WINSELSPITAL | neurozenTRum B

. * e E . . i
H ‘- Al ._I‘J '-.';.:"-.II.-. RE _~.; BERME wersitire Prychiatrische Diensbe B N EUI EO |:.i"_.<_.u,

Rolle und Spektrum der
Okulomotorikstorungen in seltenen
Krankheiten

Tatiana Brémova-Ertl, MD, PhD

Abteilung flir Neurologie, Inselspital, Bern
Abteilung flr Innere Medizin, Lindenhofgruppe, Bern

é ZENTRUM FUR
e’ oo tNE oy Fortbildungszirkel Seltene Krankheiten, 08.10.2020



1. Augenbewegungen (Okulomotorik): Basics
2. Okulomotorische Untersuchung
3. Relevanz bei seltenen Erkrankungen, Red Flags

4. Augenbewegungsstorungen bei (ausgewdhlten)

seltenen Erkrankungen: Video-Spektrum
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Inspektion

Frage nach/hinweisend auf

Korper- und Kopfhaltung

Vertikale Kopfbewegungen

Horizontale Kopfbewegungen

ermehrtes Blinzelﬁ >

orizontale Stirnfalte

Stellung Augenlider/Bulbus

Kopfverkippung (Nase in Zugrichtung paretischer Muskel)

@ensat. Kﬂpfbewegl@bei vertik. supranuklearer Sakkaden-/Blickparese

(focal midbrain lesions, M. Niemann-Pick Typ C (NPC), GM2-Gangliosidosis)
Horizontale supranukledre Sakkaden-/Blickparese (Kompensation durch vestibulo-
okuldren Reflex (VOR), 50 z.B. okulomotorische Apraxie bei
spinocerebelldren Ataxien, M. Cogan, neuronopathischer M. Gaucher)

Sakkadenparese, hypometrische & verlangsamte Sakkaden (NPC, Lidapraxie, eher
NICHT bei PSP und weiteren atypischen Parkinson-Syndromen)

Vertikale supranukleare Blickparese nach oben

e Exopthalmus, Chemosis, Bulbusschmerz, Ausfall I, 11, IV, V, VI: Thrombose S.
cavernosus

e Ptose, Enophthalmus: Horner-Syndrom = Anhidrosis/Erythrophobie? Miose?

® Ptose einseitig/beidseitig: okulare MG?

- Jung et al. 2020, NeuroPocket
- Bremova-Ertl et al., under review

Inspektion: Kompensatorische Bewegungen? Weitere Patienten-spezifischen Strategien?

Blinzeln?



Augen-/Kopfstellung, inkl. Cover-Uncover Test



Okulomotorische Untersuchung Il

Augenposition-/-motilitat (Primarposition der Augen)

Stellung Augen Geradeaus-

blick Primare Fehlstellung, Spontan-, Fixationsnystagmus

Abdeck (Cover)-Test Horizontale oder vertikale Fehlstellung (Skew Deviation), latenter Nystagmus

Acht Endpositionen (rechts,
links, oben, unten, vier

? ilititsstd ? : ?
STl e Bewegungsausmass? (Augenmotilititsstorung?), Endstellnystagmus:

kular)
Blickhaltefunktion
Blickrichtungsnystagmus horizontal oder vertikal?
10° bis 40° horizontal bzw. CAVE: Endstellnystagmus ist PHYSIOLOGISCH (hohere Frequenz, feinschlagig,
10° bis 20° vertikal und keine Oszillopsien, ca. 30 Sek Dauer, dann Sistierung)
zuruck nach 0° Rebound-Nystagmus (schldgt bei Riickkehr zur 0° Position in Gegenrichtung; cere-

belldre Genese)

Langsame Folgebewegungen (auch Blickfolge)

Horizontal oder vertikal/

Alseits Glatt vs. sakkadiert (fein/grob)

Sakkaden

Horizontal und vertikal beim Latenz (gestorte Initiation- okulomotorische Apraxie), Geschwindigkeit
Umbherblicken und bei geziel- (Sakkadenverlangsamung: riMLF/PPRF), Zielgenauigkeit (Hypermetrisch: Cerebel-
ter Aufforderung lum), nicht konjugierte Bewegungen (INO?)

- Jung et al. NeuroPocket 2020
- Bremova-Ertl et al., under review

Fixation, Blickhaltefunktion, Blickfolge, Sakkaden



Okulomotorische Phanotypen
und Krankheitsbilder

(ausgewdhlt)



Systemic involvement

(hepato) Splenomegaly
Neonatal +  Absentin -15% of cases
Cholestasis +  Age of onset is variable
I — always before neurclogical signs
Fostal | i€ *  May regress with age
hydrops (fatal) Splenomega
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Upgaze patnways containing Calretinin

Vertikale supranukleare Sakkaden ... o bl
oder Blickparese in NPC? R ORLSE,

VSGP vs VSSP?

Bremova-Ertl and Strupp, submitted



Late-infantile onset NPC:
Kompensatorische Strategien und VSGP

Bremova and Strupp, Ped Neur 2017



Okulomotorische Red flags in NPC
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Motilitatsprifung mittels vestibulo-okuldren Bremova-Ertl et al. Front Neurol 2017
Reflexes




Chronisch neuronopathischer M. Gaucher

Okulomotorik bei M. Gaucher Typ 3 Bremova-Ertl et al. Front Neurol 2017
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Okulomotorik bei M. Gaucher Typ 3 Bremova-Ertl et al. Front Neurol 2017



Chronisch neuronopathischer M. Gauscher:
Konvergenter Strabismus

Okulomotorik bei M. Gaucher Typ 3 Bremova-Ertl et al. Front Neurol 2017




Okulomotorik bei M. Gaucher Typ 3 Bremova-Ertl et al. Front Neurol 2017



Zum Vergleich: Sakkaden einer gesunden Frau

Normbefund Sakkaden



Cogan Syndrom: Syndrome of infantile-
onset saccade initiation delay

Okulomotorik beim Cogan-Syndrom Leigh and Zee 2015



Joubert Syndrom

Okulomotorische Funktion bei Joubert Syndrom



Okulomotorische Funktion CPEO Leigh and Zee 2015




Leigh and Zee 2015
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Okulomotorik KANN und MUSS bereits bei kleinen Kindern

systematisch getestet werden

CAVE Moglichst alle okulomotorische Systeme untersuchen, nicht

nur Fixation und Blickfolge
Auf Kompensationsstrategien achten

Okulomotorische Manifestation oft sehr friih, 1. Zeichen der
neurologischen Beteiligung-> somit bei systemischer Beteiligung

gezielt danach suchen!

Wichtig als Red Flags und Biomarker des Therapieerfolges

(Quantifikation mittels Video-Okulographie maoglich)



We Care for Rare! Thank you for your attention.

7. Europaische Familienkonferenz tagt in Wiirzburg

NPC Clinical Severity Score pre- and on medication
NPCCSS
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