Ein junger Patient mit progressiver, asymmetrischer
Gesichtsfeldeinschrankung
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Funduskopie und Fundusautofluoreszenz
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 ERG: Ausgel6schtes
Stabchenelektroretinogramm.
Amplitude der Zapfenantwort ist
unter 95% der Normgrenze
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— Retinitis pigmentosa
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Goldmann Perimetrie
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Elektrophysiologische Untersuchung
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Patient 3-D Topography Patient 3-D Topography
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» Zystoides Makuladdem
« Ausdinnung der Netzhautschichten
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» Zystoides Makuladdem
* Ausdinnung der Netzhautschichten
* Therapie mit Azopt (Brinzolamide) 3x/d
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* Fragestellung: Isolierte Form einer RP oder eine syndromale Erkrankung

» Analyse der assoziierten Gene der Retinadystrophien

Gen . , . . ACMG
Accession-Nr. Location Variante/dbSNP ID Zygotie | Ursprung .
(Assoz. Erbgang) Klassuerung
o ¢.678+5G>T -
o8 NM_006214.4 Intron 6 p.? het | unbekannt Wah:ﬁge:‘r"":h
rs201499815 pathog
. c.824G>A -
o NM_006214.4 Exon 7 p.(Arg275GlIn) het | unbekannt | WanrScheiniich
rs104894174 pathog

« Zwei wahrscheinlich pathogenen PHYH-Varianten in trans
— Compound Heterozygotie
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» Analyse der assoziierten Gene der Retinadystrophien
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o NM_006214.4 Exon 7 p.(Arg275GlIn) het | unbekannt | WanrScheiniich
rs104894174 pathog

« Zwei wahrscheinlich pathogenen PHYH-Varianten in trans
— Compound Heterozygotie

« Mit der klinischen Symptomatik vereinbar mit einem Refsum-Syndrom
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» Enzymdefekts der a-
Oxidation der Fettsauren feooge g e ]

HsC

OH

* Altern atlve Route . Undergoes the alternative pathway
) phytanic acid of m-oxidation

w-Oxidation beschrankt auf
10mg pro Tag phytanorhCon

i T L evel d er P h yt an S aU re I m x T;E;Zits;lzts‘zt;lgiz:fﬁ: followed by B-oxidation forming
. . : physiological pathway of 3-methyladipic acid
Serum und in verschiedenen a-oxidation

G ewe ben 2-hydroxyphytanphytanonyl-CoA

06.07.2023 | Ophtag 23 www.kssg.ch Augenklinik | 16



late-onset retinitis pigmentosa
und einer variablen Kombination aus:
« Anosmie
* Anakusis
Polyneuropathie
Ataxie
Herzrythmusstérungen
Herzinsuffizienz
Ichthyose
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* Monatliche Plasmapherese

 Phytansaurearme Diat: Vermeiden von Milchprodukten, fettreichem
Fleisch (Rind und Lamm) und verschiedenen Meeresfrlchte

* regelmassige Mahlzeiten um die Lipolyse zu vermeiden
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« Phytansaurewerte waren nicht signifikant erhoht
 Falle mit passender Klinik, aber niedriger PS
- T Phytansaure bei Progress der systemischen Krankheit
* Fasten

« Z. Zt. lediglich die ophthalmologische Manifestation

« Phytansaurearme Diat weiterflihren

« Weitere Routineuntersuchungen geplant
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The Value of a Combined Ophthalmogenetic
Approach in Differentiating a Presumed Case of
Isolated Retinitis Pigmentosa from Refsum Disease

H H H Kantonsspital
St.Gallen

"I [ L R e

m  pEEEEE———y

k -HL T



