor- und nachgeburtlichen Ursachen kommen alle Übertragunnaissances. De nombreux gènes sont identifiés dont les mutations sont gsformen in Frage, wobei autosomal-dominante Formen überwiegen responsables de ces opacités cristalliniennes. Néanmoins, les succès und bei einem sporadischen Fall in Betracht gezogen werden müssen. des progrès chirurgicaux précoces (nourrissons de moins d’un mois) Die Inzidenz angeborener Katarakte liegt bei 1 bis 6 pro 10.000 avec implantation cristallinienne ont considérablement réduit les Geburten. Zahlreiche Gene stehen mittlerweile fest, deren Mutationen demandes d’études génétiques. Notons que la plupart des cataractes für diese Linsentrübungen verantwortlich sind. Auf Grund der Erfolge congénitales sont reconnues in utero permettant l’accès à la chirurgie frühzeitiger chirurgischer Eingriffe (an Säuglingen unter einem Monat) pédiatrique dans de bonnes conditions. 6
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S’agissant du segment postérieur, deux grandes catégories de malvoyance peuvent être différenciées : celles qui résultent d’un défaut du développement normal de la rétine et la grande famille des dégénérescences rétiniennes.



mit Linsenimplantation gingen die Anträge auf diagnostische Genanalysen deutlich zurück. Im Übrigen werden die meisten angeborenen Katarakte bereits im Mutterleib erkannt und machen pädiatrische chirurgische Eingriffe unter guten Bedingungen möglich.



Nous ne traiterons, pour les premières, que la persistance du vitré primitif, la maladie de Stickler, le rétinoschisis juvénile lié au chromosome X, la maladie de Norrie.



Im hinteren Augensegment können Sehbehinderungen in zwei große Kategorien eingeteilt werden: diejenigen, die aus einer Störung der normalen Netzhautentwicklung resultieren, sowie die weitgefaßte Kategorie der Netzhautdegenerationen.



La persistance du vitré primitif est dans la majorité des cas unilatérale est n’est pas considéré comme résultant d’une anomalie génétique transmissible. Néanmoins, l’hérédité est soupçonnée mais non élucidée dans les formes bilatérales. L’incidence de ces affections est estimée à 1 pour 30 000 naissances. La maladie de Stickler est une affection syndromique dont la fréquence est de l’ordre de 1 à 5 pour 10 000. Elle associe des altérations du vitré évoluant vers des décollements de rétine dans l’enfance, s’accompagnant d’une dysmorphie faciale, d’une dysplasie osseuse et, parfois, de troubles de l’audition. Il s’agit toujours d’une affection dominante autosomique à expressivité variable. Trois gènes de collagène sont aujourd’hui identifiés couvrant la quasitotalité des cas. Chez l’enfant porteur d’une telle maladie, la surveillance de la périphérie rétinienne s’impose avec barrage au laser si nécessaire. La sévérité de cette maladie et l’identification préalable de la mutation responsable autorisent le diagnostic prénatal si les familles en font la demande.



In der ersten Kategorie befassen wir uns lediglich mit dem persistierenden primären Glaskörper, dem Stickler-Syndrom, der Xchromosomalen Retinoschisis juvenile und dem Norrie-Syndrom. Der persistierende primäre Glaskörper tritt überwiegend einseitig auf und gilt nicht als Folge einer übertragbaren genetischen Störung. Dennoch wird Vererbung vermutet, wurde aber bei den beidseitigen Formen nicht geklärt. Die Inzidenz dieser Erkrankungen wird auf 1 von 30.000 Geburten geschätzt.



Das Stickler-Syndrom ist eine Erkrankung, deren Häufigkeit bei 1 bis 5 von 10.000 liegt. Hierbei kommt es in der Kindheit zu Veränderungen des Glaskörpers bis hin zur Netzhautablösung mit Gesichts-Dysmorphie, Fig. 2 Hétérogénéité physiopathologique de l’Amaurose congénitale de Leber (ACL). Cette Knochen-Dysplasie und maladie se caractérise par une altération  de  diverses fonctions  rétiniennes de l'épithélium pigmentaire rétinien ou des cellules photoréceptrices. La plupart des gènes manchmal auch Hörstöde l’ACL  s’expriment spécifiquement ou  de préférence dans la rétine, mais certains s’expriment de manière omniprésente. Compte tenu de l'implication des protéines de rungen. Auch hier handelt es transport  intraflagellaire,  dont certaines sont  omniprésentes,  certains cas d’ACL sont sich um eine autosomalconsidérés comme des ciliopathies. dominante Erkrankung Abb. 2 Physiopathologische Heterogenität der Leberschen Kongenitalen Amaurose (LCA). Die Erkrankung führt zu diversen Veränderungen des Netzhaut-Pigmentepighels bzw. der unterschiedlicher ExpressFotorezeptorzellen. Die meisten LCA-Gene besitzen eine spezifische oder präferenzielle ivität. Drei Kollagen-Gene Expression in der Netzhaut, aber manche sind allgegenwärtig. Angesichts der Beteiligung von Intraflagella-Transportproteinen, von denen einige allgegenwärtig sind, gelten manche stehen mittlerweile fest und LCA-Fälle als Ziliopathien. kommen in fast allen Fällen als Verursacher in Betracht. Bei Kindern, die unter dieser Krankheit leiden, ist die Überwachung der Netzhaut-Peripherie, ggf. mit Laserschranke, erforderlich. Le rétinoschisis juvénile lié à l’X désigne l’association d’une Aufgrund des Schweregrads dieser Erkrankung und der vorherigen maculopathie et d’une vitréo-rétinopathie secondaire à un clivage Identifizierung der verantwortlichen Mutation ist die vorgeburtliche anormal de la rétine au niveau de sa couche la plus interne. Il se Diagnose auf Wunsch der Familien zulässig. présente sous la forme d’une lésion maculaire kystique bilatérale et, Die X-chromosomal-rezessive Retinoschisis juvenile bezeichnet die en périphérie, par un soulèvement (schisis) accompagné de voiles et Kombination einer Makulopathie und einer Vitreoretinopathie als Folge de condensation vitréenne représentant la encore un risque de einer anormalen Spaltung der Netzhaut in ihrer innersten Schicht. décollement de rétine. Le diagnostic en est malaisé mais lorsqu’il est Kennzeichnend ist eine beidseitige zystische Makulaschädigung sowie fait, la découverte de mutation du seul gène responsable RS1 confirme eine Abhebung (Schisis) im Randbereich mit vitrealer Schleierbildung le diagnostic et permet le dépistage des femmes conductrices dans la und Kondensation, wobei auch hier das Risiko einer Netzhautablösung famille. besteht. Die Diagnose gestaltet sich schwierig, aber wenn sie erfolgt La prévalence de cette affection varie selon les populations entre 1 ist, findet sie durch die Entdeckung einer Mutation des einzigen pour 5000 et 1 pour 25 000. verantwortlichen RS1-Gens eine Bestätigung und ermöglicht die La maladie de Norrie, également lié au chromosome X, est rare (< 1 Identifizierung derjenigen Frauen in einer Familie, die dieses Gen pour 100 000). Elle désigne une dysplasie majeure de la rétine se tragen. Die Prävalenz dieser Erkrankung schwankt je nach présentant chez un nouveau né sous la forme d’une leucocorie en Bevölkerungsgruppe zwischen 1 : 5.000 und 2 : 25.000. raison d’un aspect de la rétine semblable à une masse blanc-jaunâtre Das Norrie-Syndrom, ebenfalls X-chromosomal-rezessiv, ist selten richement vascularisé qui dans le passé a pu être confondu avec une (unter 1 : 100.000). Es bezeichnet eine großflächige Netzhauttumeur de la rétine. Il s’agit d’une maladie redoutable puisque la Dysplasie, die beim Neugeborenen als Leukokorie in Erscheinung tritt, dysplasie rétinienne constamment cécitante s’accompagne dans 2/3 wobei die Netzhaut einer stark durchbluteten weiß-gelblichen des cas d’un retard mental et dans 1/3 des cas d’une surdité évolutive. P.d.V. n°66 n Printemps / Frühling 2012



7



DOSSIER SCIENTIFIQUE MÉDICAL MEDIZINISCH-WISSENSCHAFTLICHER BEITRAG



La maladie est sous-tendue dans tous les cas par les mutations du gène NDP. Lorsqu’elles sont reconnues, elles permettent le dépistage des conductrices dans la famille et le diagnostic prénatal chez les femmes à risque. 2. Atteintes rétiniennes dégénératives précoces et sévères Elles désignent toutes la mort progressive du couple cellulaire photorécepteur – épithélium pigmentaire et sont caractérisées par une extrême hétérogénéité clinique et génétique. Elles peuvent débuter à tous les âges de la vie, et de nombreuses formes commencent dans les deux premières décennies. Toutes formes confondues, elles touchent une personne sur 3000. Ce sont des maladies inexorablement évolutives considérablement la fonction visuelle de ces enfants.



entravant



Il est possible de différencier cinq grandes familles cliniques de dégénérescences rétiniennes, individualisables par l’histoire naturelle de la maladie, leur âge et mode de début et leur évolution.



Gewebsmasse ähnelt, die früher bisweilen mit einem Netzhauttumor verwechselt wurde. Dabei handelt es sich um eine besonders gefürchtete Erkrankung, da die Netzhaut-Dysplasie häufig zu Erblindung führt und in zwei Drittel der Fälle mit einer geistigen Behinderung bzw. in einem Drittel der Fälle mit fortschreitender Taubheit einhergeht. Der Erkrankung liegen in allen Fällen Mutationen des NDP-Gens zu Grunde. Wenn diese Mutationen erkannt werden, ermöglichen sie die Identifizierung der Trägerinnen in der Familie sowie die vorgeburtliche Diagnose bei gefährdeten Frauen. 2. Gravierende frühkindliche degenerative Netzhauterkrankungen Diese Pathologien führen ausnahmslos zum allmählichen Absterben der Photorezeptor- und Pigmentepithelzellen und zeigen eine weitreichende klinische und genetische Heterogenität. Sie können in jedem Lebensalter auftreten und nehmen oft in den ersten beiden Lebensjahrzehnten ihren Anfang. Ungefähr jedes dreitausendste Kind ist betroffen, gleichgültig um welche Erscheinungsform es geht. Es handelt sich um unaufhaltsam fortschreitende Erkrankungen, die die Sehfunktion der betroffenen Kinder erheblich einschränken. Netzhaut-degenerationen lassen sich anhand des Krankheitsverlaufs, des Alters, der Art ihres Auftretens und ihres Verlaufs in fünf klinische Kategorien einteilen.



Les plus fréquentes sont les dystrophies rétiniennes type bâtonnets -cônes, ou rod-cone dystrophies (66 % des dystrophies rétiniennes) reconnaissables par l’atteinte primaire des bâtonnets se traduisant par une gêne à la vision nocturne et une Die häufigsten Formen Fig. 3 Variabilité clinique de l’Amaurose congénitale de Leber (ACL) et corrélations génotype-phénotype.  réduction concentrique AV : acuité visuelle ; PL : perception de la lumière; CD : compte de doigts ; RP : rétinite pigmentaire. sind Stäbchen-Zapfendu champ visuel périAbb. 3 Klinische Varianz der Leberschen Kongenitalen Amaurose (LCA) und Genotyp-Phänotyp-Korrelationen. Dystrophien, auch RodVA: Sehschärfe; LP: Lichtwahrnehmung; CF: Fingerzählen; RP: Retinitis Pigmentosa. phérique. Cette atteinte Cone-Dystrophies (66% des bâtonnets se der Netzhaut-dystro poursuivra, 10 à 20 plus phien), erkennbar an der primären Schädigung der Stäbchen, die zu tard, par une atteinte de la fonction des cônes reconnaissable par une einer Störung des Nachtsehens und einer konzentrischen Einengung intolérance à la lumière, une dyschromatopsie et une réduction de des peripheren Gesichtsfeldes führt. Diese Schädigung der Stäbchen l’acuité visuelle. Ces affections sont extraordinairement hétérogènes setzt sich 10 bis 20 Jahre später mit einer Schädigung der Zapfen au plan génétique. Plusieurs dizaines de gènes ont déjà été identifiés fort, erkennbar an einer Lichtunverträglichkeit, einer Farben qui couvrent environ 50% des cas. fehlsichtigkeit (Dyschromatopsie) und einer Visus-Minderung. Diese Krankheitsbilder sind genetisch außerordentlich heterogen. Mehrere A l’inverse, il existe des formes cône-bâtonnets, cone-rod dystrophies Dutzend Gene wurden bereits identifiziert, die aber nur rund 50% der (10-15% des dystrophies rétiniennes), dans lesquelles les premiers Fälle abdecken. symptômes témoignent de l’atteinte primaire des cônes qui sera suivie par l’atteinte secondaire des bâtonnets. La même hétérogénéité Umgekehrt gibt es Zapfen-Stäbchen-Dystrophien (Cone-Rod) (10 bis génétique a été rapportée. 15% der Netzhautdystrophien), bei denen die ersten Symptome bereits auf eine primäre Schädigung der Zapfen hinweisen, gefolgt von Les dystrophies isolées des cônes sont beaucoup plus rares (2-3 % einer sekundären Schädigung der Stäbchen. Auch hier liegt dieselbe des dystrophies rétiniennes) car lorsqu’elles sont diagnostiquées, elles genetische Heterogenität vor. peuvent correspondre au premier stade de cone-rod dystrophies. L’Amaurose Congénitale de Leber (ACL) a longtemps été décrite comme une entité à part. Elle est reconnaissable dans les premières semaines ou premiers mois de vie chez des nouveau-nés en état de cécité apparente. Elle rend compte de 5-10 % environ de l’ensemble des dystrophies rétiniennes. Cette affection est dans la quasi-totalité des cas récessive autosomique, sous-tendue par les mutations de 17 gènes différents qui ne couvrent que 70% des cas et dont certains ont fait entrer cette cécité dans la grande famille des ciliopathies
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Isolierte Zapfendystrophien sind wesentlich seltener (2 bis 3% der Netzhautdystrophien) und können bei der Diagnose dem ersten Stadium der Zapfen-Stäbchen-Dystrophien entsprechen. Die Lebersche kongenitale Amaurose (LCA) galt lange Zeit als eigenständiges Phänomen. Sie ist in den ersten Lebenswochen odermonaten von scheinbar erblindeten Säuglingen feststellbar. Auf sie entfallen ca. 5 bis 10% sämtlicher Netzhautdystrophien.
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(Fig. 1,2). Les travaux de génétiques menés depuis 15 ans ont permis de différencier deux grands types cliniques : un type cone-rod (type 1), dramatiquement sévère et stationnaire, et un type rod-cone (type 2) certes sévère, mais évolutif, représentant l’extrémité d’un spectre de gravité des dystrophies rétiniennes. Parmi ces 17 gènes, au moins quatre rendent compte d’ACL de type 1 qui reste le plus fréquent, alors qu’environ 12 gènes rendent compte de type 2. Les mutations de ces derniers peuvent également rendre compte de dystrophies rétiniennes type rod-cone plus tardives (Fig. 3). Les dystrophies maculaires sont caractérisées par la dégénérescence de l’épithélium pigmentaire maculaire conduisant à la mort progressive des photorécepteurs centraux au premier rang desquels les cônes. Au sein de cette famille, la maladie de Stargardt est de loin la plus fréquente de toutes les dégénérescences maculaires juvéniles puisqu’elle rend compte à elle seule de près de 10% des dystrophies rétiniennes. Paradoxalement, cette affection est homogène sur le plan génétique en dépit de sa grande variabilité clinique. Contrairement à toutes les autres dégénérescences maculaires qui sont dominantes autosomiques, la maladie de Stargardt est constamment récessive. Elle est sous-tendue par les mutations du gène ABCA4 dont la sévérité est étroitement corrélée à celle de l’atteinte rétinienne qui en résulte. Conclusion Les découvertes rapides qui ont été effectuées en moins de vingt ans pour toutes ces affections ont balayé le dogme ancien «un gène, une maladie» puisqu’aujourd’hui de nombreuses affections, même très homogène au plan clinique, peuvent relever de mutations dans des gènes très différents (expression tissulaire et fonction) et, à l’inverse, les mutations d’un même gène peuvent être responsables de pathologies sensiblement différentes. On aurait pu penser que l’identification d’un même gène dans des pathologies différentes conduirait à l’établissement de corrélations entre mutations et phénotype. Or, à l’exception de quelques exemples, en particulier la maladie de Stargardt, et dans une moindre mesure de l’amaurose congénitale de Leber, ce n’est pas le cas. Cette ignorance des causes de la variabilité phénotypique qui se rencontre parfois au sein même de fratries, met les facteurs modificateurs génétiques et environnementaux au banc des accusés. La détermination du génotype complet des individus, aujourd’hui techniquement possible mais trop onéreuse pour être réalisée en routine, devrait permettre dans les années à venir d’apporter des éléments de réponse aux origines de cette variabilité qui constitue sans aucun doute l’un des grands enjeux de la génétique dans l’avenir. o



Diese Erkrankung ist in fast allen Fällen autosomal-rezessiv und beruht auf den Mutationen von 17 verschiedenen Genen, die aber nur 70% der Fälle betreffen, wobei teilweise diese Form von Erblindung der Kategorie der Ziliopathien zugeordnet wurde (Abb. 1, 2). Aufgrund der seit 15 Jahren betriebenen Genforschung werden mittlerweile zwei klinische Haupttypen unterschieden: der Zapfen-Stäbchen-Typ (Typ 1), extrem schwerwiegend und stationär, sowie der Stäbchen-ZapfenTyp (Typ 2), der zwar auch gravierend, aber fortschreitend ist, wobei es sich um Extremfälle der Netzhautdystrophien handelt. Von diesen 17 Genen weisen mindestens vier auf LCA Typ 1 hin, die häufigste Form, während etwa 12 Gene auf Typ 2 hinweisen. Die Mutationen Letztgenannter können auch auf spätere Retinadystrophien des Typs Stäbchen-Zapfen hinweisen (Abb. 3). Makuladystrophien zeichnen sich durch eine Degeneration des Makula-Pigmentepithels aus, die zum allmählichen Absterben der zentralen Photorezeptoren und in erster Linie der Zapfen führt. In dieser Kategorie gehört das Stargardt-Syndrom zu den häufigsten juvenilen Makuladegenerationen, auf die allein rund 10% aller Netzhautdystrophien entfallen. Paradoxerweise ist diese Erkrankung trotz ihrer großen klinischen Variabilität genetisch homogen. Im Gegensatz zu anderen autosomal dominanten Formen der Makuladegeneration ist das Stargardt-Syndrom immer rezessiv. Es basiert auf Mutationen des Gens ABCA4, dessen Schweregrad eng mit dem daraus resultierenden Netzhautbefall zusammenhängt. Fazit Die rasch aufeinanderfolgenden Entdeckungen, die in weniger als zwanzig Jahren in Bezug auf diese Krankheitsbilder gemacht wurden, setzten das alte Dogma „Ein Gen, eine Krankheit“ außer Kraft, da heute zahlreiche, auch klinisch homogene Erkrankungen auf Mutationen in unterschiedlichen Genen zurückgehen (gewebespezifische Expression und Funktion). Umgekehrt können die Mutationen ein und desselben Gens für völlig unterschiedliche Pathologien verantwortlich sein. Es wäre denkbar gewesen, dass angesichts der Beteiligung ein und desselben Gens an unterschiedlichen Pathologien Zusammenhänge zwischen Mutationen und Phänotyp nachgewiesen würden. Dies ist aber, von einigen Beispielen wie Stargardt-Syndrom und in geringerem Umfang die Lebersche kongenitale Amaurose abgesehen, nicht der Fall. Die Unkenntnis der Ursachen der phänotypischen Varianz, die bisweilen bei Geschwistern auftritt, wirft ein Schlaglicht auf genverändernde und umweltspezifische Faktoren. Die Bestimmung des kompletten Genotyps einzelner Personen, die heute technisch machbar, aber für Routineuntersuchungen zu kostspielig ist, dürfte es ermöglichen, in den nächsten Jahren die Ursachen dieser Variabilität zu erhellen, die zweifellos eine der künftigen großen Herausforderungen für die Genetik darstellt. o
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Dépistage visuel chez les bébés, quoi de neuf depuis l'an 2000 ? Sehscreening bei Babys: Entwicklungen seit dem Jahr 2000



François Vital-Durand Directeur de Recherche honoraire Inserm, Lyon Attaché scientifique, Ophtalmologie, Hôpital Lyon-Sud Forschungsleiter, Inserm, Lyon Wissenschaftlicher Referent für Augenheilkunde, Hôpital Lyon-Sud



Genèse et épigenèse de la vision



Genese und Epigenese des Sehens



Vor knapp zwei Monaten hatten meine Eltern Nägel mit Köpfen Il y a près de deux mois, mes parents avaient procédé à un élan furieux gemacht. Das Ergebnis war ein Embryo. Meine Gene bestimmten mein dont il résulta un embryon. Mes gênes décidaient de propulser, de ce zukünftiges Gehirn, ein hervorstehendes Etwas, das an die äußere qui allait devenir mon cerveau, une protubérance qui butait sur la Membran des Embryos grenzte. Dort würde eine Reihe komplexer membrane externe de l’embryon. Là devait se différencier une série de Gewebestrukturen einschließlich tissus complexes, rétine, milieux optiques, Netzhaut, optische Medien, Augenlinse cristallin, cornée, soigneusement disposés und Hornhaut entstehen, sorgfältig verteilt dans une cupule optique. C’est seulement in der Cupula. après cinq mois, maintenant que mon sexe Erst fünf Monate später, als mein était bien affirmé, que cet organe me permit Geschlecht feststand, ermöglichte mir de me détourner d’une lumière désagréable dieses Organ, mich in dem engen, mir dans l’espace étroit qui m’était dévolu. zustehenden Raum von störendem Licht Quand ma mère se dévêtait sur la plage, je abzuwenden. Als meine Mutter am Strand gigotais à qui mieux-mieux pour fuir la ihre Kleidung ablegte, zappelte ich herum, lumière. J’étais déjà photophobe. Je le um mich vor dem Licht zu schützen. resterai longtemps après le passage dans un Ich war bereits extrem lichtempfindlich. toboggan qui m’exposa au jour étincelant Und sollte es noch lange bleiben, nachdem ich im hellen Licht einer d’un scialytique, au milieu des clameurs Operationslampe auf die Welt kam, essoufflées de ma mère et de l’affolement inmitten der atemlosen Schreie meiner de mon père que l’émotion fit défaillir. Fig. 1 Lampe à fente portative (cliché V Jobert). Mutter und der Panik meines Vaters, der Abb. 1 Tragbare Spaltlampe (Aufnahme: V. Jobert). Je fus l’objet de tous les soins, on me vor Aufregung fast in Ohnmacht fiel. dégagea des annexes, me sutura le cordon, Ich wurde sofort versorgt, man legte meine me larguant dans un nouveau monde et l’on Gliedmaßen frei, nabelte mich ab und entließ mich in eine neue Welt, m’empaqueta dans des fibres plus rêches que le moelleux liquide in der ich in Stoffe gehüllt wurde, die deutlich rauer waren als das amniotique dans lequel je flottais avant, un peu à l’étroit il est vrai. weiche Fruchtwasser, in dem ich vorher schwebte, obwohl es dort J’y voyais, pour peu que l’on éteignît les fortes lumières qui inondaient l’environnement. Je flairais, je cherchais de la bouche, je voyais cette éminente tache ronde sur un gros mamelon d’où coulait un nectar que je réclamais à chaque réveil. J’agrippais ce téton comme j’agrippais les yeux au milieu du visage maternel. J’agrippais jusqu’à son doigt comme pour sécuriser mon emprise sur le monde. Dès que mon père et mes ancêtres vinrent me reconnaître, je pouvais activer de vieux réflexes pour imiter leurs mimiques inutiles. Je tirai la langue, ouvrait la bouche et faisait la moue, ce qui déclenchait leur hilarité. On vint vérifier que mes pupilles étaient bien sombres, mes paupières en place et mes yeux bien formés. Un savant vint même montrer à mes parents que je pouvais suivre une grosse cible, très lentement



zugegebenermaßen etwas eng war. Sehen konnte ich zwar, aber nur wenn jemand die hellen Lichter in meiner Umgebung ausschaltete. Ich orientierte mich vor allem nach Gerüchen und suchte mit dem Mund nach der Brust meiner Mutter, aus der ein köstlicher Nektar floss, nach dem ich bei jedem Aufwachen verlangte. Ich klammerte mich an diese Brust, ebenso wie an die Augen meiner Mutter oder an ihren Finger, als ob ich auf diese Weise Macht auf die Welt ausüben wollte. Sobald mein Vater und meine Verwandten sich mit mir beschäftigten, konnte ich alte Reflexe aktivieren, um ihre nutzlose Mimik nachzuahmen. Ich streckte die Zunge heraus, öffnete den Mund und zog einen Schmollmund, was bei ihnen große Heiterkeit hervorrief. Es wurde geprüft, ob meine Pupillen auch richtig dunkel waren, ob meine Lider an der richtigen Stelle und meine Augen richtig geformt
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déplacée de droite à gauche et que je portais les yeux systématiquement sur le motif d’une carte d’acuité. Il observa dans mes pupilles dilatées le reflet en masse d’une petite lumière pour vérifier l’intégrité de mes rétines et la clarté des milieux transparents. Au bout de huit jours, je pouvais reconnaître le visage de ma mère qui pourtant ressemblait à celui de sa sœur. Mais ceux qui m’entouraient continuaient à penser que je n'y voyais pas goutte. Ils me dorlotaient, me berçaient et me suçaient les joues en m’inondant de leurs odeurs. J’apprenais ainsi à vite identifier mes porteurs. À vrai dire, les odeurs me rassuraient mieux que la vue sur ma situation. C’est vers la fin du deuxième mois que je fis une grande découverte, le sourire social. Dès que ma mère approchait son visage, je mobilisais tous mes muscles faciaux et provoquais chez elle la même réaction, accompagnée de gloussement, de rougissement, d’une formidable émotion. J’organisai ma réponse en hiérarchisant les contractions des muscles appropriés et toute ma vie je me servirai de mon sourire pour séduire qui de droit. J’appris plus tard que mon cortex préfrontal possédait une zone de neurones miroirs qui me permettaient d’imiter les mimiques et gestes de mon interlocuteur.



waren. Ein weiser Mann zeigte meinen Eltern sogar, dass ich einem großen Ziel folgen konnte, das ganz langsam von rechts nach links bewegt wurde, und dass ich die Augen systematisch auf das Motiv einer Sehschärfekarte richtete. Er beobachtete in meinen erweiterten Pupillen die Reflexion eines kleinen Lichts, um die Unversehrtheit meiner Netzhaut und die Klarheit der transparenten Augenabschnitte zu prüfen. Nach acht Tagen konnte ich das Gesicht meiner Mutter erkennen, obwohl sie ihrer Schwester zum Verwechseln ähnlich sah. Aber die Menschen um mich herum waren weiterhin der Ansicht, dass ich überhaupt nichts sehen konnte. Sie hegten und pflegten mich, wiegten mich und küssten mich auf die Wangen, und überschwemmten mich dabei mit ihren Gerüchen. So lernte ich rasch, die Menschen in meiner Umgebung zu erkennen. Die Gerüche beruhigten mich, mehr als die Vorstellung, die ich von meiner Lage hatte.



Im Alter von knapp zwei Monaten machte ich eine große Entdeckung: das Lächeln als soziales Signal. Sobald sich das Gesicht meiner Mutter näherte, mobilisierte ich sämtliche Gesichtsmuskeln und rief bei ihr dieselbe Reaktion hervor, begleitet von Glucksen, Erröten und viel Gefühl. Ich organisierte meine Antwort, indem ich die entsprechenden Muskeln nach einem festgelegten Ablauf anspannte, und mein ganzes Leben mein Lächeln nutzen würde, um die gewünschten Personen in meinen Bann zu ziehen. Erst später lernte ich, dass es in meinem präfrontalen Cortex einen Bereich mit Spiegelneuronen gibt, die es mir ermöglichen, die Mimik und Gesten meiner Gesprächpartner Autoréfractomètre Plusoptix (cliché V Jobert). nachzuahmen.



Au quatrième mois, je pus guider volontairement mes mains, un nouveau jouet dont je ne me lassais pas, j’attrapais ces colifichets suspendus devant mes yeux, je les prenais délicatement entre le pouce et l’index avec précision parce que je voyais en relief. C’était difficile et hasardeux, Fig. 2 mais ça marchait de mieux en mieux. Abb. 2 Autorefraktometer Plusoptix (Aufnahme: V. Jobert). Dès lors, les deux dixièmes de ma vision Als ich vier Monate alt war, konnte ich meine Hände bewusst nutzen, wie ein me permettaient de reconnaître les neues Spielzeug, das mir nie langweilig wurde. Ich griff nach allen objets qui m’entouraient. Ils avaient une drôle de qualité, la couleur, möglichen Firlefanz, der vor meinen Augen hing, nahm ihn vorsichtig dont je ne sus que faire pendant plusieurs mois encore. Bientôt, je und gezielt zwischen Daumen und Zeigefinger, weil ich jetzt räumlich sus distinguer les préparations culinaires, on m’introduisit aux sehen konnte. Das war schwierig und riskant, aber es funktionierte légumes et aux biscuits, à toutes sortes de préparations fruitées et immer besser. Auch weil ich mit Hilfe von 20% meiner Sehkraft die sucrées. La révolution spatiale survint vers le septième mois. Je tenais Gegenstände, die mich umgaben, erkennen konnte. Sie hatten eine assis, le monde s’ouvrait dans toutes les directions, mais il me fallut interessante Beschaffenheit, Farbe, mit der ich noch einige Monate deux mois pour coordonner mes membres pour ramper. Là, j’y voyais nichts anfangen konnte. Schon bald gelang es mir, zwischen Speisen bien. Je comprenais les ordres vocaux, je me retournai vers ma mère zu unterscheiden. Ich bekam Gemüse und Kekse zum Probieren, alle quand on m’y incitait. Je ne pouvais pas parler, mais je comprenais Arten von Fruchtzubereitungen und süßen Speisen. Die räumliche bien ce que voulaient mes parents. Pour mon anniversaire, je voyais Revolution fand nach ca. sieben Monaten statt. Ich konnte sitzen, die Welt öffnete sich in alle Richtungen, aber es dauerte noch zwei 4/10°. Je me mis debout et bientôt je marcherai. Mon hypermétropie Monate, bis ich meine Gliedmaßen koordinieren konnte, um auf allen diminuait, mais j’accommodais jusqu’à quelques centimètres de mes Vieren zu rutschen. Jetzt konnte ich gut sehen. Ich verstand yeux. Mon champ visuel était complet, mais il fallait que j’apprenne mündliche Anweisungen und drehte mich zu meiner Mutter, wenn ich à m’en servir. Ma vision était encore fragile, mais toutes ses dazu aufgefordert wurde. Ich konnte zwar selbst noch nicht sprechen, composantes étaient présentes et je m’en servirai bientôt pour la aber ich verstand durchaus, was meine Eltern wollten. An meinem 1. marche. Il n’y avait plus qu’à attendre. Geburtstag hatte ich eine Sehkraft von 40%. Ich konnte aufstehen und würde schon bald gehen. Meine Übersichtigkeit ging zurück, aber Où en sommes-nous ? die Akkommodation fand einige Zentimeter vor meinen Augen statt. La démarche clinique, plaidoyer pour le dépistage Mein Gesichtsfeld war komplett ausgebildet, aber ich musste noch lernen, es zu nutzen. Mein Sehen war noch instabil, aber seine Les éléments essentiels de la fonction visuelle (optique du globe sämtlichen Bestandteile waren vorhanden und ich würde sie bald beim oculaire, acuité, alignement oculaire, traitement par l’écorce Laufen nutzen. Ich musste nur noch ein wenig Geduld haben… cérébrale) subissent la plus grande part de leur maturation au cours Wo Stehen Wir Jetzt? de la première année, caractérisée par une période sensible aux influences de la qualité du signal. C’est le moment privilégié pour faire Klinischer Ansatz: ein Plädoyer für Früherkennung le diagnostic des anomalies et pallier les défauts pour en limiter, voire Die wesentlichen Elemente der Sehfunktion (Optik des Augapfels, 12
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en supprimer, les conséquences fâcheuses. Depuis 1995 en France, le carnet de santé recommande un suivi régulier des capacités visuelles et particulièrement un examen au neuvième mois dont cet article tente d’en préciser les modalités et d’en justifier le bien-fondé. Avant un an Dans les jours qui suivent la naissance, le médecin élimine les malformations, vérifie la clarté des milieux optiques, la fixation et la poursuite d’un objet bien contrasté. Les mois qui suivent, il surveille l'alignement oculaire et l'éveil visuel de l'enfant. Il est plus délicat de soupçonner un glaucome congénital, mais la cataracte ne doit pas échapper à sa vigilance. Évidemment, tout signe de malformation ou de malvoyance est adressé dès qu'il est suspecté, pour préciser le diagnostic, préparer les parents au travail de deuil de la bonne vision si le diagnostic est péjoratif et mettre en place l'éducation spécialisée qui peut commencer vers le 4ème mois. Dans le cas du strabisme, il n'est pas de la responsabilité du pédiatre de préciser le diagnostic mais c'est sa responsabilité d'adresser à l’ophtalmologue les cas douteux à partir du 4ème mois, même si l'ophtalmologue n'entreprend pas le traitement immédiatement. Cet article porte particulièrement sur l'examen du 9ème mois concernant l'enfant apparemment indemne. Bien sûr, cet examen peut être pratiqué à tout âge préverbal, avec les adaptations appropriées.



Sehschärfe, Augenausrichtung, Verarbeitung durch die Hirnrinde) reifen im ersten Lebensjahr heran. Dieser Zeitraum ist für die Einflüsse der Signalqualität besonders empfänglich. Es ist der optimale Moment für die Diagnostizierung von Anomalien und für die Behebung von Defiziten, um ihre negativen Folgen zu begrenzen oder sogar ganz zu beseitigen. Seit 1995 wird in Frankreich die regelmäßige Überwachung der Sehfähigkeiten und insbesondere eine Untersuchung im neunten Lebensmonat empfohlen. Dieser Artikel versucht, die Modalitäten dieser Untersuchung zu erläutern und ihre Relevanz zu begründen. Vor dem ersten Geburtstag



In den ersten Tagen nach der Geburt muss der Arzt Missbildungen ausschließen und die optischen Augenmedien, die Fixierung und das Verfolgen eines kontrastreichen Gegenstands prüfen. In den Folgemonaten überwacht er die Ausrichtung der Augen und das visuelle Erwachen des Kindes. Es ist relativ schwierig, ein angeborenes Glaukom zu erkennen; ein Katarakt hingegen darf dem Arzt nicht entgehen. Selbstverständlich wird jedes Anzeichen einer Missbildung oder einer Sehschwäche behandelt, sobald ein entsprechender Verdacht besteht, um die Diagnose zu präzisieren, die Eltern darauf vorzubereiten, dass ihr Kind möglicherweise mit einer Sehschwäche leben muss, falls die Diagnose negativ ausfällt, und eine spezifische Therapie vorzusehen, die ab dem 4. Lebensmonat beginnen kann. Bei Schielen ist der Kinderarzt nicht für die Stellung der L'examen du 9ème mois Diagnose zuständig. Er muss aber nach Le carnet de santé mentionne dem 4. Lebensmonat auftretende, nicht régulièrement la surveillance du bon zweifelsfrei abgeklärte Fälle an einen Fig. 3 Ophtalmoscopie indirecte (cliché V Jobert). développement visuel et la recherche du Augenarzt verweisen, auch wenn der Abb. 3 Indirekte Ophthalmoskopie (Aufnahme: V. Jobert). strabisme au cours des premières années, Augenarzt nicht sofort mit einer Behandlung beginnt. Dieser Artikel befasst mais ne précise pas quels examens sich insbesondere mit der Untersuchung devraient être pratiqués, silence im 9. Lebensmonat bei scheinbar gesunden Kindern. Natürlich kann étourdissant sur la réfraction. On expliquera pourquoi le 9ème mois est diese Untersuchung in jedem Alter erfolgen, noch bevor das Kind un âge privilégié. Il est recommandé de pratiquer un examen dès le sprechen kann, wenn sie altersgerecht angepasst wird. moindre doute. Et si les délais sont importants, l’orthoptiste saura faire le tri entre les épicanthus, ces grandes paupières qui font croire Untersuchung im 9. Lebensmonat à un strabisme, et les cas qui méritent un examen approfondi. Dans In den ersten Lebensjahren gehört die regelmäßige Überwachung der de nombreux pays, c’est l’optométriste qui prend en charge la Sehentwicklung und die Früherkennung von Strabismus zu den première phase de dépistage et l’initiation du traitement, jusqu’à la Routineuntersuchungen. Allerdings wird nicht ausdrücklich darauf chirurgie pratiquée par l’ophtalmologue. hingewiesen, welche Untersuchungen durchgeführt werden müssen. La consultation bébé vision Elle comporte trois étapes presque aussi importantes les unes que les autres. 1-L’examen orthoptique La recherche du strabisme utilise le test sous écran et les lunettes de dépistage (Sarniguet-Badoche). L'examen recherche les anomalies oculomotrices (convergence), vérifie la réaction pupillaire et la vision stéréoscopique. En clinique, la façon la plus commode d'évaluer la vision du relief est l'utilisation d’un stéréogramme à points aléatoires. Son intérêt est de ne pas comporter d'indice monoculaire et de ne pas exiger le port de lunettes spéciales. De la taille d'une carte postale, le test est présenté immobile après que l'examinateur a familiarisé l'enfant avec la carte en la lui faisant toucher.



Refraktionierungen werden sogar gänzlich übergangen. Dabei ist der 9. Lebensmonat das ideale Alter. Bereits beim geringsten Zweifel empfiehlt sich eine Untersuchung. Und wenn die Wartezeiten zu lang sind, kann der Orthoptist unterscheiden zwischen einem Epikanthus, jenen überdimensionierten Lidern, die an Schielen erinnern, und den Fällen, die eine gründliche Untersuchung erfordern. In zahlreichen Ländern ist der Optometrist für die erste Phase der Früherkennung und die Anfangsbehandlung zuständig, während chirurgische Eingriffe vom Augenarzt übernommen werden. Die Untersuchung des Sehvermögens beim Säugling Sie umfasst drei gleichermaßen wichtige Etappen. 1-Die orthoptische Untersuchung Zum Erkennen von Strabismus gelangt ein Abdecktest zum Einsatz (Sarniguet-Badoche). Bei der Untersuchung wird nach okulomotorischen Anomalien (Konvergenz) gesucht und die Pupillenreaktion und das stereoskopische Sehen überprüft.
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On peut utiliser la plaquette de Lang ou de Bébé Vision Tropique dès 6 mois. La probabilité de succès augmente avec l'âge. À 9 mois, 60% des enfants donnent une réponse positive. Mais l’expérience enseigne que si un enfant ne répond pas positivement, cela peut aussi bien signifier qu'il n'a pas perçu le jeu du stéréogramme ou refuse de pointer. En conséquence on ne considère que les réponses positives ; elles permettent d’éliminer le strabisme constant et l’amblyopie.



In der Klinik wird zur optimalen Bewertung des räumlichen Sehens ein Stereogramm mit Zufallspunkten verwendet. Sein Vorteil ist, dass er keine monokularen Tiefenreize beinhaltet und kein Tragen einer Spezialbrille erfordert. Der Test in Postkartengröße wird unbeweglich dargeboten, nachdem der Untersucher dem Kind die Karte gezeigt und diese von ihm berühren hat lassen.



Ab dem 6. Lebensmonat kann die LangMethode oder Bébé Vision Tropique zur Anwendung kommen. Die Fig. 4 Autoréfractomètre SureSight. Erfolgswahrscheinlichkeit wächst mit L’acuité visuelle Abb. 4 Autorefraktometer SureSight. zunehmendem Alter. Mit 9 Monaten geben La mesure de la résolution spatiale, ou acuité 60% der Kinder eine positive Antwort. Die fait partie de l’examen orthoptique au même Erfahrung lehrt aber, dass ein Kind, das nicht positiv reagiert, auch titre que chez l’adulte. Elle est devenue accessible en clinique grâce bedeuten kann, dass es das Stereogramm nicht wahrgenommen hat oder nicht zeigen möchte. Deshalb werden ausschließlich die positiven aux Cartes d’Acuité qui utilisent la technique du regard préférentiel. Antworten berücksichtigt. Dadurch lassen sich dauerhaftes Schielen Le test comporte une série de cartes imprimées avec une image de und Amblyopie ausschließen. plus en plus fine, située vers l'une des extrémités de la carte. Les cartes sont présentées au sujet, sans que l’expérimentateur sache de quel côté de la carte le motif est situé. L'examinateur détermine quel est ce côté en observant la direction des mouvements oculaires du bébé et sa fixation à travers un petit orifice situé au milieu de la carte. Une personne entraînée mesure la résolution binoculaire et monoculaire en 6 minutes chez un enfant sans problème particulier. L'examen devient aisé après 3 mois. Il est très facile vers 9 mois et plus délicat après 12 mois. Les résultats des mesures d'acuité sont présentés dans le Tableau 1. Ils indiquent que le nourrisson voit mieux que ce que l’on pensait. Le développement de l’acuité est régulier au cours de la première année, puis un peu plus lent, 10/10 vers 5 ans et il asymptote autour de 13/10 vers 10 ans. Naissance Geburt Dixièmes Zehntel



Tab. 1



1/20 1/20



3 mois 3 Monate



6 mois 6 Monate



1/10 1/10



2/10 2/10



9 mois 9 Monate 3/10 3/10



12 mois 12 Monate 4/10 4/10



Développement de la résolution spatiale (acuité) mesurée avec les cartes d’acuité. Entwicklung der mittels Sehschärfekarten gemessenen räumlichen Auflösung (Sehschärfe).



Cet examen devient particulièrement utile dans les cas d’amblyopie, car il permettra de doser le régime d’occlusion et de suivre la récupération, mais aussi dans les cas de basse vision pour orienter l’éducation spécialisée. 2- La réfraction Le défaut de réfraction constitue le risque majeur de strabisme et d'amblyopie, particulièrement l’anisométropie. Malheureusement, les amétropies ne s'accompagnent d'aucun signe d'alerte et ne perturbent le comportement de l'enfant qu’au-delà de valeurs élevées. La pratique de la skiascopie (ou réfraction objective) est délicate. Elle se perd, même parmi les ophtalmologues qui bénéficient de l’autoréfractomètre utilisable dès le plus jeune âge mais moins fiable qu’une bonne skiascopie. La première année, la cycloplégie est réalisée au tropicamide (Mydriaticum), trois gouttes à 5 minutes d'intervalle au minimum, examen 20 mn après. Très commode pour dépister les amétropies, la prescription éventuelle sera déterminée
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Sehschärfe Die Messung der räumlichen Auflösung oder Sehschärfe ist ebenso wie beim Erwachsenen Bestandteil der orthoptischen Untersuchung. Sie wurde in der Klinik durch Sehschärfekarten möglich, welche das Preferential-Looking-Prinzip nutzen. Der Test umfasst eine Reihe bedruckter Karten mit einem zunehmend detailschärferen Bild an einem der äußeren Enden der Karte. Die Karten werden dem Probanden dargeboten, ohne dass der Untersucher weiß, auf welcher Seite der Karte sich das Bild befindet. Der Untersucher ermittelt die Seite, indem er die Richtung der Augenbewegungen des Babys und seine Fixierung durch eine kleine Öffnung in der Mitte der Karte beobachtet. Eine geschulte Person misst die beidäugige und einäugige Auflösung bei einem Kind ohne besondere Probleme innerhalb von 6 Minuten. Die Untersuchung wird nach 3 Monaten problemlos. Besonders einfach ist sie im 9. Lebensmonat, schwieriger hingegen nach 12 Monaten. Die Ergebnisse der Sehschärfemessungen sind Tabelle 1 zu entnehmen. Daraus ergibt sich, dass Säuglinge besser sehen als erwartet. Die Sehschärfe entwickelt sich im ersten Jahr regelmäßig, verlangsamt sich dann etwas, liegt mit 5 Jahren bei 100% und im Alter von 10 Jahren asymptotisch bei 130%. Diese Untersuchung ist bei Amblyopie besonders nützlich, da sie die Dosierung der Okklusionstherapie und die Beobachtung des Erholungsprozesses ermöglicht, aber auch bei Sehschwäche zur Ausrichtung der spezifischen Therapie. 2- Refraktionsbestimmung Refraktionsanomalien stellen den größten Risikofaktor für die Entwicklung von Strabismus und Amblyopie, insbesondere Anisometropie, dar. Leider gibt es für Ametropien keinerlei Warnsignale, und sie beeinflussen das Verhalten des Kindes erst bei sehr hohen Werten. Die Praxis der Skiaskopie (oder objektive Refraktionsbestimmung) ist heikel. Sie wird immer seltener durchgeführt, selbst bei Augenärzten, die zwar ein Autorefraktometer besitzen, der bereits im Kleinkindalter einsetzbar, aber nicht so zuverlässig ist wie eine fachgerechte Skiaskopie. Im ersten Jahr wird die Zyklopegie mit Tropicamid (Mydriaticum) durchgeführt, drei Tropfen im Abstand von mindestens fünf Minuten, Untersuchung 20 Minuten später. Zur Erkennung von Ametropien wird die eventuelle Verordnung nach Refraktionsbestimmung mit Atropin oder Skiacol® festgelegt. Cyclopentolat 0,5% (Skiacol®) mit 50 Minuten Wartezeit ist in Frankreich (nicht aber in anderen Ländern!) vor dem ersten Geburtstag offiziell gegenindiziert. Schielende Kinder werden systematisch unter Atropin untersucht.
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après réfraction à l’atropine ou au Skiacol®. Le cyclopentolate 0,5% (Skiacol®), 50 mn d'attente, est officiellement contre-indiqué avant un an en France (mais pas ailleurs!). Les enfants strabiques sont systématiquement examinés sous atropine. 3- Le fond d’oeil L’utilité de l’examen du fond d’œil n’est pas discutable. L’examen devrait être toujours fait en rétinoscopie indirecte ou avec un verre de Layden ou à trois miroirs de façon à vérifier la périphérie. C’est malheureusement rarement le cas. L’examen du fond d’oeil est particulièrement intéressant pour éliminer les séquelles de rétinopathie du prématuré, rechercher les lésions de toxoplasmose, les pâleurs papillaires, les malformations, etc. Qui examiner ? Il n'y a pas d'étude de population géographique permettant de déterminer la proportion de nourrissons porteurs d'un défaut de vision (dont la définition est arbitraire). Par recoupement, on peut affirmer qu'un enfant sur 5 (20%) présente un signe qui mérite d'être suivi. Dans ce lot il y a un faux positif porteur d’un signe qui se corrigera de lui-même (épicanthus). Restent 12% dont la moitié sont des gênes fonctionnelles (astigmatisme) qui n'auront des conséquences qu'à l'âge de la maternelle. Les 6% restant présentent un risque élevé de strabisme, d'amblyopie ou de gêne fonctionnelle sévère (myopie, hypermétropie excessive). Fig. 5



3- Der Augenhintergrund Der Nutzen der Untersuchung des Augenhintergrunds ist unbestreitbar. Die Untersuchung muss stets mittels indirekter Retinoskopie oder mit einem Layden-Glas oder mit drei Spiegeln erfolgen, um die Randbereiche zu überprüfen. Das ist leider nur selten der Fall. Die Untersuchung des Augenhintergrunds ist besonders aufschlußreich, wenn es darum geht, die Folgen einer Retinopathie bei Frühgeburten auszuschließen, oder um ToxoplasmoseVerletzungen, Papillenblässe oder Missbildungen festzustellen, Wer muss untersucht werden? Es gibt keine geografischen Bevölkerungsstudien, um den Anteil der Säuglinge festzustellen, die unter einem Sehfehler leiden (dessen Definition im Übrigen willkürlich ist). Anhand von Vergleichen lässt sich feststellen, dass jedes fünfte Kind (20%) Symptome zeigt, die beobachtet werden müssen. Dazu gehören auch falsch positive Symptomträger, die sich von selbst korrigieren (Epikanthus). Bleiben 12%, die zur Hälfte auf funktionale Störungen entfallen (Astigmatismus), bei denen sich die Folgen erst im Kindergartenalter zeigen. Die verbleibenden 6% weisen ein erhöhtes Risiko für Strabismus, Amblyopie oder schwere Funktionsstörungen (Kurzsichtigkeit, extreme Übersichtigkeit) auf.



Autoréfractomètre Rétinomax K-Plus2



Somit ist es angemessen, vorrangig die Populationen mit dem höchsten Risiko untersuchen zu lassen, zu denen Frühgeburten ( 
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