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Zusammenfassung 

1.1 Deutsche Zusammenfassung 

 

Die „kongenitale Aniridie“ ist eine seltene angeborene Erkrankung (1:40.000 bis 1:100.000), 

die mit schweren Fehlbildungen fast aller Augensegmente einhergeht. In Deutschland wird die 

Zahl der Betroffenen auf etwa 1000 geschätzt. Charakteristisches und namensgebendes 

Merkmal der Aniridie ist das teilweise oder vollständige Fehlen der Iris. Regelhaft gehen damit 

weitere Fehlbildungen des Auges einher, von denen manche bereits unmittelbar nach Geburt 

(z. B. Makulahypoplasie und Papillenhypoplasie) diagnostiziert werden können, und wiederum 

andere Veränderungen (z. B. Keratopathie und Glaukom) erst mit zunehmendem Lebensalter 

zum Vorschein treten. Insbesondere die Aniridie-assoziierte Keratopathie und das Aniridie-

assoziierte Sekundärglaukom stellen für die Betroffenen ein großes Risiko der Erblindung im 

Lauf des Lebens dar. Von besonderer Bedeutung ist auch die angeborene Limbusstammzellin-

suffizienz, die mit Wundheilungsstörungen einhergeht und zur Folge hat, dass jede Operation 

bei Aniridie-Patienten als erschwert und risikobehaftet eingestuft werden muss. 

In der ersten Arbeit wurden die Ergebnisse und das Transplantatüberleben nach perforieren-

der Keratoplastik bei Aniridie-assoziierter Keratopathie ausgewertet. Es konnte gezeigt wer-

den, dass die besten Ergebnisse durch eine Kombination von Modifikationen der Routine-

keratoplastik erreicht werden. Da die Krankheitsverläufe aber so heterogen und schwierig zu 

vergleichen waren, entstand hier der Gedanke, die weiteren Auswertungen vor einem größe-

ren Hintergrund, nämlich einem Aniridie-Register, durchzuführen.  

Die zweite Studie beschreibt die Auswertung der ersten Daten aus dem Homburger Aniridie-

Register. Zum Zeitpunkt der Fertigstellung dieser Arbeit handelt es sich hierbei um die weltweit 

größte Patientendatenbank kongenitaler Aniridie. Als Hauptrisikofaktoren für eine Erblindung 

konnten die Aniridie-assoziierte Keratopathie und die bei Aniridie-Patienten häufig auftretende 

Glaukomerkrankung bestätigt werden. Es konnte gezeigt werden, dass das komplette Fehlen 

der Iris (klinisch „komplette Aniridie“) einen signifikanten prädiktiven Marker für das Auftreten 

von Visus-bedrohenden Komplikationen/Verläufen darstellt. 

Die dritte Arbeit befasst sich mit Risikofaktoren des Voranschreitens der Aniridie-assoziierten 

Keratopathie in Bezug auf die Glaukomtherapie. Auch hierfür wurden Daten aus dem Aniridie-

Register herangezogen. Es konnte gezeigt werden, dass die Notwendigkeit einer lokalen Ma-
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ximaltherapie mit einem fortgeschrittenen Stadium der Aniridie-assoziierten Keratopathie as-

soziiert ist. Zwischen den einzelnen Substanzklassen gab es keinen Unterschied. Dieser Zu-

sammenhang blieb auch nach Korrektur bezüglich Lebensalter bestehen und wurde zum An-

lass genommen, die Pathophysiologie/Kausalität in einem Zellkulturmodell zu untersuchen. 

Zum Zeitpunkt der Fertigstellung dieser Arbeit stehen die Ergebnisse des Zellkulturmodells 

noch aus. 

Unser Aniridie-Register wird weitere Analysen der Krankheitsverläufe bei Patienten mit kon-

genitaler Aniridie im Langzeitverlauf ermöglichen. Da Operationen bei Aniridie als sehr risiko-

behaftet eingestuft werden müssen, erhoffen wir uns hierdurch, weitere prognostische Marker 

und bestenfalls Interventionsmöglichkeiten vor Operationsnotwendigkeit identifizieren zu kön-

nen.  

Für die Klinischen Monatsblätter für Augenheilkunde als Journal für unsere Baselinedaten ha-

ben wir uns deshalb entschieden, weil sie sowohl eine Publikation auf Deutsch als auch auf 

Englisch anbieten. Dies ermöglicht uns, einerseits mehr Zuweiser aus dem deutschsprachigen 

Raum für unser Aniridiezentrum zu akquirieren, aber auch gleichzeitig unsere Daten der inter-

nationalen, englischsprachigen Forschungsgemeinschaft via Open Access zur Verfügung zu 

stellen. 

 

1.2 Abstract 

 

Congenital aniridia is a rare congenital disease (1:40,000 to 1:100,000) that is associated with 

severe malformations of almost all segments of the eye. In Germany, the number of people 

affected is estimated at around 1000. The characteristic and name-giving feature of aniridia is 

the partial or complete absence of the iris. It is usually accompanied by other malformations of 

the eye, some of which can be diagnosed immediately after birth (e.g. macular hypoplasia and 

papillary hypoplasia), while other changes (e.g. keratopathy and glaucoma) only become ap-

parent with increasing age. Aniridia-associated keratopathy and aniridia-associated secondary 

glaucoma in particular pose a major risk of blindness for those affected in the course of their 

lives. Of particular importance is also the congenital limbal stem cell insufficiency, which is 

associated with wound healing disorders and means that every operation in aniridia patients 

must be categorised as difficult and risky. 
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In the first study, the results and graft survival after penetrating keratoplasty for aniridia-asso-

ciated keratopathy were analysed. It was shown that the best results are achieved by a com-

bination of modifications of routine keratoplasty. However, as the course of the disease was 

so heterogeneous and difficult to compare, the idea arose to carry out further analyses against 

a larger background, namely an aniridia register. 

The second paper describes the analysis of the first data from the Homburg Aniridia Register. 

At the time of writing, this is the world's largest patient database of congenital aniridia. The 

main risk factors for blindness were confirmed to be aniridia-associated keratopathy and glau-

coma, which frequently occurs in aniridia patients. It could be shown that the complete absence 

of the iris (clinically "complete aniridia") is a significant predictive marker for the occurrence of 

sight-threatening complications/progressions. 

The third study focused on risk factors for the progression of aniridia-associated keratopathy 

in relation to glaucoma therapy. Data from the aniridia register was also used for this study. It 

was shown that the need for local maximum therapy is associated with an advanced stage of 

aniridia-associated keratopathy. There was no difference between the individual substance 

classes. This correlation remained even after correction for age and was taken as an oppor-

tunity to investigate the pathophysiology/causality in a cell culture model. At the time of finalis-

ing this paper, the results of the cell culture model are still pending.  

Our aniridia registry will enable further analyses of disease progression in patients with con-

genital aniridia over the long term. As surgery for aniridia must be categorised very risky, we 

hope to be able to identify further prognostic markers and, at best, intervention options before 

surgery is necessary. 

We decided in favour of the Klinische Monatsblätter für Augenheilkunde as the journal for our 

baseline data because it offers publication in both German and English. This enables us to 

acquire more referring physicians from German-speaking countries for our aniridia centre, but 

also to make our data available to the international, English-speaking research community via 

Open Access. 
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Einleitung und Motivation 
Die Aniridie wird als seltene Erkrankung betrachtet mit einer weltweiten Prävalenz zwischen 1 

zu 40.000 und 1 zu 100.000 [1]. Trotz ihrer Benennung handelt es sich bei der Aniridie um 

eine panokuläre Störung, die aufgrund der eindeutigen Iris-Hypoplasie benannt ist, die in den 

meisten Fällen auftritt (Abbildung 1). Diese Charakteristika können von einem beinahe voll-

ständigen Verlust der Iris bis zu einer Vergrößerung und Unregelmäßigkeiten der Pupille rei-

chen, die als Kolobom oder mikroskopische, schlitzartige Randanomalien mit einer Spaltlampe 

erkennbar sind. Die Auswirkungen auf das Sehvermögen variieren, oft mit angeborenem Seh-

verlust und nachfolgender pathologischer Sehentwicklung und Nystagmus [2]. Die kongenitale 

Aniridie unterteilt sich in PAX6-genassoziierte Formen und PAX6-genlose Formen, wobei die 

ersteren häufiger auftreten [2]. Klinisch manifestiert sich die PAX6-bedingte kongenitale Aniri-

die in verschiedenen Ausprägungen, einschließlich dominanter Vererbung, sporadischem Auf-

treten (mit dann dominanter Vererbung) sowie in Verbindung mit Syndromen wie WAGR oder 

WAGRO. Langzeitkomplikationen wie Glaukom oder Aniridie-assoziierte Keratopathie (AAK) 

treten bei PAX6-Aniridie stärker ausgeprägt auf [1-3]. Die Bezeichnung "Aniridie-Syndrom" 

oder "PAX6-Syndrom" wurde vorgeschlagen, da sich gezeigt hat, dass PAX6-Aniridie oft mit 

systemischen Begleiterkrankungen einhergeht. Die Etablierung eines Aniridie-Zentrums ist 

entscheidend für verbesserte Behandlungsmöglichkeiten dieser seltenen Krankheit [4].  

 

Abbildung 1. Augenbeteiligung bei kongenitaler Aniridie. Modifiziert auf Basis von [5].  
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Die Aniridie repräsentiert eine genetisch bedingte Fehlentwicklung (fast) sämtlicher Augen-

segmente. Während einige Anomalien im Verlauf des Lebens stabil bleiben, wie beispiels-

weise die Irisanomalie, nehmen andere einen chronisch-progressiven Verlauf [1-3]. 

Es existieren vier durch Aniridie verursachte Komplikationen, die zu einem Verlust der Seh-

schärfe und potenziell zu dauerhaftem Visusverlust führen können: 

1. Juvenile Kataraktbildung [6, 7] 

2. Sekundäres Glaukom (mit möglicherweise irreversibler Optikusatrophie) [1-4, 8] 

3. Limbale Stammzellinsuffizienz mit Bildung von Hornhautnarben [1-4, 9] 

4. Aniridie Fibrose Syndrom (AFS): Eine profibrotische, nicht-infektiöse entzündliche Re-

aktion des Auges auf intraokulare Operationen, die zu fibrokontraktiver Narbenbildung 

und Netzhautablösung führt [10-12]. 

Die Veränderungen unter Punkt 1 bis 3 können entweder kongenital vorhanden sein oder sich 

im Laufe des Lebens entwickeln. 

 

Iris  

Die anomale Entwicklung der Iris stellt das charakteristische phänotypische Merkmal bei Aniri-

die dar [1-4, 8, 9]. Diese kann, abhängig von der Mutation des PAX6-Gens, von einer vollstän-

dig fehlenden Iris bis hin zu einer leichten Verschiebung der Pupille (Korektopie) oder einem 

untypischen Kolobom variieren. Die Irismalformation ist eine der Auslöser für Photophobie. 

 

Katarakt  

Katarakte treten bei 50 bis 85 Prozent der Aniridie-Patienten auf. Oftmals zeigt sich bereits 

kongenital eine Katarakt sowohl am vorderen als auch am hinteren Linsenpol (Cataracta po-

laris anterior oder posterior), die häufig im Verlauf des Lebens stabil bleibt. Zusätzlich kann es 

zu einer fortschreitenden Trübung anderer Abschnitte der Linse kommen, sowie zu einer Sub-

luxation der Augenlinse aufgrund von Zonulafaser-Insuffizienz. Beide Zustände können eine 

Indikation für die Entfernung der Linse und die Implantation einer intraokularen Linse darstel-

len, um die Sehschärfe zu erhalten [1-9]. 

 

Makula und Sehnerv  

Aniridie-Patienten zeigen vermehrt eine Hypoplasie des Sehnervs (N. opticus) und der Makula. 

Die Makulahypoplasie tritt nicht zwangsläufig gleichzeitig mit der Optikushypoplasie auf; sie 
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kann auch als isoliertes Symptom im Kontext angeborener Sehbehinderungen auftreten. Zu-

sätzlich sind häufig ein horizontaler Nystagmus und Strabismus zu beobachten [1, 3, 4]. 

 

Sekundärglaukom  

Das Sekundärglaukom bei Aniridie tritt mit einer Inzidenz von 6 bis 75 Prozent, oft sogar vor 

dem Erwachsenenalter, auf. Aufgrund eines fehldifferenzierten Kammerwinkels entsteht eine 

Abflussbehinderung durch eine abnormale Positionierung des Schlemm-Kanals oder durch 

Irisrudimente, die den Kammerwinkel oder das Trabekelmaschenwerk verschließen und somit 

den Abfluss des Kammerwassers behindern [1-4, 8, 9]. 

Die Diagnose erfordert regelmäßige Kontrollen des Augeninnendrucks und des Sehnervs. Auf-

grund der verdickten Hornhaut ist die Druckmessung häufig erschwert und erfordert eine Mes-

sung der Hornhautdicke sowie entsprechende Umrechnungen. Das Sekundärglaukom kann 

aufgrund der glaukomatösen Optikusatrophie zu einer irreversiblen Beeinträchtigung des Seh-

vermögens bis zur Erblindung führen und muss daher als potenziell schwerwiegendste Kom-

plikation betrachtet werden (Abbildung 2). 

 

Aniridie-assoziiertes Sicca-Syndrom 

In Aniridie stellt besonders das Sicca-Syndrom als Vorläufer und Begleiter der Aniridie-asso-

ziierten Keratopathie (AAK) eine erhebliche Herausforderung dar. Die Ursache für die gestörte 

Tränenfilmproduktion liegt in der PAX6-Mutation. PAX6 spielt eine entscheidende Rolle in der 

embryonalen Entwicklung des Auges, speziell in der Entwicklung des Oberflächenektoderms. 

Da die Meibom-Drüsen aus dem Ektoderm entstehen, liegt eine genetische Ursache für die 

Dysfunktion der Meibomschen Drüsen nahe [1-9]. 

 

Aniridie-assoziierte Keratopathie (AAK)  

Bei bis zu 70 Prozent der von PAX6-Aniridie Betroffenen tritt im Laufe des Lebens eine Aniri-

die-assoziierte Keratopathie (AAK) auf, die durch die Kombination mehrerer Faktoren verur-

sacht sein kann. Dazu zählen unter anderem eine ausgeprägte Sicca-Problematik, eine Lim-

busstammzellinsuffizienz mit gestörter Differenzierung der Hornhautepithelzellen sowie abnor-

male Zelladhäsion und Wundheilungsstörung an der Oberfläche der Hornhaut. Die Auswirkun-

gen für den Patienten sind eine anhaltende Instabilität des Tränenfilms, wiederholte äußerst 

schmerzhafte Hornhauterosionen und eine Verschlechterung des Sehvermögens durch die 



Einleitung 

 

7 

 

Bildung von vaskularisierten Narben (Pannus) [9]. Am Limbus befinden sich in den sogenann-

ten Palisaden von Vogt die epithelialen Stammzellen, die für die Regeneration des Epithels, 

die korneale Homöostase und die Aufrechterhaltung der Grenze zwischen Hornhaut und Bin-

dehaut verantwortlich sind [1-4, 9]. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Abbildung 2. Zunehmende Optikusatrophie durch Glaukom. 

Durch den kongenital anatomisch verändert-angelegten Schlemm-Kanal kommt es aufgrund 
von reduziertem Kammerwasserabfluss zu einem erhöhten Augeninnendruck. Die damit be-
dingte Reduktion der Perfusion führt zu einem kontinuierlichen Absterben von Sehnervenzel-
len. Funduskopisch lässt sich das an einer zunehmenden Exkavation und Abblassung 
(a → b → c → d → e → f) des Sehnervs beobachten. 
Bildquelle: https://www.allentownvision.com/glaucoma 
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Die Aniridie-assoziierte Keratopathie (AAK) hat ihre Ursache unter anderem in der Lim-

busstammzellinsuffizienz (LSZI), die durch den PAX6-Gendefekt verursacht wird [1-3]. Dies 

äußert sich durch eine sich zentripetal ausbreitende Vaskularisierung, Konjunktivalisierung 

und Dickenzunahme der Hornhaut. Die AAK ist ein fortschreitender Zustand, gekennzeichnet 

durch Entzündung, Vaskularisierung, gestörte Wundheilung, Schmerzen, Sehschärfebeein-

trächtigung und Infiltration von konjunktivalen Becherzellen. Der natürliche Verlauf der AAK 

zeigt mehrere Progressionsstufen (Abbildung 3). 

In der Jugend treten Anzeichen einer Keratopathie oft mit Dickenzunahme des peripheren 

Hornhautepithels ohne funktionelle Manifestation auf. Im zweiten Lebensjahrzehnt zeigen die 

Patienten chronische Irritationen und eine dünne, oberflächliche Vaskularisation in der peri-

pheren Hornhaut, die kontinuierlich in die zentrale Hornhaut voranschreitet. Häufig sind 

Schmerzen, Lichtempfindlichkeit und wiederholte korneale epitheliale Erosionen. In fortge-

schrittenen Stadien schreitet die Keratopathie voran, bis die gesamte Hornhaut durch Pannus-

bildung und vaskularisierte Narben betroffen ist, begleitet von einer starken Zunahme der zent-

ralen Hornhautdicke [1-4, 9]. 

Die AAK ist als eine kombinierte Erkrankung aus Limbusstammzellversagen und dem defekten 

antiangiogenen Privileg der Hornhaut, wie in Abbildung 3 dargestellt, einzustufen. Unter-

schiedliche Stadien von AAK mit Transparenzverlust der Hornhaut sind mit einer pathologi-

schen Transgression von Gefäßen über den Limbus und zentripetal in die Hornhaut verbun-

den, nachweisbar durch die Angiographie des vorderen Augenabschnitts [4]. 

Aufgrund der Seltenheit der kongenitalen Aniridie gestaltet sich die Etablierung klinischer prog-

nostischer Parameter und Behandlungsstandards als schwierig. Zur Entwicklung effektiverer 

Behandlungsmöglichkeiten ist die Einrichtung eines Aniridie-Registers unerlässlich. Unser 

Aniridiezentrum wird detaillierte Längsschnittanalysen von Augen- und Systemerkrankungen 

bei Patienten mit kongenitaler Aniridie während langfristiger Nachbeobachtungen durchführen. 

Unsere Forschungen führen von der speziellen Fragestellung zur Optimierung der perforieren-

den Keratoplastik bei kongenitaler Aniridie, über die Untersuchung der Entstehung der AAK 

und möglicher prädiktiver Marker in einer zweiten Veröffentlichung, bis hin zur Erforschung 

von Risikofaktoren der AAK. Diese bilden die Grundlage für zukünftige geplante Zellkulturver-

suche. 
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Abbildung 3. Vorderabschnittsangiographien bei Aniridie-assoziierter Keratopathie. 

Während in a1 ein Normalbefund zu sehen ist, zeigt a2 die korrespondierende Angiographie. 
Von b über c zu d sieht man zunehmende Stadien der Aniridie-assoziierten Keratopathie. Der 
Limbus wird sukzessive von den Gefäßen überschritten. Sie breiten sich zentripetal aus bis 
sie schließlich auch das Zentrum bedecken. Eigene Aufnahme, bereits publiziert in [13].  
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Optimierungsversuch des Outcomes bei perforierender Keratoplastik in Fällen von kon-

genitaler Aniridie-assoziierter Keratopathie (AAK) (Veröffentlichung 1) [14] 

 

In dieser Studie untersuchten wir die Verbesserungsmöglichkeiten sowohl mikrochirurgischer 

als auch konservativer Verfahren, um das Risiko von Komplikationen nach einer perforieren-

den Keratoplastik (PKP) bei Patienten mit Aniridie-assoziierter Keratopathie (AAK) zu minimie-

ren. Unsere Analyse basierte auf einer retrospektiven Betrachtung von 25 PKP-Fällen bei 16 

Patienten mit AAK. Die präoperativen Indikationen umfassten endotheliale Dekompensation 

und vaskularisierte Narben (68 %) sowie Transplantatversagen (32 %), verursacht durch Lim-

busstammzellinsuffizienz. Unser optimierter Ansatz beinhaltete die Verwendung kleiner Horn-

hauttransplantate (ca. 7,0 mm Durchmesser), 10-0-Nylon-Einzelknopfnähte, simultane Am-

nionmembrantransplantation als Abdeckung, Anwendung großer Verbandskontaktlinsen, tem-

poräre laterale Tarsorrhaphie, postoperative autologe Serum-Augentropfen und systemische 

Immunsuppression. Die Hauptzielgrößen unserer Studie umfassten die Sehschärfe, die Über-

lebensrate der Transplantate und aufgetretene Komplikationen während einer durchschnittli-

chen Nachbeobachtungszeit von 107 Wochen. Die PKP bei kongenitaler Aniridie stellt eine 

Hochrisiko-Keratoplastik dar. Unser optimierter therapeutischer Ansatz zeigte vielverspre-

chende Ergebnisse, um die postoperative Komplikationsrate bei diesen anspruchsvollen Fäl-

len zu reduzieren. 

 

Trotz umfassender Vor- und Nachbehandlung zeigten die Ergebnisse signifikante Verschlech-

terungen im Vergleich zu Standardkeratoplastiken. Dies führte zu einer Fokussierung auf 

frühere Stadien der Keratopathie, um potenzielle Ansätze zur Verlangsamung des Krankheits-

fortschritts zu erforschen und die PKP als ultimative Behandlungsoption zu bewahren. 
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Querschnittsanalyse von 556 Augen aus dem Homburger Aniridiezentrum (Veröffentli-

chung 2) [15] 

 

In unserer retrospektiven, monozentrischen Studie wurden Patienten einbezogen, die sich zwi-

schen Juni 2003 und Januar 2022 einer umfangreichen augenärztlichen Untersuchung durch 

die Leitung der Homburger KiOLoN-Abteilung (Kinderophthalmologie, Orthoptik, Low Vision 

und Neuroophthalmologie) unterzogen. Berücksichtigt wurden Daten des ersten Untersu-

chungszeitpunkts. Die Studie umfasste 556 Augen von 286 Teilnehmern (Durchschnittsalter: 

20,1 Jahre; 45,5% männlich). Bei 518 Augen (93,7%) wurde Nystagmus diagnostiziert, wäh-

rend 327 Augen (58,8%) Strabismus aufwiesen. Von den untersuchten Augen hatten 436 

(78,4%) eine altersentsprechende Achsenlänge, 104 (18,7%) zeigten Mikrophthalmus und 13 

(2,3%) Buphthalmus. Irisfehlbildungen traten in 34 Augen (6,1%) als atypisches Kolobom, in 

61 Augen (10,9%) als Irisreste über mehr als 6 Uhrzeiten, in 96 Augen (17,2%) als Irisreste 

unter 6 Uhrzeiten und in 320 Augen (57,5%) als vollständige Aniridie auf. Die Einteilung der 

Patienten in die verschiedenen Stadien der Aniridie-assoziierten Keratopathie (AAK) ergab: 

Stadium 0 (96 Augen [17,2%], keine Keratopathie), Stadium 1 (178 Augen [32,0%]), Stadium 

2 (107 Augen [19,2%]), Stadium 3 (67 Augen [12,0%]), Stadium 4 (62 Augen [11,1%]) und 

Stadium 5 (45 Augen [8,0%]). Sekundäres Glaukom wurde bei 307 (55,5%) Augen festgestellt, 

Makulahypoplasie bei 395 (71,4%) und angeborene Pathologien des Sehnervenkopfes bei 

223 (40,3%) Augen. Ein signifikanter Zusammenhang bestand zwischen dem Typ der Irisfehl-

bildung und dem AAK-Stadium, Linseneigenschaften, Glaukompräsenz sowie angeborenen 

Makula- und Sehnervenkopf-Pathologien (p < 0,001 für alle), wobei vollständige Aniridie mit 

den meisten Komplikationen assoziiert war. Im Homburger Aniridiezentrum waren AAK, Iris-

fehlbildung, Katarakt und Makulahypoplasie die vorherrschenden ophthalmologischen Merk-

male bei kongenitaler Aniridie. Der Irisfehlbildungstyp könnte auf die zukünftige Entwicklung 

von AAK, Katarakt und Glaukom hinweisen und korreliert mit angeborenen Pathologien des 

Sehnervenkopfes und der Makula. 

Diese Ergebnisse motivierten uns, weitere Subgruppenanalysen durchzuführen, um Risiko-

faktoren für die Entwicklung der Aniridie-assoziierten Keratopathie zu identifizieren. Eine die-

ser Subgruppen wird im folgenden Abschnitt detaillierter beschrieben. 
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Die Auswirkung der Glaukombehandlung auf die Aniridie-assoziierte Keratopathie 

(AAK) – Ein Bericht aus dem Homburger Register für kongenitale Aniridie (Veröffentli-

chung 3) [16] 

 

Diese Studie analysierte dieselbe Patientenkohorte wie in Veröffentlichung 2, wobei jedoch 

eine Unterteilung in neue Subgruppen erfolgte, um eine andere Fragestellung zu adressieren. 

Es wurden insgesamt 556 Augen von 286 Probanden (Durchschnittsalter: 20,1 Jahre; 45,5% 

männlich) einbezogen. Bei 307 dieser Augen (55,2%) von 163 Patienten (Durchschnittsalter: 

27,5 Jahre; 43,1% männlich) wurde ein Glaukom diagnostiziert. Der durchschnittliche Augen-

innendruck in der Glaukomgruppe betrug 19,0 mmHg (±8,0), verglichen mit 14,1 mmHg (±3,6) 

in der Nicht-Glaukom-Gruppe (p < 0,001). Unter den Glaukompatienten befanden sich 68 Per-

sonen mit einer Monotherapie, 51 mit einer Zweifachtherapie, 41 mit einer Dreifachtherapie, 7 

mit einer Vierfachtherapie und 140 ohne lokale Therapie (z. B. nach drucksenkender Opera-

tion, bei schmerzfreiem Endstadium des Glaukoms oder bei Noncompliance). 

Die Patienten wurden gemäß den AAK-Stadien klassifiziert: Stadium 0 (96 Augen, 17,2%, 

keine Keratopathie), Stadium 1 (178 Augen, 32,0%), Stadium 2 (107 Augen, 19,2%), Stadium 

3 (67 Augen, 12,0%), Stadium 4 (62 Augen, 11,1%) und Stadium 5 (45 Augen, 8,0%). Das 

durchschnittliche AAK-Stadium variierte je nach Therapie: 1,4 in der Gruppe ohne Augentrop-

fen, 1,9 in der Monotherapie-Gruppe, 1,8 in der Zweifachtherapie-Gruppe, 1,9 in der Drei-

fachtherapie-Gruppe, 3,4 in der Vierfachtherapie-Gruppe und 3,3 nach drucksenkender Ope-

ration. Es zeigte sich eine signifikante positive Korrelation zwischen dem AAK-Stadium und 

der Anzahl der drucksenkenden Medikamente (p < 0,05) sowie einer vorangegangenen druck-

senkenden Operation (p < 0,05). Interessanterweise war die Verwendung von Prostaglandin-

Analoga, trotz bekannter proinflammatorischer Nebenwirkungen, nicht signifikant mit einem 

höheren AAK-Stadium korreliert. 

In unserem Aniridiezentrum wiesen Patienten, die eine lokale antiglaukomatöse Vierfachthe-

rapie erhielten oder eine antiglaukomatöse Operation hatten, deutlich höhere AAK-Stadien 

auf. Die Art der verwendeten Wirkstoffe zeigte keinen Einfluss auf das AAK-Stadium. Zudem 

wurde eine Zellkulturuntersuchung zur Erforschung der Pathophysiologie und Kausalität von 

der Ethikkommission der Ärztekammer des Saarlandes genehmigt und eingeleitet. Die Ergeb-

nisse dieser Studie stehen noch aus. Unser Register wird zukünftig eine detaillierte Analyse 

der ophthalmischen und systemischen Erkrankungen bei Patienten mit kongenitaler Aniridie 

im Langzeitverlauf ermöglichen. 
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