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Albinismus-Patienten sind durch ei-
ne Reihe okularer Symptome variab-
ler Auspragung wie Hypopigmentie-
rung von Iris und retinalem Pigmen-
tepithel, makulare Hypoplasie, Nys-
tagmus, reduzierte Sehschirfe, Schie-
len und eingeschranktes Binokularse-
hen charakterisiert [1, 18]. Ferner liegt
eine Fehlkreuzung der Sehnerven am
Chiasma opticum vor. So projiziert ein
Teil der temporalen Netzhaut nicht
wie gewohnlich zur gleichseitigen He-
misphare, sondern kreuzt abnormal
zur gegeniiberliegenden Hemisphare
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[2,10, 13, 21, 22]. Folglich ist bei Albi-
nismus-Patienten auf einer Hemispha-
re nicht nur das gegeniiberliegende,
sondern auch ein Teil des gleichsei-
tigen Gesichtsfelds reprasentiert. Die-
se ungewdhnliche Situation eréffnet
nicht nur einen Ansatz zur Detektion
von Albinismus, sie macht Albinismus
auch zu einem effektiven Modell fiir
das Studium der Selbst- und Reorgani-
sation des menschlichen Sehsystems.

Albinismus

Abb. 1 A Schematische Darstellung der Projektion der Sehnerven im Normalfall und bei Albinismus
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Detektion von Albinismus anhand
der Sehnervenfehlkreuzung

VEP-Paradigma zur Detektion
von Albinismus

Albinismus kann in einer Vielzahl unter-
schiedlicher Auspragungen auftreten und
ist nicht immer mit einem Pigmentdefi-
zit von Haut und Haaren assoziiert [1]. Im
Einzelfall kann es daher schwierig sein,
bei einem Patienten mit Nystagmus und
reduzierter Sehschirfe die Diagnose Albi-
nismus zu stellen. Der Nachweis der Seh-
nervenfehlkreuzung (8 Abb. 1) kann ins-
besondere in diesen Fillen zu einer Kla-
rung beitragen. In den 8oer Jahren wurde
dazu ein einfaches elektrophysiologisches
Verfahren von Apkarian et al. [2] vorge-
stellt. Es ermoglicht, die iiberwiegende
Projektion der Sehnerven zur jeweils ge-
geniiberliegenden Hemisphire bei Albi-
nismus nachzuweisen. Bei dieser Metho-
de werden visuell evozierte kortikale Po-
tenziale (VEPs) bei Reizung im zentralen
Gesichtsfeld an okzipitolateralen Ableit-
orten gemessen und so die Beurteilung
des Aktivierungsunterschieds der beiden
Hemisphéren ermdglicht. Der einfachste
Weg, diesen interhemisphéarischen Akti-
vierungsunterschied zu bestimmen, ist
in @ Abb. 2 dargestellt. Dabei dient eine
der beiden Elektroden als Ableitelektrode
und die zweite Elektrode iiber der ande-
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ren Hemisphire als Referenz. Der so ge-
messene Potenzialunterschied entspricht
folglich der Differenz der beiden Eingén-
ge von gegeniiberliegenden Hemisphi-
ren. Durch den Vergleich dieser interhe-
misphiérischen Aktivierungsdifferenzen,
die nach monokularer Reizung des lin-
ken bzw. rechten Auges bestimmt wur-
den, kann nun beurteilt werden, ob eine
normale oder eine abnormale Sehnerven-
projektion vorliegt. Im Normalfall ist der
interhemisphirische Aktivierungsunter-
schied klein, da ein Auge beide Hemispha-
ren gleich stark aktiviert. Aufgrund einer
ungleichen Einfaltung der beiden Hemis-
phiren konnen gelegentlich auch im Nor-
malfall groflere Aktivierungsunterschiede
auftreten. Dabei wird jedoch immer die-
selbe Hemisphére stérker aktiviert, unab-
héngig davon, ob das linke oder das rech-
te Auge gereizt wurde. Im Gegensatz da-
zu ist bei Albinismus aufgrund der Fehl-
projektion der Sehnerven zu erwarten,
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Abb. 2 € Schema-
tische Darstellung des
Albinismus-VEP-Para-
digmas, das die Detek-
tion der verstarkten
kontralateralen Projek-
» tion der Sehnerven bei

Albinismus-Patienten
ermoglicht
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dass bei der Reizung des rechten Auges
vornehmlich die linke Hemisphére und
bei Reizung des linken Auges vornehm-
lich die rechte Hemisphére aktiviert wird.
Es tritt also ein interhemisphéarischer Ak-
tivierungsunterschied auf, dessen Polari-
tat davon abhingt, welches Auge gereizt
wurde. Entscheidend ist fiir die Detekti-
on der Sehnervenfehlkreuzung also nicht
die Grofe des interhemispharischen Akti-
vierungsunterschieds, der gemessen wird,
sondern die Tatsache, dass die Polaritat
des Unterschieds bei Menschen ohne Al-
binismus unabhingig vom gereizten Auge
ist, wahrend sie bei Albinismus-Patienten
davon abhingt, welches Auge gereizt wur-
de. Dies istin @ Abb. 2 schematisch skiz-
ziert und fiir Beispieldaten von 8 Kontroll-
probanden und 8 Patienten mit Albinis-
mus in @ Abb. 3 dargestellt. Diese Daten
zeigen, dass der interhemisphérische Ak-
tivierungsunterschied auch im Normalfall
unterschiedlich stark ausfallen kann und

Kontrollen Albinismus

zentrale + 12° zentrale + 12°

SB R
YTV

15 uv

500 ms
— OD — OS

Abb. 3 A Ableitungen mit dem Albinismus-VEP-
Paradigma von 8 Kontrollen und 8 Albinismus-
Patienten. (Daten aus [14])

daher die Untersuchung nur eines Auges
keine sichere Detektion der Fehlkreuzung
zuldsst. Erst der interokuldre Vergleich
bringt Klarheit. So sind bei den Kontrol-
len die VEP-Kurven der interhemisphé-
rischen Aktivierungsdifferenzen, die fiir
die beiden Augen bestimmt wurden, weit-
gehend parallel, wihrend sie bei den Albi-
nismus-Patienten mit umgekehrter Pola-
ritét, also antiparallel, verlaufen.

Praktische Aspekte des
Albinismus-VEP-Paradigmas

Welcher Reiz ist fiir das Albinismus-
VEP-Paradigma geeignet?

Interessanterweise ist der bei anderen Fra-
gestellungen so effiziente Pattern-Rever-
sal-Reiz [6] ungeeignet fiir die Auslosung
von VEPs im Zusammenhang mit dem Al-
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Zusammenfassung

Ein charakteristisches Kennzeichen von Albi-
nismus-Patienten ist die Fehlprojektion der
Sehnerven, die einen abnormalen Eingang
der Informationen in den visuellen Kortex be-
dingt. Im vorliegenden Beitrag wird erlau-
tert, wie durch die Detektion der Fehlprojek-
tion mit visuell evozierten Potenzialen die kli-
nische Diagnose von Albinismus unterstiitzt
werden kann. Dariiber hinaus wird verdeut-
licht, dass Albinismus aufgrund der Projekti-
onsabnormalitdt der Sehnerven ein Modell
fiir die Selbstorganisation des menschlichen
visuellen Kortex darstellt. Dazu werden ak-
tuelle Ergebnisse vorgestellt, die mit funkti-
oneller Magnetresonanztomographie, visu-
ell evozierten Potenzialen und statischer Ge-
sichtsfeldperimetrie erhoben wurden.

Schliisselworter
Albinismus - VEP - fMRT - Visueller Kortex -
Plastizitat

Abnormal representations in
the visual cortex of patients
with albinism. Diagnostic aid
and model for the investigation
of the self-organisation

of the visual cortex

Abstract

A characteristic feature of patients with al-
binism is the misrouting of the optic nerves,
which causes the visual cortex to receive an
abnormal input. This report details how the
detection of misrouting using visual evoked
potentials assists the clinical diagnosis of al-
binism. Further, it shows how the projection
abnormality observed in patients with albi-
nism provides a model for investigating the
self-organisation of the human visual cor-
tex. This is highlighted by recent findings that
were obtained using functional magnetic res-
onance imaging, visual evoked potentials,
and static visual field perimetry.
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Abb. 4 A Nachweis der Fehlkreuzung bei zen-
traler, aber nicht bei peripherer Reizung bei den
8 Albinismus-Patienten aus 8 Abb. 3. (Verin-
dert nach [14], reproduziert mit Erlaubnis der
»Association for Research in Vision and Ophthal-
mology*, copyright © 2005)

binismus-Paradigma. Zum einen kénnen
bei Pattern-Reversal-Reizung paradoxe
Lateralisierungseffekte des VEPs auftreten
[7], die die Interpretation der interhemis-
phirischen Aktivierungsunterschiede er-
schweren. Zum anderen sind die VEPs auf
diesen Reiz bei Patienten mit Nystagmus
stark reduziert [15, 20]. Die Antwort auf ei-
nen Pattern-Onset-Reiz, der aus einem mit
einem grauen Hintergrund alternierenden
Schachbrettmuster besteht, ist wesentlich
robuster. Allerdings muss bei diesem Reiz
zur Vermeidung von Helligkeitsspriingen

sichergestellt sein, dass die mittlere Hel-
ligkeit des Schachbrettmusters der Hellig-
keit des grauen Hintergrunds entspricht.
Fiir Pattern-Onset-Reizung haben Apka-
rian et al. in ihrer grundlegenden Arbeit
zum Albinismus-Paradigma bei Erwach-
senen eine 100%ige Sensitivitit und Spezi-
fitdt bei der Differenzierung von Patienten
mit Albinismus von Normalprobanden
belegt [2]. Bei der Anwendung des Albi-
nismus-VEP-Paradigmas auf Kinder unter
6 Jahren hat sich ein anderer Reiz bewihrt.
Hier erméglicht Blitzreizung die hochste
Trennscharfe [4].

In welchen Fallen lasst ein

positives Albinismus-VEP auf
Albinismus schlieBen?

Mit dem oben beschriebenen Ansatz kén-
nen Patienten mit Albinismus nicht nur
von Normalprobanden mit hoher Ge-
nauigkeit unterschieden werden, son-
dern auch von Patienten mit Nystagmus
anderer Genese [3]. Mit dem Albinis-
mus-VEP ldsst sich die Sehnervenfehl-
kreuzung also zuverldssig nachweisen. Es
stellt sich jedoch die Frage, ob bei jedem
Patienten, bei dem sich Hinweise auf ei-
ne Sehnervenfehlkreuzung finden, diese
auch tatséchlich ihre Ursache in Albinis-
mus hat. Kiirzlich sind eine Reihe von Stu-
dien erschienen, die andeuten, dass eine
Fehlkreuzung in seltenen Fallen auch mit
anderen Krankheitsbildern, beispielswei-
se mit manchen Auspragungen der kon-
genitalen Nachtblindheit, assoziiert sein
konnte [26, 27, 28]. Dabei ist jedoch noch
unklar, ob es sich in diesen Féllen um ei-
ne Assoziation einer leicht gestérten Me-
laninsynthese mit den jeweiligen Krank-
heitsbildern handelt oder ob eine Ursache
vorliegt, die unabhingig von der Melanin-
synthese ist. Arbeiten, die kldren, ob es tat-
sichlich einen von der Melaninsynthese
unabhéngigen Mechanismus gibt, der zur
Fehlkreuzung der Sehnerven fiihrt, diir-
fen also mit Spannung erwartet werden.

Beurteilung des Vorliegens

einer Polaritatsumkehr

Im Einzelfall kann es schwierig sein, zu
entscheiden, ob bei den Ergebnissen ei-
ner Albinismus-VEP-Untersuchung ei-
ne Polaritatsumkehr vorliegt oder nicht.
Hierbei hilft die objektive Quantifizie-
rung der Polaritidtsumkehr. Dazu eignet
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AusmalBes der Fehlkreu-
zung bei 16 Albinismus-Pa-
tienten. (Daten aus [14])

sich die Berechnung des Korrelations-
koeffizienten fiir die Aktivierungsdiffe-
renzen nach Reizung des rechten und lin-
ken Auges. Wihrend die Korrelationsko-
effizienten bei gleicher Polaritit der Akti-
vierungsdifferenzen positiv sind, sind sie
bei umgekehrter Polaritit, also bei Seh-
nervenfehlkreuzung, negativ. Eine Reihe
neuerer Arbeiten haben belegt, dass dieses
objektive Verfahren eine zuverldssige Un-
terscheidung normaler und abnormaler
VEPs zulasst [14, 19, 24, 26, 28].

Variabilitat der
Sehnervenfehlkreuzung

Tatsdchlich ist bei Albinismus-Patienten
nicht die gesamte temporale Netzhaut von
der Fehlprojektion betroffen [8, 9, 14, 17,
29]. Reizt man nicht, wie bei dem oben
beschriebenen Albinismus-VEP-Paradig-
ma iiblich, gleichzeitig in beiden Gesichts-
feldhalften, sondern nur in Ausschnitten
eines Halbfelds, so erhilt man bei Albi-
nismus-Patienten nur fiir das zentrale
Gesichtsfeld die fiir die Fehlkreuzung ty-
pische Polarititsumkehr der VEP-Kur-
ven der interhemisphirischen Aktivie-
rungsunterschiede beider Augen. In der
Peripherie hingegen haben die interhe-
misphérischen Aktivierungsunterschiede
fiir beide Augen die gleiche Polaritit, es
liegt dort also kein Hinweis auf eine Fehl-
kreuzung mehr vor. Dies ist in @ Abb. 4
fiir die 8 Patienten, deren Daten schon
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in @ Abb. 3 gezeigt wurden, dargestellt.
Entsprechend kann man die Netzhaut
entlang des horizontalen Meridians mit
diesem Verfahren abtasten und so dieje-
nige Exzentrizitat bestimmen, jenseits de-
rer die normale Sehnervenprojektion wie-
der iiberwiegt. Um das Ausmafd der Seh-
nervenfehlkreuzung zu quantifizieren,
kann man z. B. jede Gesichtsfeldhilfte an
5 Stellen zwischen o° und 27° Exzentrizi-
tat nach der Fehlkreuzung abtasten [14].
In @ Abb. 5 sind hierzu Ergebnisse von
16 Albinismus-Patienten und 16 alters-
und geschlechtsentsprechenden Kontrol-
len dargestellt. Da aufgrund der kleinen
Ausdehnung der visuellen Reize (oberste
Zeile in @ Abb. 5) die erhaltenen VEPs
klein und damit subjektiv schwer beur-
teilbar sind, wurde zur objektiven Bewer-
tung der Polarititsumkehr entsprechend
dem oben beschriebenen Ansatz der Kor-
relationskoeffizient der VEP-Differenzen
bestimmt. Dabei bedeuten negative Kor-
relationen Fehlprojektion, positive Kor-
relationen hingegen normale Projektion
der Sehnerven. Fiir alle Albinismus-Pati-
enten wurde so fiir zentrale Reizung (2,5°-
6,0°) eine Fehlkreuzung und fiir Reizung
in der dufSeren Peripherie (17,0°-27,0°) ei-
ne normale Sehnervenprojektion nach-
gewiesen. Fiir 3 Patienten ist die Abhén-
gigkeit der Korrelationskoeffizienten von
der Netzhautexzentrizitit durch die Ver-
bindung der jeweiligen Symbole hervor-
gehoben. Der Nulldurchgang der Funk-

tion, also die Exzentrizitdt, jenseits derer
die normale Projektion wieder tiberwiegt,
ist durch blaue Markierungen fiir diese 3
und auch fiir die iibrigen Albinismus-Pa-
tienten angezeigt. Dabei wird deutlich,
dass das Ausmaf der Fehlkreuzung zwi-
schen den Probanden variiert und zwar
zwischen 2° und 15°, im Mittel betrégt es
8° [14]. Die Variabilitit des Ausmaf3es der
Fehlkreuzung wurde mit verschiedenen
Methoden dokumentiert [9, 14, 17, 21, 29]
und scheint in keinem einfachen Zusam-
menhang zu Sehschérfe oder horizontaler
Nystagmusamplitude zu stehen [14]. Ein
Zusammenhang mit dem Ausmafl des
Pigmentdefizits der Patienten ist jedoch
wahrscheinlich [29] und wiirde auch mit
tierexperimentellen Befunden iiberein-
stimmen, die eine Korrelation von Fehl-
kreuzungsausmaf} und Pigmentdefizit be-
legt haben [5].

Einfluss der Sehnervenfehl-
kreuzung auf die Organisation
des visuellen Kortex

Organisation des visuellen Kortex

Der visuelle Kortex ist durch ein hohes
Maf3 an Organisation und Ordnung ge-
pragt. So ist im primdren visuellen Kor-
tex jeder Hemisphére die Information des
jeweils gegeniiberliegenden Gesichtsfelds
in Form einer retinotopen Karte organi-
siert. Benachbarte Stellen auf der Netz-
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Abb. 6 A fMRT-basierte Kartierung der Représentation der Exzentrizitdten (a) und der polaren Winkel
(b) im menschlichen visuellen Kortex. ¢ Anhand der Reprasentation der vertikalen und horizontalen
Gesichtsfeldmeridiane im visuellen Kortex konnen die visuellen Areale benannt werden

haut sind also auf benachbarten Stellen
im visuellen Kortex reprisentiert. Da-
bei nimmt die Représentation zentraler
Netzhautbereiche eine grofiere kortikale
Oberflache ein als die Reprasentation pe-
ripherer Abschnitte. Folglich ist die jewei-
lige Représentation im visuellen Kortex
verzerrt. Ferner erhilt der primdre visu-
elle Kortex jeder Hemisphére seinen Ein-
gang mit Informationen der gegeniiberlie-
genden Gesichtsfeldhilfte von beiden Au-
gen. Dieser binokulare Eingang ist so or-
ganisiert, dass korrespondierende Netz-
hautstellen beider Augen in enger korti-
kaler Nachbarschaft, in den sog. okuldren
Dominanzsdulen, représentiert sind. Die
retinotopen Représentationen der gegen-
tiberliegenden nasalen und der gleichsei-
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tigen temporalen Netzhaut sind folglich
ineinander verschachtelt. Die Anlage reti-
notoper Karten ist somit ein typisches Ele-
ment der Organisation des visuellen Kor-
tex, das durch die hoch geordnete Projek-
tion des Eingangs in die visuellen Areale
ermoglicht wird. Die Kenntnis, wie sich
diese Karten entwickeln, wenn der visu-
elle Kortex einen abnormalen Eingang er-
halt, lasst Riickschliisse auf Plastizitat und
Selbstorganisation im visuellen Kortex zu.
Konkret stellt sich die Frage, ob das kor-
tikale Potenzial zur Plastizitit und Selbst-
organisation bei verdndertem Eingang die
Ausbildung einer effizienten retinotopen
Karte in den jeweiligen visuellen Arealen
des Gehirns und somit die Nutzung der
Informationen dieses abnormalen Ein-

gangs ermdglicht. Dies wurde bisher am
Menschen in nur wenigen Fallen detail-
liert untersucht. Neben seiner klinischen
Relevanz bietet der Albinismus aufgrund
der hier von Geburt an vorliegenden, um-
fassenden Fehlprojektion der Sehnerven
eine ausgezeichnete Moglichkeit, Prin-
zipien der kortikalen Selbstorganisation
direkt am Menschen zu untersuchen.

Magnetresonanztomographische
Untersuchung des visuellen
Kortex im Menschen

Ein wichtiges Verfahren, um die Organi-
sation des menschlichen visuellen Kortex
zu untersuchen, ist die retinotope Kartie-
rung mit funktioneller Magnetresonanz-
tomographie (fMRT). Sie hat sich als ein
Schliissel zur Identifikation visueller Are-
ale im Menschen bewiesen, das Prin-
zip ist in @ Abb. 6 skizziert [11, 23]. Zu-
néchst wird die kortikale Aktivierung be-
stimmt. Dabei wandert ein Reiz, ein ex-
pandierender Ring fiir die Kartierung der
Exzentrizititen (B Abb. 6a, 1. Spalte) und
in einem separaten Experiment ein rotie-
render Keil fiir die Kartierung der polaren
Winkel (B Abb. 6b, 1. Spalte), in einem
zyklischen Design durch das Gesichts-
feld. Verschiedene Gesichtsfeldorte wer-
den so zu unterschiedlichen Zeitpunk-
ten gereizt, wodurch eine Wanderwelle
kortikaler Aktivierung entsteht. Die ver-
schiedenen Zeitpunkte der Reizung wer-
den fiir die Darstellung farblich kodiert
(B Abb.6, 2. Spalte), sodass eine Falsch-
farbenkodierung der Reizzeitpunkte ent-
steht (B Abb. 6, 3. Spalte). Dieser Falsch-
farbenkode wird auch auf die Zeitpunkte
der durch die visuelle Reizung ausgelos-
ten kortikalen Aktivitit angewandt. Da-
zu wird fiir die jeweiligen Zeitpunkte das
kortikale Antwortsignal aus den mit funk-
tioneller Magnetresonanztomographie er-
hobenen Daten extrahiert und auf eine
zweidimensionale Représentation des vi-
suellen Kortex iibertragen, die zuvor aus
hoch auflésenden anatomischen Scans
berechnet wurde [25, 30]. Die resultieren-
de kortikale Falschfarbenkarte ermoglicht
die Beurteilung der retinotopen kortika-
len Reprasentation des gereizten Gesichts-
felds. Beispiele fiir die Kartierung der Ex-
zentrizitdten und der polaren Winkel mit
dieser Methode sind in @ Abb. 6a bzw. b
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gezeigt (4. Spalte: schematisches Modell,
5. Spalte: Daten). Die gestrichelten Lini-
en deuten die Grenzen des primdren visu-
ellen Kortex, Areal V1, an. Dieses und wei-
tere visuelle Areale konnen anhand der
kortikalen Reprasentationen der vertika-
len und horizontalen Meridiane des Ge-
sichtsfelds, die durch die Kartierung der
polaren Winkel bestimmt werden, identi-
fiziert werden. Die Kartierung der polaren
Winkel ist somit der Schliissel zur Iden-
tifikation der frithen retinotopen visu-
ellen Areale beim Menschen. Dies wird in
B Abb. 6¢ verdeutlicht, in der die anhand
der kortikalen Représentation der Meridi-
ane identifizierten dorsalen (d) und vent-
ralen (v) Anteile der visuellen Areale V1,
V2, V3 und V4 benannt sind.

Organisation des visuellen Kortex
bei Albinismus-Patienten

In @ Abb.7 sind die Ergebnisse der
fMRT-basierten retinotopen Kartierung
der visuellen Kortizes einer Kontrolle und
einer Albinismus-Patientin einander ge-
geniibergestellt, und zwar fiir die Daten,
die mit der Exzentrizitdtskartierung bei

Kontrolle

rechts

&

Reizung des linken Auges gemessen wur-
den [17]. In jeder Hemisphére der Kon-
trolle ist okzipital eine geordnete Exzentri-
zitatskarte des jeweils gegeniiberliegenden
Gesichtsfelds nachweisbar. Dies spiegelt
die Projektion der Ganglienzellen der na-
salen Netzhaut zur gegeniiberliegenden
und der Ganglienzellen der temporalen
Netzhaut zur gleichseitigen Hemisphi-
re wider. Auch bei Albinismus liegen ge-
ordnete Exzentrizitatskarten vor. Bei Rei-
zung der nasalen Netzhaut liegt die Kar-
te wie im Normalfall auf der dem repré-
sentierten Halbfeld gegeniiberliegenden
Hemisphire, denn die Axone der nasalen
Netzhaut projizieren auch bei Albinis-
mus normal nach kontralateral. Bei Rei-
zung der temporalen Netzhaut werden die
Konsequenzen der Sehnervenfehlkreu-
zung deutlich. Ein grofler Teil der korti-
kalen Reprasentation befindet sich abnor-
malerweise auf der gleichen Seite wie der
reprasentierte visuelle Reiz. Nur ein klei-
ner Rest ist dem normalen Projektions-
schema folgend auf der dem Reiz gegen-
iiberliegenden Hemisphére reprasentiert.
Dabei betrifft in Ubereinstimmung mit
den oben beschriebenen elektrophysiolo-

Albinismus

gischen Befunden die Fehlreprasentation
einen Bereich, der in etwa einem vertika-
len Streifen im Gesichtsfeldzentrum ent-
spricht, wihrend seitlichere Gesichtsfeld-
anteile wieder normal reprisentiert sind.
Die Grenze zwischen den Gesichtsfeldbe-
reichen, die der gekreuzt bzw. ungekreuzt
projizierenden Netzhaut entsprechen, ist
in @ Abb. 7 in der oberen Zeile durch ei-
ne gestrichelte Linie angedeutet. Bei der
Albinismus-Patientin ist diese Grenze
nach lateral verschoben.

Das in B Abb.7 gezeigte Beispiel
macht zwei wichtige Charakteristika des
abnormalen Eingangs in den visuellen
Kortex bei Albinismus-Patienten deutlich.
Zum einen aktiviert die abnormal proji-
zierende Netzhaut tatsichlich den visu-
ellen Kortex, es kommt also zu keiner er-
kennbaren Unterdriickung des abnorma-
len Eingangs. Zum anderen wird der ab-
normale Eingang als geordnete retinotope
Karte organisiert. Die kortikale Reprisen-
tation folgt also offensichtlich auch dann
dem herkémmlichen Organisationsmus-
ter der retinotopen Abbildung, wenn die
entsprechende visuelle Information eine
Hemisphire erreicht, auf der sie im Nor-
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malfall gar nicht représentiert wére. Dies
fihrt dazu, dass im visuellen Kortex einer
Hemisphire zwei geordnete Représentati-
onen vorliegen, die eine vom gegeniiber-
liegenden Halbfeld und die andere vom
gleichseitigen. Dies ist umso bemerkens-
werter, als die normalen und die abnor-
malen Reprisentationen einander tiberla-
gern. Folglich aktivieren Gesichtsfeldpo-
sitionen, die spiegelsymmetrisch entlang
des zentralen vertikalen Meridians liegen,
eng benachbarte kortikale Bereiche im
Okzipitallappen. In @ Abb. 7 (¢, d, rechte
Spalten) ist dies bei Betrachtung des rech-
ten Okzipitallappens der Albinismus-Pa-
tientin daran zu erkennen, dass kortikale
Bereiche, die durch die temporale und die
nasale Netzhaut koaktiviert werden, glei-
che Farben haben. Sie reprasentieren al-
so gleiche Exzentrizititen, allerdings aus
gegeniiberliegenden Halbfeldern. Es ist
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anzunehmen, dass diese Karten, bei Be-
trachtung mit einer héheren Auflosung
wie bei den entsprechenden Tiermodellen
segregieren [12], und zwar in einer Form,
die die Organisation von Halbfelddomi-
nanzsédulen nahelegt. Es ist jedoch schwer,
dies fiir den Menschen, d. h. mit nichtin-
vasiver Methodik, zu priifen.

Einfluss der Sehnervenfehlkreu-
zung auf die Wahrnehmung

Im visuellen Kortex von Albinismus-Pa-
tienten liegt aufgrund der Sehnervenfehl-
projektion eine Reprisentation des gleich-
seitigen visuellen Halbfelds in enger Nach-
barschaft mit der Reprisentation des ge-
geniiberliegenden Halbfelds vor. Untersu-
chungen an Tiermodellen fiir Albinismus
zeigten, dass in solchen Fillen die korti-
kale Aktivitdt der abnormalen Représen-

® O O O O O O O

Temporale
Hemiretina

Temporale
Hemiretina

Abb. 8 € Ergebnisse der
statischen Weiss-auf-Weiss-
Perimetrie bei 2 Albinis-
mus-Patienten mit ver-
gleichsweise guter visueller
Funktion. (Daten aus [16])

tation unterdriickt sein kann und kortikal
bedingte Gesichtsfeldausfille fiir die ent-
sprechende temporale Netzhaut auftreten
konnen. Es ist also nicht selbstverstand-
lich, dass beim Menschen die abnorma-
le Représentation zur Wahrnehmung bei-
tragt. Ob dies der Fall ist, wurde explizit
mit statischer Weiss-auf-Weiss-Perimetrie
untersucht [16]. Dabei musste allerdings
aufgrund der Variabilitit des Ausmafles
der Fehlkreuzung zunéchst belegt werden,
dass tatsdchlich der Netzhautbereich getes-
tet wird, der abnormal projiziert. Wie oben
beschrieben ist die Bestimmung dieses Be-
reichs mit Hilfe von VEPs moglich. Ent-
sprechend wurde bei 15 Albinismus-Pati-
enten der Studie, die in den @ Abb. 3 bis
O Abb. 5 vorgestellt wurden [14], eine pe-
rimetrische Untersuchung durchgefiihrt.
In @ Abb. 8 sind die relativen Gesichts-
feldempfindlichkeiten fiir 2 Albinismus-



Patienten mit vergleichsweise guter Seh-
schirfe und geringem Nystagmus gezeigt.
Die Gesichtsfeldempfindlichkeit unter-
scheidet sich an den gepriiften Positionen
nicht von denen altersentsprechender Kon-
trollprobanden. Besonders bemerkenswert
ist, dass sie auch im Bereich des schattiert
dargestellten fehlreprasentierten Gesichts-
felds normal ist. Dass prinzipiell Skotome
in diesen Patienten nachgewiesen werden
koénnen, wird an den Gesichtsfeldausfillen
in der Nihe der Papille (in @ Abb. 8 ge-
punktet dargestellt) deutlich. Bei Albinis-
mus-Patienten mit stirker beeintrachtig-
ter visueller Funktion kann zwar die mitt-
lere Empfindlichkeit insgesamt gegeniiber
Kontrollprobanden herabgesetzt sein, Hin-
weise auf ein selektives Wahrnehmungs-
defizit im Bereich der fehlreprasentierten
Netzhaut finden sich jedoch nicht. Diese
Gesichtsfeldmessungen belegen folglich,
dass die fehlprojizierende Netzhaut tat-
sachlich verhaltensrelevant ist, was mit Be-
funden einer Reihe von Albinismus-Tier-
modellen tibereinstimmt.

Ausblick

Die Fehlkreuzung der Sehnerven bei Albi-
nismus stellt den visuellen Kortex vor ein
Reorganisationsproblem und macht Albi-
nismus so zu einem effektiven Modell fiir
die Untersuchung der kortikalen Plastizi-
tat beim Menschen. Explizit wurde bislang
belegt, dass die Projektionsabnormalitat
der Sehnerven bei Albinismus-Probanden
nicht zu selektiven Wahrnehmungsdefizi-
ten bei der statischen Gesichtsfeldperimet-
rie fithrt und die fehlgeleitete visuelle In-
formation folglich der visuomotorischen
Integration zuganglich ist. Hieraus erge-
ben sich weitere Schliisselfragen: Wie ge-
lingt es dem Gehirn, sensorische Konflikte
zu 16sen, die durch die Fehlreprésentation
des Gesichtsfelds im visuellen Kortex ent-
stehen konnen? Wie wird die abnormale
Représentation bei der visuomotorischen
Integration mitverarbeitet? Die Bearbei-
tung dieser Fragen in weiteren Studien ver-
spricht ein vertieftes Verstidndnis der korti-
kalen Selbstorganisation im Menschen.

Fazit fiir die Praxis

Albinismus ist nicht immer mit einem of-
fensichtlichen Pigmentdefizit assozi-

iert. So kann es im Einzelfall strittig sein,
ob Storungen des Sehens wie beispiels-
weise Nystagmus, reduzierte Sehschar-
fe oder Schielen mit Albinismus oder mit
anderen Erkrankungen in Zusammen-
hang stehen. Die Messung visuell evo-
zierter Potentiale stellt einen zuverlas-
sigen Ansatz dar, in diesen Fallen Klar-
heit zu schaffen, denn sie ermoglicht den
Nachweis der Sehnervenfehlkreuzung,
die Albinismus begleitet.
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