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Down-Syndrom und Keratokonus T E X T :  FA R H A D  H A F E Z I

Die Frühdiagnose und die Kollagenvernetzung der Hornhaut mit 
Riboflavin und UV-Licht (Crosslinking) retten das Augenlicht.

Einleitung

Der Keratokonus ist eine bilaterale, fort-
schreitende, nichtentzündliche Erkran-
kung der Hornhaut, die mit einer kegelför-
migen kornealen Vorwölbung einhergeht, 
die zu einer zunehmenden Verdünnung 
der Hornhaut führt. Die Angaben über die 
Häufigkeit (Inzidenz) des Keratokonus va-
riieren erheblich. Die Inzidenz wird mit 
vier bis 600/100 000 in der Durchschnitts-
bevökerung angegeben.1,2 Bei der Inzidenz 
sind regionale und ethnische Unterschiede 
zu beobachten. 

Die Erkrankung beginnt meist inner-
halb des 2. Lebensjahrzehnts und zeigt ein 
Fortschreiten bis circa zum 40. Lebensjahr.1 
Während die Erkrankung im zweiten Le-
bensjahrzehnt häufig rasch fortschreiten 
kann, verlangsamt sie sich meist mit dem 
Alter. Bei ca. 20 % der Betroffenen wird 
nach 20 Jahren ein Stadium erreicht, bei 
dem zur Erhaltung der Sehkraft eine Horn-
hauttransplantation (perforierende Kerato-
plastik) durchgeführt werden muss.3

Erstes klinisches Anzeichen ist in der 
Regel eine Verschlechterung der Sehschär-
fe aufgrund einer zunehmenden unregel-
mäßigen Hornhautverkrümmung, die sich 
mit Brillengläsern nicht ausgleichen lässt. 
Wenn ein junger Patient den Augenarzt ge-
zielt wegen sich schnell ändernder Brillen-
werte, suboptimalen Sehens mit Brille oder 
langsamer Sehverschlechterung aufsucht, 
besteht der klinische Verdacht auf einen 
frühen Keratokonus. 

Die Mechanismen der Erkrankung sind 
multifaktoriell und nicht vollständig ge-
klärt.1 Die Vererbung spielt bei einem Teil 
der Patienten mit Keratokonus eine ent-
scheidende Rolle. In der Literatur wurden 
autosomal dominante, autosomal rezes-
sive und X-chromosomale Erbgänge be-
schrieben.4,5 In 6 bis 10 % der Fälle findet 
sich eine positive Familiengeschichte.6 Ein 
gehäuftes Auftreten eines Keratokonus be-
obachtet man ebenfalls bei Verwandten 2. 
und 3. Grades.6 Als Risikofaktor ist vor al-
lem regelmäßiges, exzessives Augenreiben 
zu nennen.

Ein enger Zusammenhang des Kera-
tokonus mit einer großen Anzahl oph-
thalmologischer und allgemeiner Erkran-
kungen ist dokumentiert worden.1 Dazu 
gehören vor allem das Down-Syndrom, die 
Leber’sche kongenitale Amaurose, die Mi-
tralklappenerkrankungen, die Atopien, die  
systemischen Kollagenerkrankungen wie 
das Marfan-Syndrom und das Ehlers-Dan-
los-Syndrom sowie das Turner-Syndrom 
und das Floppy-Eyelid-Syndrom.

Diagnostik des Keratokonus
Sollten klinische Zeichen des Keratokonus 
vorhanden sein, kann die Diagnose des Ke-
ratokonus mittels einer Untersuchung an 
der Spaltlampe gestellt werden. Eine wei-
tere einfache, aber sehr sensitive Untersu-
chung ist die Beobachtung des Lichtreflexes 
mit dem Strichskiaskop. 

Allerdings können die oben genannten 
Untersuchungen die Erkrankung erst in ei-
nem relativ fortgeschrittenen Stadium er-
kennen. Der Goldstandard zur Diagnostik 
des Keratokonus ist heutzutage die Horn-
hauttopographie. Sogenannte placidoba-
sierte Geräte oder Scheimpflugkameras er-
lauben eine präzise Erfassung der Hornhaut 
und liefern wichtige Daten, die die Entde-
ckung einer Frühform des Keratokonus er-
möglichen. 

Down-Syndrom und Keratokonus
Insbesondere die Assoziation mit dem 
Down-Syndrom ist von großer Bedeutung.   
Die Häufigkeit des Keratokonus beim 
Down-Syndrom liegt bis auf 15 %.1 Damit 
haben Patienten mit Down-Syndrom ein 
10- bis 300-fach erhöhtes Risiko im Ver-
gleich zur Normalbevölkerung, an einem 
Keratokonus zu erkranken.7 Patienten mit 
Down-Syndrom leiden ebenfalls häufiger 
an einer atopischen Dermatitis und an einer 
allergischen Lidrandentzündung.8 Höchst-
wahrscheinlich hat ein dadurch ausgelöstes 
chronisches Augenreiben ebenfalls Einfluss 
auf die Entwicklung eines Keratokonus. 

Es ist auch wichtig, dass bei Patienten 
mit Down-Syndrom, die einen Keratoko-

nus aufweisen, sich öfter ein akuter Durch-
bruch der Hornhaut entwickelt.1,9 Dies hat 
eine sehr negative Wirkung auf die Visus-
prognose dieser Patienten und beeinträch-
tigt wesentlich ihre Lebensqualität. 

Außerdem haben Patienten mit Down-
Syndrom Schwierigkeiten, ihre visuellen 
Beschwerden zu kommunizieren. Dadurch 
wird die gezielte Keratokonusdiagnostik be-
deutend erschwert. Daher wird die Diagno-
se häufig erst spät im Laufe der Erkrankung 
gestellt, was ungünstig für die Prognose 
ist.9 Ein weiterer Aspekt bei den Patienten 
mit Down-Syndrom ist mit der reduzierten 
Compliance dieser Patienten assoziiert. Bei 
den fortgeschrittenen Fällen, die eine Horn-
hauttransplantation erfordern, wird eine 
konsequente postoperative Behandlung vo-
rausgesetzt, die eine große Disziplin voraus-
setzt. 

Therapie
Die Behandlung des Keratokonus ist vom 
Stadium und von der Ausprägung der Er-
krankung abhängig. Während in der Ver-
gangenheit sogar bei mittelgradigem Kera-
tokonus eine Hornhauttransplantation die 
einzige Option war, können heute den be-
troffenen Patienten alternativ auch neuere, 
weniger invasive Therapieformen angebo-
ten werden. Außerdem wurden Methoden 
entwickelt, um das Fortschreiten eines Ke-
ratokonus bereits in der Frühphase zu ver-
hindern und die Sehqualität zu verbessern.

Die Anpassung von formstabilen Kon-
taktlinsen ermöglicht den Ausgleich der 
unregelmäßigen Hornhautverkrümmung 
bei Keratokonus und  kann den Visus ver-
bessern.10 Allerdings ist die Anpassung 
formstabiler Kontaktlinsen nur im An-
fangsstadium der Erkrankung möglich und 
erfordert hohe Motivation und Geduld vom 
Patienten. Leider weisen die Down-Syn-
drom-Patienten eine hohe Kontaktlinsen-
Unverträglichkeit auf, was die Kontaktlin-
senanpassung erschwert. 

Eine weitere therapeutische Option stellt 
die Implantation der intrakornealen Ring-
segmente dar.11 Sie wurden ursprünglich 

zur Korrektur einer geringen Kurzsichtig-
keit entwickelt und verwendet. Die Implan-
tation dieser bogenförmigen Segmente bei 
Keratokonus könnte zu einer Verbesserung 
der Hornhautgeometrie und zur Vermin-
derung der unregelmäßigen Hornhautver-
krümmung führen. 

Bei fortgeschrittenem Keratokonus emp-
fiehlt sich therapeutisch die Hornhauttrans-
plantation. Die perforierende Keratoplastik 
ist eine gut etablierte Methode mit hervor-
ragender Prognose.12 In den letzten Jah-
ren gewannen auch lamelläre Transplanta-
tionstechniken, wie z.B. die tiefe anteriore 
lamelläre Keratoplastik, zunehmende Auf-
merksamkeit und Akzeptanz.13 Der wesent-
liche Vorteil ist ein reduziertes Risiko für 
Abstoßungsreaktionen bzw. spätes Trans-
plantatversagen. 

Alle Transplantationsmethoden erfor-
dern allerdings eine exzellente postoperati-
ve Mitarbeit der Patienten über mindestens 
ein Jahr und trotz der modernen Immun-
modulationstherapien ist das Risiko einer 
Abstoßungsreaktion noch nicht eliminiert 
worden.

Kollagenvernetzung der Hornhaut mit 
Riboflavin und UVA-Licht

Mit der Kollagenvernetzung der Hornhaut 
(Corneal Crosslinking–CXL) steht nun 
erstmals ein Verfahren zur Verfügung, das 
durch biomechanische Verfestigung der 
Hornhaut in der Lage ist, das Fortschreiten 
der Erkrankung zu verhindern.14 In dem 
Standardverfahren wird nach Durchfüh-
rung einer Abrasio für 30 Minuten isoos-
molarische 0,1%-ige Riboflavinlösung (Vi-
tamin B2) aufgetropft und im Anschluss 
wird die Hornhaut für weitere 30 Minuten 
mit UV-A-Licht (370 nm, 3mW/cm2) be-
strahlt. Das Prinzip der Behandlung ist die 
Ausbildung von Quervernetzungen zwi-
schen den Kollagenfibrillen der Hornhaut. 
Bei Bestrahlung mit UV‑Licht bildet Ribo-
flavin Sauerstoffradikale, die die Querver-
netzungen einleiten. Dadurch wird eine 
deutliche (bio)mechanische Verfestigung 
der Hornhaut erreicht.

Die Prozedur wird ambulant durchge-
führt und bis zum Epithelschluss wird der 
Patient mit antibiotischen Salben sowie mit 
einer therapeutischen Kontaktlinse ver-
sorgt. Die Kollagenvernetzung der Horn-
haut wurde erstmals 1998 entwickelt und 
klinisch eingesetzt. Seitdem haben zahlrei-
che Studien dokumentiert, dass CXL die 
Progression des Keratokonus durch eine 
biomechanische Stabilisierung der Horn-
haut effektiv anhalten kann.15-18 Gleichzeitig 
bewirkt das CXL eine Normalisierung der 
Hornhautkurvatur, die zu deutlichen Seh-

kraftverbesserungen führen kann.19-20 Die 
Methode ist minimalinvasiv und die post-
operative Belastung für den Patienten ist 
gering. Zudem hat sich CXL als eine beson-
ders sichere Methode bewährt; die Langzeit- 
ergebnisse der CXL-Behandlung berichten 
über ein exzellentes Sicherheitsprofil.21,22

Zusammenfassung
Der Keratokonus ist eine fortschreitende 
degenerative Erkrankung der Hornhaut, 
die zur gravierenden Beeinträchtigung 
der Sehkraft bis hin zur Erblindung füh-
ren kann. Seine Häufigkeit ist bei Patien-
ten mit Down-Syndrom signifikant erhöht 
(bis zu 15 %). Insbesondere bei diesen Pati-
enten sind regelmäßige augenärztliche Un-
tersuchungen mittels modernster Techno-
logie zur Früherkennung des Keratokonus 
wichtig. Eine frühe Erstdiagnose kann die 
Sehkraft erhalten. In allen Fällen sollte das 
Therapiekonzept den besonderen Anforde-
rungen und Bedürfnissen der Patienten ge-
recht werden.

Bei Patienten mit Down-Syndrom sind 
die bis heute bekannten, konventionel-
len Therapieansätze aufgrund der vorlie-
genden Besonderheiten, die mit der Natur 
des Down-Syndroms einhergehen, wenig 
erfolgreich. Die Kollagenvernetzung der 
Hornhaut mit Riboflavin und UV-Licht 
(Crosslinking) stellt eine revolutionäre, 
wirksame und sichere Methode dar, die das 
Fortschreiten des Keratokonus verhindert 
und zu einer deutlichen Sehkraftverbesse-
rung führen kann. Eine solche ambulante 
und minimalinvasive Therapie könnte sich 
als Goldstandard für die wenig belastbaren 
Down-Syndrom-Patienten erweisen und 
verspricht eine optimale Versorgung dieser 
Patientengruppe.  <
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