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Seit dem letzten IMI-Genetikbericht im Jahr 2019 hat sich die Forschung zur Genetik der Myopie rasant
weiterentwickelt. Mittlerweile werden Tausende genetischer Varianten mit Refraktionsfehlern in Verbindung
gebracht, was neue Einblicke in das Wachstum des Auges liefert und Aufschluss dartiber gibt, warum manche
Menschen eine hohe Myopie entwickeln, andere hingegen nicht.

Aktuelle Studien bestétigen, dass Myopie eine starke genetische Komponente aufweist, wobei Gene jedoch im
Zusammenspiel mit Umweltfaktoren und Lebensstil wirken. Ein hohes Bildungsniveau, umfangreiche Naharbeit und
wenig Zeit im Freien kénnen das genetische Risiko verstarken. Neue ,polygenetische Risikobewertung“ zeigen
Potenzial, in Kombination mit Umweltfaktoren vorherzusagen, welche Kinder am starksten gefahrdet sind, auch
wenn sie noch nicht fiir den klinischen Einsatz bereit sind.

Grol3e internationale Studien haben Gene aufgedeckt, die an den biologischen Prozessen beteiligt sind, die das
Auge formen, darunter Gene fur die Regulierung der Augengrofle, die Signallbertragung in der Netzhaut, die
neurologische Entwicklung und den Umbau der extrazellularen Matrix. Die Erforschung seltener genetischer
Varianten hat zudem Mutationen identifiziert, die sich mit Erkrankungen der Netzhaut und des Bindegewebes
Uberschneiden, was verdeutlicht, wann Gentests bei der Erkennung syndromaler oder Hochrisikofalle von Myopie
helfen kénnen.

Neue Erkenntnisse aus der Epigenetik (wie die Umwelt die Genexpression verandert) zeigen, wie Faktoren wie
Lichteinwirkung, zirkadianer Rhythmus und Entziindungen bestimmte Gene, die das Augenwachstum beeinflussen,
.einschalten” oder ,ausschalten* kdnnen.

Zusammenfassend lasst sich sagen, dass sich der Forschungsbereich von der Entdeckung von Genen hin zum
Verstandnis ihrer Funktionsweise und ihrer Wechselwirkungen mit der Umwelt verlagert hat. Dieses Wissen wird
letztlich eine personalisierte Pravention und Behandlung der Myopie ermdglichen. Kliniker sollten sich bewusst sein,
dass genetische Verfahren zwar noch nicht Teil der Routineversorgung sind, jedoch die zukinftige Ausrichtung der
frihzeitigen Risikoerkennung und gezielten Interventionen pragen.

Seit dem letzten IMI-Genetikbericht im Jahr 2019 hat sich die Forschung zur Genetik der Myopie rasant
weiterentwickelt. Mittlerweile werden Tausende genetischer Varianten mit Refraktionsfehlern in Verbindung
gebracht, was neue Einblicke darin liefert, wie das Auge wachst und warum manche Menschen eine hohe Myopie
entwickeln, andere hingegen nicht.

Aktuelle Studien bestétigen, dass Myopie eine starke genetische Komponente aufweist, wobei Gene jedoch im
Zusammenspiel mit Umweltfaktoren und dem Lebensstil wirken. Ein hohes Bildungshiveau, umfangreiche Naharbeit
und wenig Zeit im Freien kdnnen das genetische Risiko verstarken. Neue ,polygenetische Risikobewertung“ zeigen
das Potenzial, in Kombination mit Umweltfaktoren vorherzusagen, welche Kinder am stérksten gefahrdet sind, auch
wenn sie noch nicht fir den klinischen Einsatz bereit sind.

Grol3e internationale Studien haben Gene aufgedeckt, die an den biologischen Prozessen beteiligt sind, die das
Auge formen, darunter Gene fir die Regulierung der Augengrol3e, die Signalibertragung in der Netzhaut, die
neurologische Entwicklung und den Umbau der extrazellularen Matrix. Die Forschung zu seltenen genetischen
Varianten hat zudem Mutationen identifiziert, die sich mit Erkrankungen der Netzhaut und des Bindegewebes
Uberschneiden, was verdeutlicht, wann Gentests bei der Erkennung syndromaler oder Hochrisikofalle von Myopie
helfen kénnen.
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Neue Erkenntnisse aus der Epigenetik (wie die Umwelt die Genexpression veréndert) zeigen, wie Faktoren wie
Lichteinwirkung, zirkadianer Rhythmus und Entziindungen bestimmte Gene, die das Augenwachstum beeinflussen,
»einschalten” oder ,ausschalten” kdnnen.

Wichtige Erkenntnisse fiir Arzte

Gene und Umwelt wirken zusammen: Das genetische Risiko wird durch Umwelt- und Lebensstilfaktoren wie
Naharbeit, Bildungsintensitat und begrenzte Zeit im Freien verstarkt.

Polygenische Risikobewertungen sind vielversprechend fur die frihzeitige ldentifizierung von Kindern mit
erhdéhtem Risiko, sind jedoch noch nicht reif fur die klinische Anwendung.

Die Untersuchung seltener Varianten kann helfen, syndromale oder schwere Félle von Myopie zu identifizieren,
die mit Netzhaut- oder Bindegewebserkrankungen in Zusammenhang stehen.

Epigenetische und molekulare Forschung zeigt, wie Faktoren wie Lichteinwirkung, Schlaf und Entziindungen das
Augenwachstum durch Genregulation beeinflussen kénnen.

Die klinische Umsetzung steht bevor: Das Verstandnis genetischer Mechanismen wird in Zukunft
personalisiertere Praventions- und Behandlungsstrategien ermdéglichen.
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