
Ein junger Patient mit progressiver, asymmetrischer

Gesichtsfeldeinschränkung
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Die erste Konsultation
• 12 Jahre alter Junge mit albanischen 

Wurzeln

• BCVA OU 1.0
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Goldmann Perimetrie
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OS OD
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Funduskopie und Fundusautofluoreszenz
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Elektrophysiologische Untersuchung

• ERG: Ausgelöschtes 

Stäbchenelektroretinogramm. 

Amplitude der Zapfenantwort ist 

unter 95% der Normgrenze
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 Retinitis pigmentosa
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Follow-Up 12 Jahre später
• Subjektive Progression der Nyktalopia

• Zunehmende Photosensitivität

• BCVA OD: 1.0 OS: 0.8
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Elektrophysiologische Untersuchung
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Elektrophysiologische Untersuchung

multifokales ERG
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OCT-M
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• Zystoides Makulaödem

• Ausdünnung der Netzhautschichten

OD
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OCT-M
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• Zystoides Makulaödem

• Ausdünnung der Netzhautschichten

• Therapie mit Azopt (Brinzolamide) 3x/d

OD
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Genetik

• Fragestellung: Isolierte Form einer RP oder eine syndromale Erkrankung

• Analyse der assoziierten Gene der Retinadystrophien 

• Zwei wahrscheinlich pathogenen PHYH-Varianten in trans 

 Compound Heterozygotie

• Mit der klinischen Symptomatik vereinbar mit einem Refsum-Syndrom
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Refsum-Syndrom
Peroxisomale Stoffwechselerkrankung

• Enzymdefekts der -

Oxidation der Fettsäuren 

• Alternative Route:                

-Oxidation beschränkt auf 

10mg pro Tag

•  Level der Phytansäure im 

Serum und in verschiedenen 

Geweben
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Klinisches Bild

late-onset retinitis pigmentosa

und einer variablen Kombination aus:

• Anosmie

• Anakusis

• Polyneuropathie

• Ataxie

• Herzrythmusstörungen

• Herzinsuffizienz

• Ichthyose
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Therapie

• Monatliche Plasmapherese

• Phytansäurearme Diät: Vermeiden von Milchprodukten, fettreichem

Fleisch (Rind und Lamm) und verschiedenen Meeresfrüchte

• regelmässige Mahlzeiten um die Lipolyse zu vermeiden
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Erneuter Follow-Up

• Phytansäurewerte waren nicht signifikant erhöht

• Fälle mit passender Klinik, aber niedriger PS

•  Phytansäure bei Progress der systemischen Krankheit

• Fasten

• Z. Zt. lediglich die ophthalmologische Manifestation

• Phytansäurearme Diät weiterführen

• Weitere Routineuntersuchungen geplant
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