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Lucentis® est un médicament d'exception : la prescription doit étre accompagnée d'une ordonnance de médicament d’exception et ne peut avoir lieu que dans le respect de la Fiche
d'Information Thérapeutique (FIT).

Lucentis 10 mg/ml Solution injectable ganibizumab) DONNEES CLINIQUES Indications thérapeutiques Lucentis est indiqué chez les adultes dans : « Le traitement de la forme néovasculaire (humide) de la
dégénérescence maculaire lie & I'age (DMLA). « Le traitement de la baisse visuelle due & I'cedéme maculaire diabétique (OMD). « Le traitement de la baisse visuelle due & I'cedéme maculaire secondaire & une
occlusion de branche veineuse rétinienne (OBVR) ou de la veine centrale de la rétine (OVCR). - Le traitement de la baisse visuelle due & une néovascularisation choroidienne (NVC) secondaire a une m70pie forte
(MF). Posologie et mode d’administration™ Doit étre administré par un ophtalmologiste qualifié ayant I’exFérience des injections intravitréennes (IVT). Posologie dans le traitement de la DMLA néovasculaire : dose
recommandée : 0,5 mg (0,05 ml). Le traitement sera administré 1 fois / mois jusqu'a ce que I'acuité visuelle du patient soit stable lors de 3 évaluations mensuelles consécutives effectuées au cours du traitement.
Par la suite, contré?er I"acuité visuelle 1 fois / mois. Si nouvelle baisse de I'acuité visuelle due a la DMLA néovascuraire, réinstaurer le traitement. Réaliser des injections mensuelles jusqu'a ce que I'acuité visuelle soit
a nouveau stable lors de 3 évaluations mensuelles consécutives. Lintervalle entre 2 doses pas ne doit pas étre inférieur & 1 mois. Posologie dans le traitement (Je la baisse visuelle due n‘ﬂ’OMD ou o I'edéme maculaire
(OM) secondaire d ['occlusion veineuse rétinienne (OVR) : dose recommandée : 0,5 mg (0,05 ml). Le traitement sera administré 1 fois / mois jusqua ce que Pacuité visuelle du patient soit stable Tors de 3 évaluations
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a 'OBVR : cf. RCP complet. Posologie dans le traitement de la baisse visuelle due & une NVC secondaire & une MF Le traitement sera initié avec une injection unique. Si au cours d'un contréle, des signes d'activité de
a maladie sont constatés, comme par exemple diminution de I'acuité visuelle et/ou des signes d'activité de Ia lésion, il est recommandé de re-traiter. La surveillance de Iactivité de la maladie peut comprendre un
examen clinique, une tomographie a cohérence optique (OCT) ou une angiographie a la fluorescéine (AF). Surveillance recommandée tous les mois au cours des deux 1 mois de traitement et au moins 1 fois tous
les 3 mois par la suite au cours de la 1% année. Apres la premiére année, la fréquence des contréles doit étre déterminée par I'ophtalmologue traitant. L'intervalle entre 2 doses ne doit pas étre inférieur a 1 mois.
Lucentis et thérapie photodynamique par Visudyne dans la NVC secondaire d une MF || n'existe pas de données concernant 'administration concomitante de Lucentis et de Visudyne. Populations particuliéres Insuffisance
hépatique : aucune précaution particuliére. Insuffisance rénale : aucune adaptation de dose. Patients dgés : aucune adaptation de dose, expérience limitée en cas ' OMD chez les patients > 7; ans. Population pédiatrique :
pas de données disponibles. Mode d'administration : cf. RCP complet. Contre-indications Hypersensibilité au principe actif ou a 'un des excipients. Patients présentant une infection oculaire ou périoculaire active ou
suspectée. Patients présentant une inflammation intraoculaire active sévére. Mises en garde spéciales et précautions d’emploi* Réactions liées aux injections intravitréennes ; Elévations de la pression intraoculaire ;
Traitement bilatéral ; Immunogénicité ; Utilisation simultanée avec d'autres médicaments anti-VEGF Hacteur de croissance de I'endothélium vasculaire) ; Interruption du traitement par Lucentis ; Déchirure de
I'épithélium pigmentaire rétinien ; Décollement rhegmatogeéne de la rétine ou trous maculaires ; Populations chez lesquelles les données sont limitées ; Effets systémiques suite a une utilisation intravitréenne ;
Antécédents d’OVR, forme ischémique d’OBVR ou ’OVCE : cf. RCP complet. Interactions avec d’autres médicaments et autres formes d'interactions* ; Fécondité, grossesse et allaitement* ; Effets sur I'aptitude a
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Prescription en conformité avec la Fiche d'Information Thérapeutique :

e Traitement de la dégénérescence maculaire liée & 'age (DMLA) exsudative avec néovascularisation choroidienne rétrofovéolaire.

* Traitement de la baisse d'acuité visuelle due & un cedéme maculaire diabétique (OMD) chez les patients ayant une baisse d'acuité visuelle inférieure ou égale a 5/10 consécutive & un cedéme maculaire diabétique
en cas de forme diffuse ou de fuites proches du centre de la macula et chez lesquels la prise en charge du diabéte a été optimisée.

* Traitement de la baisse visuelle due a I'cedéme maculaire secondaire & une occlusion de branche veineuse rétinienne (OBVR) ou de la veine centrale de la rétine (OVCR).

Agréé collect. Non remboursé et non agréé aux collectivités a la date de juillet 2013 (demande d'admission a I'étude) dans I'indication : « traitement de la baisse visuelle due & une néovascularisation choroidienne
(NVC) secondaire & une myopie forte (MF) ». TITULAIRE DE LAUTORISATION DE MISE SUR LE MARCHE Novartis Europharm Limited Royaume-Uni Représentant local : Novartis Pharma S.A.S 2 et 4, rue Lionel
Terray 92500 Rueil-Malmaison Tél : 01.55.47.60.00 Information et Communication Médicales : Tél : 01.55.47.66.00 icm.phfr@novartis.com FMloo78-17

*Pour une information compléte, consulter le texte intégral du résumé des caractéristiques du produit, soit sur le site internet http://www.ema.europa.eu @

si disponible, soit sur demande auprés du laboratoire.
LUCENTIS

' RANIBIZUMAB
NOVARTIS 10 mg/ml solution injectable
PHARMACEUTICALS (1) Résumé des Caractéristiques du Produit Lucentis®
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CRSC:y a-t-il une place pour un anti-aldostérone?

Bousquet E, BEypoun T, ZHao M et al. Mineralocorticoid receptor antag-
onism in the treatment of chronic central serous chorioretinopathy: a
pilot study. Retina, 2013;33:2096-2102.

1l est souvent difficile de repérer le moment du passage a la
chronicité d’'une choriorétinopathie séreuse centrale (CRSC). La
plupart des cas observés au cours de nos consultations évoluent
favorablement sans traitement (fig. 1). Pour certains patients au
contraire, il est difficile de repérer le moment o1 le décollement
séreux rétinien (DSR) devient délétére pour la neurorétine et
ot une indication thérapeutique serait souhaitable. Certains
patients semblent avoir une segmentation rétinienne bien
respectée, un profil fovéolaire normal en regard d’un minime
soulévement séreux dont I’évolution dans le temps est un peu
prolongée. Pourtant, la mise a plat du DSR aprés un traitement
révele régulierement un certain degré d’atrophie avec une
acuité qui ne remonte pas a la valeur normale.

LeDSR des CRSCest classiquement moins délétere pour laneuro-
rétine que celui des affections exsudatives (néovaisseaux choroi-
diens, occlusions veineuses) ou que celui des décollements de
rétine rhegmatogeénes. La survenue d’altérations pigmentaires
observées en autofluorescence pourrait étre un autre élément
permettant d’apprécier le retentissement du DSR chronique.

Peut-étre la possibilité d’effets secondaires avec la thérapie
photodynamique retarde-t-elle le traitement chez ceux de nos
patients ayant une géne fonctionnelle mais une acuité respec-
tée alors que le DSR persiste ? Dans ce contexte, un traitement
médicamenteux dénué d’effet secondaire pourrait plus faci-
lement étre débuté t6t au cours de I’évolution de la maladie.

F1G. 1: Aspect typique en OCT d'une bulle de CRSC un peu décalée vers la partie
inférieure de la macula. Le DSR est relativement important, mais on vérifie
I'absence d’'cedéme rétinien. L'architecture de la neurorétine fovéale est bien
respectée (cliché T.D.).

L'étude publiée récemment dans Retina par I’équipe de I'Hotel-
Dieu de Paris est basée sur des données expérimentales indi-
quant que la CRSC pourrait résulter d’une hyperactivation des
récepteurs aux minéralocorticoides des vaisseaux choroidiens
[1-3]. L'utilisation de I’éplérénone (Inspra), un antagoniste de
ces récepteurs, pourrait alors représenter un apport thérapeu-
tique pour les CRSC [4].

La voie de synthése des corticoides a partir du cholestérol
comporte les minéralocorticoides (aldostérone), les glucocor-
ticoides (cortisol) et les androgénes et les estrogénes. Le rapport
des sécrétions d’aldosétrone et de cortisol est trés inégal avec
des niveaux de cortisol bien plus importants que ceux de l’al-
dostérone et aucune spécificité des récepteurs. Ainsi, le corti-
sol peut générer une certaine activité minéralocorticoide méme
si une enzyme (11 béta-HSD) module les excés de cortisol.
Les minéralocorticoides provoquent une vasodilatation par un
canal spécifique présent au niveau des vaisseaux choroidiens
(et non au niveau des vaisseaux rétiniens).

Cette étude pilote non randomisée incluait 13 patients
atteints de CRSC depuis au moins 4 mois. Les patients
ont regu 25 mg/j d’éplérénone par voie orale pendant une
semaine, puis 50 mg/j pendant 1 ou 3 mois. Le critere d’éva-
luation principal était la modification de I’épaisseur macu-
laire centrale en OCT. Les criteres secondaires incluaient les
variations d’épaisseur du DSR, la meilleure acuité visuelle
corrigée et le pourcentage d’yeux au niveau desquels les
phénomeénes exsudatifs étaient totalement résolus.

L'épaisseur centrale de la macula a diminué de maniére signi-
ficative de 352 + 139 pm initialement & 246 + 113 pm et 189 +
99 pm a 1 et 3 mois apres traitement par éplérénone (p < 0,05 et
p < 0,01, respectivement). A 3 mois, le liquide sous-rétinien a
diminué de maniére significative par rapport a ’examen initial
(p<0,01). Enfin, lameilleure acuité visuelle corrigée a été sensi-
blement améliorée par rapport a la ligne de base (p < 0,001).

Lesauteurs concluent que’éplérénone a été associée a uneréduc-
tionimportante de1’épaisseur centrale de larétine maculaire et une
amélioration de I’acuité. Des essais contrdlés randomisés sont, bien
slir, nécessaires pour confirmer ces résultats intéressants au moins
au plan théorique. L'éplérénone a une affinité 10 a 20 fois supé-
rieure a la spironolactone pour les minéralocorticoides. En outre,
I’éplérénonen’a pas d’effet androgénique. Lors des prescriptions,
on n’oubliera pas d’ajouter une supplémentation en potassium.
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La réponse aux anti-VEGF
est-elle influencée par un DPV ?
UnEey GO, UnLU N, Acar MA et al. Role of Posterior Vitreous Detachment

on Outcome of Anti—Vascular Endothelial Growth Factor Treatment in
Age-Related Macular Degeneration. Retina, 2014;34:32-37.

Le développement de I’OCT spectral domain (SD) a permis de
repérer I'interface vitréo-rétinienne en routine. Par exemple,
chez les patients traités par anti-VEGF pour des néovaisseaux
delaDMLA, il n’est pas rare d’observer un décollement posté-
rieur du vitré (DPV) incomplet avec la persistance d'une attache
du vitré en regard de larégion fovéale et/ou de la papille (fig. 1).
La réalisation des injections intravitréennes (IVT) perturbe
parfois I'interface vitréo-rétinienne et I’on peut observer un
DPV qui s’est complété apres plusieurs IVT.

Pour certains auteurs, I’absence de DPV, i. e. la persistance
d’une adhésion vitréo-maculaire (VMA), constitue un facteur
de risque de néovascularisation choroidienne au cours de la
DMLA [1]. Le mécanisme ferait intervenir une inflammation
chronique de larégion fovéale provoquée par la persistance de
laVMA. Par ailleurs, la présence d'une VMA pourrait perturber
lefficacité des anti-VEGF administrés en IVT.

Les auteurs de cette étude rétrospective réalisée a Ankara en
Turquie ont repris les dossiers de 61 yeux traités par ranibizu-
mab ou bévacizumab pour des néovaisseaux de la DMLA. Tous
les patients ont été traités en PRN apres avoir regu les 3 IVT
espacées d'un mois de la phase d’induction. L'interface vitréo-

F1G. 1: Persistance d'une adhésion vitréo-maculaire (VMA) chez une patiente
présentant des néovaisseaux choroidiens de la DMLA (cliché TD).

maculaire et 'épaisseur rétinienne ont été évaluées en OCT SD.
Les yeux ont été regroupés en fonction de la présence ou non
d’un DPV (DPV groupe 1, n = 25; VMA groupe 2, n = 36). Les
variations de lameilleure acuité visuelle corrigée étaient signifi-
cativement meilleures dans le groupe 1 que dans le groupe 2 (p
=0,01;0,02;0,02;0,009; 0,009, respectivement au 3¢, 6°, 92, 12¢
mois, et lors de la derniére visite). Pendant la durée de I’étude,
5 yeux (14,3 %) ont développé un DPV. Les auteurs concluent
que la présence d’'une VMA semble avoir un effet défavorable
sur le pronostic visuel des patients traités par anti-VEGF en IVT
pour des néovaisseaux choroidiens de la DMLA.

L'influence de laliquéfaction du vitré et de la constitution d'un
DPV sur l'efficacité des anti-VEGF a été évoquée par plusieurs
auteurs. L'absence de DPV complet perturberait I’action des
anti-VEGF sur les néovaisseaux choroidiens soit de fagon méca-
nique par le bais de tractions, soit en diminuant la diffusion
des anti-VEGF vers les couches externes de la rétine [2]. Il est
difficile de bien faire la part des divers arguments: la hyaloide
postérieure pourrait représenter un obstacle a la diffusion des
médicaments (mais, dans ce cas, pourquoi les anti-VEGF fonc-
tionnent-ils aussi bien chez les patients ayant des néovaisseaux
du sujet jeune?). Le vitré non lysé joue un role de réservoir
influengant la pharmacocinétique des médicaments injectés.
Cependant, les anti-VEGF présents dans le vitré n’agissent pas
sur les néovaisseaux sous larétine. Ainsi, un DPV peut-il favo-
riser la diffusion de ces médicaments vers leur cible puisqu’on
injecte dans du vitré liquéfié en arriére de la hyaloide.

Un autre aspect est I’observation de la constitution du DPV au
cours d’un traitement par anti-VEGF. Outre I’effet mécanique
des injections générant une mobilisation du vitré, des auteurs
ont évoqué l'influence des anti-VEGF sur l'interface vitréo-
rétinienne [3, 4]. Le role du DPV sur l’action des anti-VEGF
reste donc discuté. Cette publication peut néanmoins inciter a
mieux surveiller ceux de nos patients qui présentent une VMA.
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Indiqué en premiére intention® dans le traitement des patients adultes présentant :

Un cedéeme maculaire suite a une occlusion de la branche veineuse rétinienne (OBVR)

OV R ou de la veine centrale de la rétine (OVCR)

Uvéite uneinflammation du segment postérieur de I'ceil de type uvéite non-infectieuse

iqué dans le traitement des patients adultes présentant un cedéme
maculaire suite a une occlusion de la branche veineuse rétinienne (OBVR)
ou de la veine centrale de la rétine (OVCR). OZURDEX est indiqué dans le
traitement des patients adultes présentant une inflammation du segment
postérieur de l'oeil de type uvéite non-infectieuse.

Médicament d'exception. Médicament a
prescription réservée aux spécialistes en ophtalmologie. Agréé aux
collectivités. Remboursé Séc. Soc. a 100%.
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Les hérédo-dégénérescences rétiniennes

— I. MEUNIER, J. GRENIER
Centre de Référence
National Maladies Rares,

Affections Sensorielles Génétiques,

CHU Gui de Chauliac,
MONTPELLIER.

Editorial

Quelles fréquences,
quelle stratégie d’examents,
et quels pieges éviter?

es hérédo-dégénérescences rétiniennes sont des pathologies héréditaires

correspondant a une dégénérescence de la rétine, c’est-a-dire a une destruc-

tion programmeée et constante des cellules de la rétine avec une atteinte pri-
mitive des photorécepteurs ou des cellules de I’épithélium pigmentaire.

Leurs fréquences

Ce sont des pathologies rares qui touchent environ 50000 personnes en France,
mais elles représentent 20 % des cas de cécité chez le sujet de moins de 20 ans.
Les rétinites pigmentaires sont les dystrophies les plus fréquentes (50 % des
hérédo-dégénérescences rétiniennes). Les atteintes centrales, représentant 20 %
des dystrophies, sont dominées par la maladie de Stargardt.

Quand y penser?

On évoque une dystrophie rétinienne héréditaire devant une atteinte visuelle
bilatérale, symétrique (excepté les dystrophies vitelliformes) et évolutive apres
avoir éliminé des causes toxiques, infectieuses, inflammatoires, paranéopla-
siques ou post-traumatiques.

La notion d’atteinte familiale est un argument essentiel: le praticien doit s’at-
tacher a vérifier les antécédents ophtalmologiques dans la famille (parents ou
enfants, fréres et sceurs). Des liens de consanguinité, les origines géographiques
des parents, les noms de jeune fille des femmes, 1’dge de décés sont notés.

Rappelons que I’absence d’atteinte familiale n’exclut pas une cause génétique:
un cas simplex unique dans une maladie récessive ou une dystrophie liée a I'X
chez un gargon (examiner la meére conductrice, la sceur conductrice dans un cas
sur deux, ou la fille conductrice), une pathologie dominante a pénétrance et
expressivité variable, plus rarement une mutation de novo.

La notion d’évolutivité est un critére essentiel: elle permet de distinguer les
dystrophies rétiniennes par perte progressive des photorécepteurs des autres
causes de malvoyance généralement pas ou peu évolutives (les causes héré-
ditaires telles 1’albinisme, ’achromatopsie, la cécité nocturne congénitale, les
embryopathies, les atteintes séquellaires post-traumatiques ou infectieuses).
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Quelle prise en charge lors
d’une suspicion de dystrophie
rétinienne héréditaire?

L'ophtalmologiste est aidé dans sa
démarche diagnostique par les signes
d’appel évolutifs: une baisse d’acuité
visuelle bilatérale, une hémeéralopie,
une photophobie, des anomalies de
la vision des couleurs, des anomalies
du champ visuel (central dans une
maculopathie ou une neuropathie,
périphérique dans les rétinites pig-
mentaires ou les dystrophies de type
cones-batonnets). L'OCT et I'imagerie
en autofluorescence ont radicalement
favorisé la reconnaissance de ces dys-
trophies deés les stades précoces ot le
fond d’ceil semble normal.

Au terme de la consultation comportant
I’arbre généalogique, la vision des cou-
leurs, le champ visuel, I'imagerie OCT,
les clichés couleurs et en autofluo-
rescence, l'ophtalmologiste a pu pré-
caractériser la dystrophie rétinienne.
Cependant, les explorations électro-
physiologiques et le recours a un centre
spécialisé restent souhaitables pour
confirmer et évaluer le stade évolutif de

toute dystrophie héréditaire dont I’an-
nonce n’est pas anodine.

Les pieges

L’atteinte ophtalmologique peut s’ins-
crire dans un syndrome ou les signes
extraoculaires ne sont pas évoqués par
le patient ou sa famille car considé-
rés comme non liés: surdité modérée
dans les syndromes de Usher de type
2 ou des pathologies mitochondriales,
épilepsie, lenteur d’idéation, faiblesse
musculaire, pathologie rénale débu-
tante, polydactylie...

Les retards diagnostiques: il n’est
pas rare de voir un patient ayant une
rétinite pigmentaire suivi pendant
plusieurs années pour uvéite avant
lapparition des pseudo-ostéoblastes
caractéristiques. De méme, chez le petit
enfant, la maladie de Stargardt est com-
patible avec une macula normale au
fond d’ceil alors que I’acuité visuelle est
déja diminuée aux deux yeux.

LERG est donc incontournable chez un
enfant ou un adulte symptomatique avec

des signes fonctionnels évoquant une
maculopathie ou une rétinite pigmen-
taire méme si le fond d’ceil est normal. 11
permet également de ne pas sous-estimer
I'importance de latteinte rétinienne en
cas de lésions minimes en biomicros-
copie. A l'inverse, des pathologies réti-
niennes toxiques (dont les antipaludéens
de synthese, poppers, tamoxifene) ou

autres (télangiectasies, macula bom-
bante) peuvent mimer une dystrophie
rétinienne héréditaire.

Nous reprendrons, dans ce dossier de
Réalités Ophtalmologiques, les points
essentiels suivants:

e Savoir lire simplement et efficace-
ment un électrorétinogramme.

e Suivre un arbre décisionnel en fonc-
tion de l'anamneése et des premiers
examens.

e Traquer les causes non héréditaires
avant d’adresser “de principe” le
patient pour une consultation géné-
tique ou d’ophtalmo-génétique.

Bonne lecture

teur Lamy.

Livres conseillés :

La plupart des images présentées dans ce dossier sont issues du livre: Les hérédo-
dégénérescences héréditaires, tome Il, Isabelle Meunier; Encyclopédie de la rétine,
Salomon Yves Cohen et Alain Gaudric, Editions Lavoisier.

Rapport Annuel des Sociétés d’Ophtalmologie de Paris 2012 : Du signe clinique au

diagnostic. Imagerie et explorations fonctionnelles des pathologies du segment pos-
térieur et du nerf optique. Sabine Defoort-Dhellemmes, Isabelle Meunier et al. Edi-

Gass’atlas of macular diseases, 5¢ édition, Anita Agarwal. Editions Saunders Elsevier.
The retinal Atlas, L.AYanuzzi. Editions Saunders Elsevier.

Site Internet sur les Maladies rares et les Laboratoires habilités : www.orphanet.fr
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L'incontournable électrorétinogramme
et sa grille de lecture

L'électrorétinogramme (ERG) par flashs ou global est 'enregistrement de 1’activité électrique de la rétine en
réponse a une stimulation lumineuse.

C’estle seul examen qui permet a tout dge de diagnostiquer une dystrophie rétinienne et de préciser le niveau
de l'atteinte: photorécepteurs (cones/batonnets) et couches internes de la rétine (atteinte post-réceptorale:
cellules bipolaires essentiellement).

— S. DEFOORT-DHELLEMMES1,
1. DRUMAREL,
X. ZALONGHIZ, C. ARNDT3
1Service d’Exploration

de la Vision et Neuro-ophtalmologie,

Pole d'Tmagerie et Explorations
Fonctionnelles, CHRU, LILLE.

2 Clinique Sourdille, NANTES.

3 Service d’Ophtalmologie, CHU,
REIMS.

Le protocole

Il est nécessaire que I’ERG soit réa-
lisé selon le protocole standard de
I'ISCEV (International Society for
Clinical Electrophysiology of Vision
www.iscev.org), c’est-a-dire apres
dilatation pupillaire, en respectant les
deux phases successives d’adaptation
a I’obscurité de 20 minutes, puis a la
lumieére de 10 minutes, et de préférence
en utilisant des électrodes actives cor-
néo-sclérales.

Dans le protocole standard :

—les stimulations se font, dans une cou-
pole en champ total, ou Ganzfeld, avec
flashs lumineux blancs;

— chaque enregistrement est désigné
par le nom de ’examen (ERG), I'inten-
sité lumineuse du stimulus (exemple:
3,0 cd. s/m?2) et I’état d’adaptation de
la rétine (scotopique ou photopique).
L’intensité lumineuse est d’autant plus
faible que le filtre d’atténuation est élevé
(d’un filtre fortement atténuateur de
25 dB a aucune atténuation ou 0 dB).

On enregistre 5 types de réponses de la
rétine:

- apres adaptation a I’obscurité: (1) la
réponse des batonnets, (2) la réponse
mixte cones/batonnets dont on extrait

par filtration électronique (3) les poten-
tiels oscillatoires scotopiques. Ces
derniers reflétent essentiellement 1’ac-
tivité des cellules amacrines. 1ls ont
un intérét limité dans le diagnostic des
rétinopathies héréditaires et nous ne les
analyserons pas dans cet article.

- puis, apres adaptation a la lumiére
(4 et 5), les réponses issues des cone.

Ces stimulations suffisent a diagnosti-
quer les principales rétinopathies. Des
stimulations complémentaires sont
réalisées pour distinguer des formes
cliniques rares et orienter le diagnostic
en biologie moléculaire. Par exemple:
des stimulations colorées permettent
de mieux différencier les formes rares
de dysfonction des cones; des stimuli
de durée plus longues que le flash (ON
— OFF) peuvent étre utiles pour diffé-
rencier les formes complétes ou incom-
plétes des héméralopies.

D’autres protocoles que le protocole
ISCEV sont possibles, mais ils ne per-
mettent pas des comparaisons entre les
équipes et nécessitent que le laboratoire
qui les utilise fasse ses propres normes
sur un nombre de sujets plus impor-
tants. L'utilisation de protocoles adaptés
(moins longs) est toléré par les standards

de I'ISCEV chez I’enfant.
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Fig.11

ERG spécifique des batonnets (ERG scotopique 0.01 = flash fortement atténué 25 dB)
Onde b : réponse des cellules bipolaires “ON” connectées aux bdtonnets.
Pas d’onde a: I'intensité du flash ne permet pas d’obtenir la réponse des photorécepteurs.

Fig.1.2

Réponse combinée des batonnets ++ et des c6nes (ERG scotopique 3.0)
Onde a : refléte 'activité des photorécepteurs = batonnets essentiellement.
Onde b : cellules bipolaires des cénes et des batonnets.

Fig.1.3

ERG spécifique des cones : (ERG photopique 3.0)
Onde a : réponse des cones ++ et des cellules bipolaires OFF connectées aux cénes (hyperpolarisation)
Onde b : réponse des cellules bipolaires “ON” ++ et des bipolaires “OFF” connectées aux cones.

Fig.1.4

ERG Flicker photopique : stimilation a haute fréquence temporelle. Réponse = sinusoide.
Onde | : Amplitude de créte a créte. Réponse des bipolaires connectées aux cénes.

() Stimulateur : coupole Moncolor

Electrodes : verres de contact

Diamétre pupillaire : 8 mm OD/OG

Bonnes conditions d’examen, yeux droit devant

TABLEAU | : Comment lire les résultats d’'un ERG normal ?

Grille de lecture
de ’électrorétinogramme

1. Les courbes

LERG par flashs traduit la réponse globale
de la rétine (proportionnelle a I’étendue de
la rétine stimulée). Il peut étre normal dans
les atteintes peu étendues de la rétine comme
les maculopathies isolées (Stargardt par
exemple), et plat dans les rétinites pigmen-
taires évoluées méme sila fonction maculaire
est préservée. Ce sont I’ERG multifocal et
I’ERG par pattern qui permettront d’appré-
cier la fonction maculaire de fagon objective.

La réponse ERG comporte plusieurs
déflexions dont les plus importantes sont
les deux premieres:

—une déflexion négative:1’'onde amesurée du
pied del’onde a la ligne isoélectrique suivie;

—d’une déflexion positive:I’'onde bmesurée
du creux de la déflexion négative au sommet
de la déflexion positive.

Lastimulation lumineuse entraine une hyper-
polarisation (négative) des photorécepteurs et
des cellules bipolaires OFF et une dépolarisa-
tion (positive) des bipolaires ON.

2. Comment lire un ERG? (tableau I)

>>> Evaluer I’allure globale de la courbe,
puis la présence ou I’absence des différentes
déflexions.

>>> Vérifier les observations de I’examina-
teur concernant la dilatation pupillaire, la
position du regard pendant’enregistrement
(1), ainsi que I’échelle utilisée.

>>> Se poser les questions suivantes:

1. Les composantes scotopiques sont-elles
analysables (fig. 1.1 et fig. 1.2)?

2. Les composantes photopiques sont-elles
analysables (fig. 1.3 et fig. 1.4)7

3. L'altération est-elle symétrique sur les
deux yeux?

4.Ladiminution d’amplitude concerne-t-elle
les ondes a et b ou uniquement 'onde b?
5.Y a-t-il des anomalies peu communes: retard
majeur d'une déflexion, hyperamplitude?
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Atteintes du systéme photopique (cones)

1. ERG spécifique des batonnets : (ERG scotopique 0.01)

Onde b normale = réponse normale des bipolaires des batonnets.

(la réponse des photorécepteurs batonnets ne peut étre mise en évidence avec ce type de stimulation,
mais elle est obligatoirement normale sinon celle des bipolaires ne le serait pas).

Réponse combinée des batonnets ++ et des cones (ERG scotopique 3.0)
Onde a modérément diminuée d’'amplitude = réponse des batonnets et pas des cones. Cela confirme I'intégrité des batonnets.

2. ERG spécifique des cdnes (ERG photopique 3.0) : Onde a non discernable : atteinte des cénes
et donc pas de réponse des cellules bipolaires connectées aux cones => Onde b non discernable.

Réponse des bipolaires des cones (ERG Flicker) tracé plat :
pas de réponse des cellules bipolaires connectées aux cones. Cela confirme la pathologie des cones.

TABLEAU Il: Atteintes du systeme photopique (cones) et orientations diagnostiques. Tracé du sujet normal en vert, du sujet atteint en bleu.

Etiologies des pathologies des cénes

Les composantes scotopiques de I'ERG sont 1. Syndrome de dysfonction des cénes (non évolutif)
normales ou subnormales. — Achromatopsie compléte ou incompléte

Les composantes photopiques sont globalement - Oligocdne trichromacie et bradyopsie (trés rares)
diminuées d’amplitude ou non détectables. ~ Dyschromatopsie congénitale

2. Dystrophie progressive des cones.

3. Forme de début des dystrophies rétiniennes mixtes de type cones/batonnets.
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Atteintes prédominantes du systéme scotopique (atteintes batonnets-cénes)

1. Réponse spécifique des batonnets (ERG scotopique 0.01)
Tracé quasiment plat : pas de réponse des bipolaires des bdtonnets.

Les batonnets sont-ils normaux ? Impossile de répondre avec ce type de stimulation.

2. Réponse combinée batonnets-cdnes (ERG scotopique 3.0)
Altération globale de I’ERG : diminution majeure de 'onde a => Atteinte des batonnets.
La réponse enregistrée est-elle celle des cones ? => cf. 3.

3. Réponse spécifique des cénes (ERG photopique 3.0). Ondes a et b modérément diminuées d’amplitude :
atteinte des cones et donc réponse des bipolaires connectées aux cones altérés, mais nettement moindre que celle des batonnets :
atteinte mixte de type batonnets-cénes.

Réponse des bipolaires des cones (ERG Flicher photopique) :
diminution modérée de 'amplitude des ondes | en raison du dysfonctionnement des bipolaires des cones “ON”.

TABLEAU llI: Atteintes prédominantes du systeme scotopique (atteintes batonnets-cones) et orientations diagnostiques. Tracé du sujet normal en vert, du sujet
atteint en bleu.

Etiologies des pathologies des batonnets

— Les composantes scotopiques de I'ERG sont Forme de début des:

globalement diminuées d'amplitude. » Rétinites pigmentaires (dystrophies rétiniennes de type batonnets-cones)
— Les composantes photopiques sont normales + Choroidérémie
ou subnormale.

o Atrophie gyrée
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Pathologies des couches internes de la rétine

1. ERG spécifique des batonnets (ERG scotopique 0.01)
Tracé quasiment plat : pas de réponse des bipolaires des batonnets (ON)
Les batonnets sont-ils normaux ? Impossile de répondre avec ce type de stimulation.

2. Réponse combinée batonnes-cénes (ERG photopique 3.0)
Onde a normale : pas d’atteintes des batonnets.

Onde b de faible amplitude : altération de la réponse des bipolaires des bdatonnets (ON). Les cones sont-ils normaux ?

3. Réponse spécifique des cénes (ERG photopique 3.0)
Onde a normale (temps de culmination) : pas d’atteinte des cénes ni des bipolaires OFF (ou BPH).
Onde b : diminution d’amplitude par altération de la réponse des cellules bipolaires (ON dans ce cas).

4.Réponse des cellules bipolaires des cénes (ERG Flicker photopique)
Diminution modérée des ondes | : altération de la réponse d’une partie des cellules bipolaires (bipolaires ON dans ce cas).

Onde a normale : réponse des cones. Onde b diminuée : atteintes des bipolaires ON. Onde d (réponse a l'arret du stimulus lumineux) normale :
activité normale des bipolaires OFF.

TABLEAU IV: Pathologies des couches internes de la rétine (onde a normale, parfois large, d’aspect carré, onde b diminuée) et orientations diagnostiques. Tracé
du sujet normal en vert, du sujet atteint en bleu. (Un exemple: dysfonctionnement des cellules bipolaires “ON”, héméralopie congénitale compléte ou CSNB1).

Etiologies des pathologies des couches internes de la rétine (cellules bipolaires)

- Rétinopathies héréditaires isolées: - Rétinopathies syndromiques:

» Héméralopie congénitale stationnaire (ou CSNB1 et 2) » Céroide lipofuscinose neuronale juvénile (JNLC 3) au début
» Rétinoschisis congénital lié a I'’X » Myopathie de Duchéne

- Rétinopathies associées au mélanome (MAR) © Syndrome de délétion 15q13.3

Dégénérescence spino-cérébelleuse type Il
- Ischémies rétiniennes étendue (OACR, OVCR) ooee P ods
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Pathologies mixtes cones et batonnets

Les composantes de I'ERG sont globalement diminuées d’amplitude ou non détectables

TABLEAU V: Pathologies des photorécepteurs et orientations diagnostiques. Tracé du sujet normal en vert, du sujet atteint en bleu.

Etiologies des atteintes mixtes cones et batonnets

- Amauroses congénitales de Leber:

o isolées

» ou syndromiques:
> Neurométaboliques: (péroxysomopathies, formes évoluées des maladies lysosomales)
> Ciliopathies (syndrome de Joubert, syndrome de Senior-Loken)

- Dystrophies rétiniennes mixtes:
o isolées
» ou syndromiques: Bardet-Bied|, Usher

- Décollements de rétine, maladie de Birdshot a un stade évolué.

N.B.: Tous les enregistrements présentés dans ce texte ont été réalisés avec des P ;

B . i . B i . Les auteurs ont déclaré ne pas avoir de
électrodes actives cornéo-sclérale, recommandées par 'ISCEV. Avec des électrodes —  mits d'intéréts concernant les données
cutanées, 'ERG serait d’amplitude environ cing fois plus petite. publiées dans cet article.
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Les dystrophies rétiniennes héréditaires:
classifications et arbres décisionnels

Il existe une grande diversité clinique et génétique de ces dystrophies: une diversité clinique allant de
maculopathies peu sévéres a des amauroses, une diversité des génes et des modes de transmission (plus de
170 génes connus exprimés dans la rétine).
Les rétinites pigmentaires non syndromiques sont les plus fréquentes des dystrophies héréditaires.

— I. MEUNIER
Centre de Référence National
Maladies Rares, Affections
Sensorielles Génétiques,
CHU Gui de Chauliac,
MONTPELLIER.

Stratégie diagnostique chez
I’adulte et le grand enfant

Elle est basée sur les signes anamnes-
tiques (progression de la maladie, mode
de transmission), fonctionnels (vision
des couleurs, champ visuel, électrophy-
siologie) et morphologiques (tomogra-
phie a cohérence optique —OCT, clichés
en autofluorescence).

>>> Atteinte centrale (fig. 1) avec une
baisse d’acuité visuelle, une photopho-
bie, une modification de la perception
des couleurs, un syndrome maculaire
(scotome et exceptionnellement des
métamorphopsies).

>>> Atteinte périphérique (fig. 2) avec
une héméralopie (“Voyez-vous les
étoiles, toutes les étoiles ?”), une géne
au changement d’éclairage, une géne au
déplacement, une maladresse.

>>> Et Iatteinte est évolutive et bilaté-
rale (sauf les dystrophies vitelliformes
et les pattern dystrophies). La baisse
d’acuité visuelle peut étre asymétrique.

>>> Enquéte familiale avec un arbre
généalogique: 1’arbre généalogique est
indispensable en vue de I’étude géné-
tique éventuelle et du conseil génétique
obligatoire donné par un généticien

compte tenu de la gravité du diagnostic.
Les parents, d’autres fréres et sceurs sont-
ils atteints ? Existe-t-il d’autres cas fami-
liaux ? En I’absence d’histoire familiale,
il faut traquer une cause non héréditaire,
toxique, inflammatoire ou virale.

>>> Existe-t-il des pathologies ou signes
systémiques associés (audition, atteinte
rénale, polydactylie, cardiopathie, obé-
sité, lenteur d’idéation, retard mental,
anosmie, maladie métabolique, fatiga-
bilité musculaire) ?

>>>Examen clinique ophtalmologique:
avec la meilleure acuité visuelle de loin
et de pres corrigée, la vision des couleurs
(Ishihara, 15 Hue saturé et désaturé), la
lampe a fente pour rechercher des ano-
malies associées: transillumination
irienne, cataracte, puis le tonus ocu-
laire. Le fond d’ceil doit étre complété
derétinophotographies centrales et péri-
phériques (au moins un quadrant).

Au terme de cette consultation, il est
impératif de confirmer I’atteinte macu-
laire ou périphérique par:

>>> Le champ visuel central (scotome
relatif ou absolu, taille du scotome) et
périphérique (scotomes en moyenne
périphérie, scotome annulaire ou rétré-

cissement des isoptéres).
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Maculopathies héréditaires

\ Unilatérale ou asymétrique
A4 Dystrophies vitelliformes
Bilatérale, évolutive Pattern dystrophies
Avec dépots autofluorescents Sans dépats autofluorescents
Taches flavimaculées Dépéts vitellins Sans dépots
1. Transmission récessive : Transmission dominante : 1. Transmission dominante,
Stargardt Best début précoce récessive ou liée a I'X :
- o Pattern dystrophies aprés 30 ans Dystrophie des cones
Age de début juvénile OCT : dép6ts hyper-réflectifs OCT : perte de la ligne des PR
Silence choroidien : oui EOG : Normal ou diminué ERG : atteinte exclusive des cones
OCT perte de la ligne des PR
ERG normal ou altéré 2. Transmission liée a I'X
o . ou rétinoschisis juvénile
2.Transmission dominante : - P
Pseudo-Stargardt OCT : schisis caractéristique,
puis altérations de I'EP ou atrophie
Age de début aprés 30-40 ans Dystrophies avec drusen trés rares ERG : électronégatif
Silence choroidien : non Malattia léventinese
OCT perte de la ligne des PR Dystrophie de Caroline du Nord
ERG Normal Dystrophie de Sorsby

Fic.1.
Dystrophies héréditaires comportant une atteinte périphérique
1. Préciser le type
& RatioRP/CRD
Rétinite pigmentaire (RP) de 1/10 Dystrophie de type cénes-batonnets (CRD)
- Atteinte périphérique initiale - Atteinte centrale initiale
- Atteinte maculaire tardive et sévérité par cécité précoce
ou plus précoce par OMC (15 a 20 %) — Atteinte périphérique plus tardive
ou pour certains génes PRPH2 ou BBS — ERG atteinte prédominante des cones

- ERG atteinte prédominante des batonnets

2. Etablir le mode de transmission

— Formes récessives les plus fréquentes — Formes récessives les plus fréquentes
et formes liées a I'X les plus rares et formes liées a I'’X les plus rares
- Formes avec transmission dominante —Formes récessives : un géne principal, ABCA4

moins sévéres ou a début plus tardif (PRPH2, RHO)

3. Peut-il s’agir d’une forme syndromique ?

- A évoquer en cas de transmission récessive —Transmission récessive Syndrome de Bardet-Bied|
—Syndromes de Usher les plus fréquents —Transmission dominante
avec une surdité variable parfois méconnue Ataxie cérébelleuse

- Syndrome de Bardet-Bied|

FiG. 2.




>>> La tomographie par cohérence
optique avec le calcul de I’épaisseur
rétinienne, de I’épaisseur de la couche
nucléaire externe (noyaux des photo-
récepteurs [PR]), des discontinuités ou
disparition de la membrane limitante
externe et de la ligne des photorécep-
teurs, et la topographie des anomalies
(fovéa, périfovéa, périphérie).

>>> L'imagerie en autofluorescence
centrale et périphérique (anneau
d’hyper-autofluorescence périmacu-
laire, présence de dépots hyper-auto-

réalités OPHTALMOLOGIQUES # 209_Janvier 2014

fluorescents uniques ou multiples,
plages d’hypo-autofluorescence péri-
phériques).

>>> Des examens électrophysiolo-
giques: I’EOG (diminution du rapport
d’Arden dans les dystrophies vitelli-
formes) et 'ERG (étude des réponses
issues des cones et celles des baton-
nets, protocole ISCEV1, électrodes
cornéennes).

1 ISCEV: International Society for Clinical
Electrophysiology of Vision.

En cas de suspicion d’atteinte syndro-
mique (audition, atteinte rénale, poly-
dactylie, cardiopathie, obésité, retard
mental, anosmie, atteinte métabolique)
ou de signes atypiques, notamment
une régression des acquis, il est impor-
tant d’adresser le patient a un centre
de référence.

L’auteur a déclaré ne pas avoir de conflits
d’intéréts concernant les données publiées
dans cet article.

www.realites-ophtalmologiques.com

Le nouveau site de Réalités Ophtalmologiques

+ riche + interactif + proche de vous
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Diaporama clinique des principales
dystrophies des formes minimes
aux formes typiques

Nous proposons une mise au point et un diaporama sur les principales dystrophies rétiniennes centrales
(maculopathies, dystrophies des cénes purs), périphériques (rétinites pigmentaires) et mixtes (dystrophies

de type cones-batonnets).

— I. MEUNIER1!, T. CHASSINE?2
1 Centre de Référence National
Maladies Rares, Affections
Sensorielles Génétiques,

CHU Gui de Chauliac, MONTPELLIER.

2 Interne au CHU, MONTPELLIER.

Maculopathie de Stagardt

Lamaladie de Stargardt est une maculo-
pathiebilatérale symétrique, caractérisée
par la présence en nombre variable de
dépots pisciformes, jaunétres autofluo-
rescents. La transmission est autoso-
miquerécessive avec un seul géne causal
(ABCA4), séparée de la forme dominante
rare liée au gene ELOVL4 et des pseudo-

Stargardt dominants plus fréquents et
liés au géne PRPH2 (anciennement RDS).

1. Particularités des stades précoces

Les taches pisciformes peuvent étre
absentes a ce stade alors que ’acuité
visuelle est diminuée aux deux yeux
(fig. 1). On recherchera a I’'OCT: une
anomalie delaréflectivité, puis un amin-

F1G.1: Maladie de Stargardt avec une macula semblant peu remaniée au fond d'ceil alors que la baisse
d’acuité visuelle bilatérale est importante. Noter I'’hypo-autofluorescence de la fovéa qui est anormalement
ovalaire et pluslarge que la normale. En OCT, la couche nucléaire externe est curieusement hyper-réflective.
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F1G. 2: Forme de I'adulte avec non pas une atteinte d’emblée fovéolaire mais une périfovéopathie.

cissement de la couche nucléaire externe
fovéale, une discontinuité/irrégularité
puis perte de la ligne IS/OS. L'atteinte
est centrale chez’enfant, le plus souvent
péricentrale dans les formes débutant a
I’age adulte (fig. 2). En autofluorescence,
la fovéa est anormalement hypo-auto-
fluorescence ovalaire, plus étendue que
chez le sujet sain, avant de prendre un
aspect inhomogene plus caractéristique.
Les explorations électrophysiologiques
sont ici essentielles pour séparer un

Stargardt débutant (ERG normal, ERG
mf: perte du pic fovéal) d’'une dystro-
phie des cones débutante (ERG: cones
diminués; ERG mf: perte du pic fovéal
et ou des zones périphériques).

2. Etude génétique conseillée
pour confirmer le diagnostic

Un seul géne causal ABCA4. L'absence
de mutations doit faire reconsidérer le
diagnostic de maladie de Stargardt.

3. Recommandations

— Conseil génétique.

—Pas de supplémentation en vitamine A.
— Limiter les apports alimentaires en
vitamine A.

—Se protéger de lalumiére (verres teintés
et chapeau).

— Aménagement de la vie scolaire ou
du poste de travail. Centre de réédu-

—Maison du handicap.

cation.
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Maladie de Best

La maladie de Best est caractérisée
par la présence de dépot(s) vitellin(s)
autofluorescent(s) dont la séquence
évolutive est stéréotypée, de ’appa-
rition a la fragmentation du matériel
jusqu’a sa résorption (fig. 3 et 4). Les
dépdts, uniques ou multiples, macu-
laires ou extramaculaires, peuvent étre
présents a des stades évolutifs différents
d’un il a l’autre ou au sein du méme
ceil. Cette asymeétrie, tant de la taille des
lésions que de leur stade, est particu-
lierement évocatrice des dystrophies
vitelliformes qui sont les seules macu-
lopathies héréditaires unilatérales ou
bilatérales asymétriques.

1. Particularités

L’acuité visuelle doit étre strictement
normale au stade vitellin sauf cause
autre indépendante.

La diminution de I’EOG avec un rap-
port d’Arden inférieur a 160 % est clas-
sique, mais un rapport normal n’exclut
pas le diagnostic de maladie de Best.
Un sujet peut transmettre la mutation
alors qu’il n’a pas de dép6ts et que son
EOG est normal.

Il a été décrit des formes récessives
(parents non atteints) plus séveres
avec des dépots vitellins multiples
disséminés a tout le pole postérieur

FI1G. 3: Séquence évolutive des lésions vitelliformes. A: Stade prévitellin. B: Stade
vitellin. C et D : Stade de fragmentation avec (C) ou sans hypopion (D). E: Stade de
résorption et lésions d’altération de I'épithélium pigmentaire. F: Stade de résorp-

tion avec atrophie (modalité évolutive rare).

et par une atteinte mixte de I'ERG
non observée dans la forme classique
dominante.

2. Test génétique

Un geéne principal BEST1. Un résul-
tat négatif n’exclut pas le diagnostic
puisqu’il existe d’autres génes causals.

3. Recommandations

— Conseil génétique.

—Consulter en urgence en cas de méta-
morphopsies ou de baisse d’acuité
visuelle rapide, compte tenu du risque
de néovaisseaux choroidiens (15 %
des cas).

FIG. 4: Aspects en autofluorescence dans la maladie de Best. Quel que
soit le stade, le matériel est fortement autofluorescent. Dans les cas de
pseudo-hypopion, le matériel est déclive avec une hyper-autofluorescence
inférieure. Aux stades de fragmentation et de résorption (C-F), les 1ésions
hyper-autofluorescentes alternent avec des lésions hypo-autofluores-
centes (altérations de I'épithélium pigmentaire et atrophie).
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Dystrophies des cones pures

Elle est définie par une atteinte exclusive et progres-
sive des cones. Il existe une hétérogénéité génétique
avec des formes autosomiques dominantes, réces-
sives ou liées a I’X. Une dystrophie des cones est
probable devant la seule triade fonctionnelle: baisse
d’acuité visuelle-photophobie-dyschromatopsie.

1. Particularités

Aux stades précoces, le fond d’ceil peut sembler nor-
mal (fig. 5). La macula est remaniée dés ces stades
avec plusieurs patterns: un aspect granité hyper-
autofluorescent, un liseré délimitant une zone cen-
trale hétérogene (fig. 6). L'atteinte des cones n’est
pas toujours évidente a visualiser a I’'OCT (simple
irrégularité de la ligne des photorécepteurs sans
amincissement évident de la couche nucléaire
externe: fig. 7). LERG peut également étre d’in-
terprétation difficile avec des réponses issues des
cones, modérément diminuées. En cas de doute, le
patient seraréexaminé a un an ou deux ans avec un
nouvel ERG. L'évolutivité est un critére important

F1G.5: Différents aspects maculaires dans trois cas de dys-
trophies des cones pures: fond d'ceil normal (A, B), signes de
choroidose myopique des formes liées a I'’X (C, D), aspect en
ceil de beeuf (E, F). Quel que soit le stade évolutif, il n'y a pas de
diminution du calibre des vaisseaux rétiniens, la papille a une
coloration conservée sauf dans sa partie temporale par atteinte
du faisceau inter-papillomaculaire et surtout la périphérie est
strictement normale.

FI1G. 6: Anomalies de I'autofluorescence dans quatre cas de dystrophies des cones pures:
hypo-autofluorescence maculaire (A, B), hyper-autofluorescence maculaire (C, D), anneau
hyper-autofluorescent délimitant une zone hypo-autofluorescente inhomogéne (E, F),
anneau hyper-autofluorescent régulier symétrique entourant une zone de mulitples petites
lésions hypo-autofluorescentes (G, H). Quel que soit le stade évolutif, il ny a pas de lésions
hyper-autofluorescentes périfovéolaires (maladie de Stargardt) et l'autofluorescence de
toute la rétine périphérique est normale sans lésions hypo-autofluorescentes.
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F1G. 7: Aspects OCT dans les dystrophies des cones. Les altérations peuvent étre fovéolaires ou périfovéolaires, discrétes avec des discontinuités (A, B) ou une
image de “vacuité” (C, D) ou d’épaississement mal défini de part et d’autre de la membrane limitante externe avec un amincissement de la couche nucléaire
externe (E, F).

pour séparer une dysfonction versusune
dystrophie des cones et une dystrophie
des cones versusune dystrophie de type
cones-batonnets.

2. Tests génétiques

—Hétérogénéité génétique.
— Adresser le patient a un des centres de
référence en ophtalmologie.

3. Recommandations

— Conseil génétique.

— Verres filtrants.

—Rééducation.

— Aménagement de la vie scolaire ou du
poste de travail.

—Centre derééducation, maison du han-
dicap.

Rétinites pigmentaires

Au-dela de I’hétérogénéité génétique et
clinique, les rétinites pigmentaires sont

définies par une perte progressive et
constante des batonnets, puis des cones.
Le tableau clinique finit par comporter
une héméralopie (“Pouvez-vous vous
placer dans une salle de cinéma si vous
arrivez en retard ? L’enfant change-t-il
de comportement dans I’obscurité ?”),
une atteinte du champ visuel périphé-
rique (maladresse, difficultés dans les
jeux de balles), une diminution des
réponses des batonnets (prédominante)
et des cones.

Il existe une trés grande variabilité quant
alaperception de ’héméralopie en fonc-
tion du lieu de vie. Elle peut étre peu
invalidante dans un environnement
citadin. héméralopie peut étre le seul
signe des formes débutantes et modérées
de rétinites pigmentaires.

1. Particularités
Aux stades précoces, I’acuité visuelle

estnormale (fig. 8 et 9). Le patient peut
ne pas étre maladroit le jour (conser-

vation de I’isoptére périphérique et
scotomes en moyenne périphérie non
confluents). Toute héméralopie est
suspecte de principe et requiert un
ERG champ total méme si le champ
visuel (Goldmann), le fond d’ceil (pas
de pseudo-ostéoblastes) et I'image-
rie semblent normaux (diagnostic
différentiel héméralopie essentielle
congénitale ou rétinite pigmentaire
évolutive débutante).

2. Tests génétiques

— Adresser le patient dans un centre de
référence en ophtalmologie, compte
tenu de ’hétérogénéité génétique et des
formes syndromiques.

3. Recommandations

— Conseil génétique.

— Supplémenter en vitamine A.

— Verres filtrants si photophobie.
—Centre derééducation, maison du han-
dicap.
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F1G. 8 A ET B: Jeune fille de 12 ans. Notion d’héméralopie depuis la petite enfance, maladresse (enfant réveuse). L'acuité visuelle est de 10/10¢ aux deux yeux. Le
fond d'ceil semble normal ainsi que la coupe OCT passant par la macula. Aprés dilatation, quelques pseudo-ostéoblastes (étoile bleue). La coupe OCT plus tempo-
rale montre une perte des photorécepteurs (ligne OS/IS et un amincissement de la couche nucléaire externe (bande bleue).

F1G 9: Rétinite pigmentaire au stade débutant. Le champ visuel est altéré avec des scotomes annulaires de la moyenne périphérie. Lisoptére périphérique est
conservé. La périphérie rétinienne est plus terne avec des lésions blanchatres ponctiformes (fleches). Il n'y a pas de pseudo-ostéoblastes a ce stade. Le calibre des
vaisseaux est diminué. La papille est colorée. Noter I'anneau hyper-autofluorescent périmaculaire caractéristique et les petites 1ésions hypo-autofluorescentes de
la périphérie sur le cliché en autofluorescence (fléches). En OCT, la rétine est amincie et la ligne des PR n'est plus présente en temporal.
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Dystrophies de type

cones-batonnets (CRD)
Ces dystrophies sont les séveres avec
un cas de CRD pour dix cas de RP.
Elles se caractérisent par une atteinte
progressive des photorécepteurs qui
débute et prédomine sur les cones et se
singularise par la précocité de la baisse
d’acuité visuelle et ’évolution le plus
souvent rapide vers une cécité centrale
et périphérique. La séquence évolutive
est ici I'inverse de celle des rétinites
pigmentaires.

1. Particularités

Aux stades précoces, 'ERG champ total
démasque 'atteinte associée des baton-
nets puisque I’héméralopie et les ano-
malies du champ visuel périphérique
apparaissent apres ’atteinte maculaire
et peuvent rester au second plan.

Sont en faveur du géne ABCA4
(continuum avec la maculopathie de
Stargardt): une épargne péripapillaire,
des lésions hyper-autofluorescentes
périphériques et des plages de fibrose

(fig. 10).
2. Tests génétiques

— Adresser le patient dans un centre de
référence en ophtalmologie, compte
tenu de I’hétérogénéité génétique et des
formes syndromiques.

3.Recommandations

— Conseil génétique.

—Pas de supplémentation en vitamine A.
—Centre derééducation, maison du han-
dicap.

Les auteurs ont déclaré ne pas avoir de
conflits d’intéréts concernant les données
publiées dans cet article.

F1G.10: CRD liée a ABCA4. Jeune femme de 25 ans avec une cécité légale depuis 12 ans. La patiente est
photophobe. 1l existe une héméralopie d’apparition plus récente. Au fond d'ceil, une plage d’atrophie
choriorétinienne maculaire bilatérale sans épargne du pigment xanthophylle est englobée dans une large
zone de remaniements de 1'épithélium pigmentaire (A). Quelques rares dépots arrondis pigmentés en
périphérie (B). Noter la fibrose le long des vaisseaux temporaux supérieurs, sans notion de traumatisme
(fleche). En autofluorescence, I'atrophie est compléte, entourée de multiples petites lésions sombres dis-
séminées au pole postérieur et de part en part des arcades vasculaires (C, D). Il n'y a pas de lésions hyper-
autofluorescentes. Les réponses des batonnets sont diminuées de 60 % (E). Latteinte des cénes est plus
sévere avec des flickers diminués de 85 % (F).
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Les rétinopathies héréditaires
de I’enfant

Les rétinopathies héréditaires congénitales (RPC) sont des maladies rares qui se manifestent par un
comportement de malvoyance, un nystagmus ou une acuité visuelle basse. Lexamen clé du diagnostic chez
le jeune enfant est ’électrorétinogramme. Il permet de différencier trés précocement ces affections dont les
évolutions et les pronostics fonctionnels sont de gravité trés différentes.

Les RPC sont souvent isolées mais parfois syndromiques, pouvant engager le pronostic vital. Quand le diagnostic

est évoqué, un bilan génétique, un examen pédiatrique et parfois une éducation adaptée seront proposés.

— S. DEFOORT-DHELLEMMES,
I. DRUMARE, B. PUECH,
1. BOUCHA, C. MARKS

Service des Explorations
Fonctionnelles
et de Neuro-Ophtalmologie,

Hopital Robert-Salengro, LILLE.

es rétinopathies héréditaires

congénitales constituent un

groupe hétérogene d’affec-
tions rares.

Diagnostic
1. Circonstances de diagnostic

Certaines rétinopathies héréditaires
congénitales se manifestent des les pre-
miers mois de la vie par un comporte-
ment de malvoyance et un nystagmus.
Ce sont I’'amaurose congénitale de Leber
(ACL), ’achromatopsie, I’héméralo-
pie congénitale stationnaire (“CSNB:
Congenital Stationary Night Blindness”)
et 'albinisme.

D’autres sont diagnostiquées chez I’en-
fant d’age scolaire, qui va a la consulta-
tion, caril a:

—une acuité visuelle basse qui peut étre
soit une amblyopie congénitale moyenne
passée inapergue chez le nourrisson
(formes incomplétes ou frustes de dystro-
phie héréditaire, rétinoschisis congénital),
soit une baisse d’acuité visuelle (maladie
de Stargardt, dystrophie des cones, dys-
trophie rétinienne mixte précoce);

—une héméralopie, une photophobie, des
anomalie du comportement évoquant une

atteinte du champ visuel ('enfant se cogne,
est maladroit...) mais, ¢’est plus rare;
—ou des antécédents familiaux ou une
maladie générale avec possible atteinte
rétinienne.

2. Signes cliniques

Ils sont détaillés dans un des tableaux
présentés dans ce texte.

3. Electrorétinogramme

L’examen clé du diagnostic est I’élec-
trorétinogramme (ERG), car il est enre-
gistrable a tout 4ge sans anesthésie
générale, a condition qu’il soit réalisé
selon les recommandations de I'IS-
CEV: apres dilatation pupillaire, en
respectant les deux phases successives
d’adaptation a 1’obscurité, puis a la
lumiere et, de préférence pour un dia-
gnostic sir, en utilisant des électrodes
cornéo-sclérales.

4. Potentiels visuels

Les potentiels visuels (PEV) ont surtout
un intérét pour évaluer le retentissement
fonctionnel, leur réponse est en rapport
avec la sévérité de l’atteinte visuelle, et
pour diagnostiquer les formes frustes

d’albinisme.
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PLANCHE 1: Différents aspects du fond d'ceil dans des cas d’amaurose de Leber. Le fond d’ceil peut étre normal (1, 4, 5). La périphérie peut étre normale ou rema-
niée: terne (7), hypopigmentée (4), ou marquée par des taches blanchatres (2) ou des pigmentations typiques ou arrondies (3, 8). La macula peut étre normale
(1-5) ou remaniée atrophique (7) ou colobomateuse (NMAT1) (6).

Adaptation a I'obscurité B Adaptation a la lumiére
" b : . A 4 .
Scotopique BLEU Scotopique MAX Photopique CONE Photopique FLICKER
{batonnets) {cones et batonnets) (cénes) (cénes)
1onde b 1 onde b J ondeb
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PLANCHE 2: L'ERG ISCEV: Elément clé dans le diagnostic des dystrophies héréditaires de 'enfant. Tracés caractéristiques allant de I'amaurose congénitale &
I’héméralopie congénitale stationnaire (congenital stationary night blindness) type 1.
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Critéres

Amaurose congénitale
de Leber ou ACL

Achromatopsie

réalités OPHTALMOLOGIQUES # 209_Janvier 2014

Héméralopie congénitale

stationnaire

Albinisme

SIGNES CLINIQUES

Comportement | Regard erratique pas de Normal ou subnormal chez le nourrisson

visuel réaction a la lumiére ou au (parfois comportement de cécité les deux premiers mois)
contraire attraction vers les
lumieres vives

Nystagmus Pendulaire, d’amplitude,de | « Pendulaire o Faible amplitude o Mémes caractéristiques
vitesse et de sens variables | o Rapide » Rapide que le nystagmus

d’un sujet a 'autre et dans
le temps

o Amplitude faible, H* ou
HR*, parfois vertical et donc
trompeur: orientant vers une
cause neurologique.

o Augmente a la lumiére forte,
peut disparaitre
dans la pénombre

idiopathique.

o Pendulaire

» Horizontal

o Variable

o En amplitude et vitesse
en fonction du regard

Photophobie

= Dystrophie
cones-batonnets

o Apparait juste
aprés le nystagmus

o Fréquente

o Invalidante

» Variable, en rapport
avec I'importance de
I’hypopigmentation

Héméralopie = Dystrophie o CSNB1**: constante,
batonnets-cones importante.
o CSNB2**:inconstante,
modérée.
Autres » Signe digito-oculaire o Absence de vision Ophtalmologie
symptomes de Fransceschetti. des couleurs o Strabisme

» Signe de I'éventail
(cf- photo)

» Enophtalmie précoce
kératocone, cataracte

o Constante
o Elle nest jamais un motif de
consultation

© Absence de vision
stéréoscopique

Dermatologie (AOC)

o Risques de cancers
de brilures

*HR: horizonto-rotatoire; H: horizontal.
**CSNB: Congenital Stationary Night Blindness. Forme compléte CSNB1, forme incompléte CSNB2.

Amaurose congénitale

de Leber ou ACL

Achromatopsie

Héméralopie congénitale
stationnaire

Albinisme

EXAMEN CLINIQUE

LAF Normal Normal Normal Transillumination irienne
FO Trés variable d’'un enfant a Normal ou perte de reflet Normal (quand myopie Hypopigmentation globale

I'autre et avec I'évolution fovéolaire forte, petite papille) » Hypoplasie maculaire

(cf- planche 1) et + du nerf optique
Réfraction Amétropies fortes Hypermétropie forte Myopie forte Astigmatisme,

fréquentes et précoces fréquente dans CSNB1 (compléte) hypermétropie forts

(hypermétropie ++)

fréquents

* RPM: retard psychomoteur.
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Critéres

Amaurose congénitale
de Leber ou ACL

Achromatopsie

Héméralopie congénitale
stationnaire

EXAMENS PARACLINIQUES

Albinisme

Examen(s)
essentiel(s)
au diagnostic

ERG:

» Globalement plat, sans
composante photopique
ni scotopique analysable

Rarement, faible réponse qui
aura disparu a I'age d’'un an.
(cf- planche 2)

ERG:

o Les composantes
scotopiques de 'ERG
(réponses des batonnets)
sont normales ou
subnormales

o Les composantes
photopiques (réponse
des cones) ne sont pas
détectables (cf. planche 2)

ERG:

© Onde A normale (réponse
des photorécepteurs
batonnets et cénes)

© Onde B diminuée
d’amplitude (couches
internes: cellules bipolaires
ON si CSNB1,
ON et OFF si CNCB2)
(cf- planche 2)

PEV:

o Asymétrie croisée

— En stimulation monoculaire,
les réponses au niveau de
I’hémisphére homolatéral a
I'ceil stimulé sont altérées en
amplitude et/ou en latence.

—Elles sont normales en
regard de I’hémisphére
controlatéral

OCT:

Pas de dépression fovéolaire,

diminution de I'épaisseur

maculaire (planche 4)

Autres examens
paracliniques

» Bilan pédiatrique
échographie rénale IRM,
si doute sur: Ciliopathies
(CEP 290, 1CQB1)

Maladie métabolique
(hypotonie ou RPM¥)

ERG:
Normal ou hyperample

* RPM: retard psychomoteur.

Critéres

Amaurose congénitale
de Leber ou ACL

Achromatopsie

Héméralopie congénitale
stationnaire

Albinisme

GENETIQUE

Mode de

Autosomique récessif

Autosomique récessif

Récessif lié a I’X

AOC: autosomique récessif

IMPDH1, 14G24.1, LRAT, TULP1,
KCNJ13, 1QCB1

transmission (80 %)
A.dominant possible Sauf monochromatisme AO pur: récessif
(IMPDH1, a cones bleus Plus rarement liéal'x
CRX OTX2) (récessif lié a I'X) aR* ou aD*
Biologie 17 génes CNGB3 1.Liésa I’X » AOCisolé
moléculaire: ACL cones-batonnets (50 a 87 %), NYX (CSNB1) AOC1: TYR,
principaux GUCY2D, AIPL1, RPGIP1, CRX, CNGA3 CACNA1F (CSNB2) AOC 2:0CA2,
génes RD3, NMINAT1, CEP 290 (5a20%) AOC 3: TYRP1,
impliqués GNAT2 et PDE6C 2.aR* OCq4: MATP
ACL batonnets cones (<2%) (1) GRM6, TRPM1
RPE65, SPATA7, LCAS, CRB1, (2) CACNA2D4, CABP4 OoCs

AOC 6: SLC24A5
AOC7: Croorfn

o Albinisme oculaire pur:
un seul géne: GRP143

*aD:autosomique dominant; aR: autosomique récessif.
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PLANCHE 3: Variations de coloration de la peau et des cheveux dans les albinismes (1-6). Transillumination irienne (1B, 3B, 5B). Fond d’ceil, peu pigmenté, lais-
sant paraitre le réseau vasculaire choroidien avec une papille pale (5C, 6C). Lhypoplasie maculaire évoquée devant la diminution de la zone avasculaire (6C) est
confirmée & I'OCT, présentée en planche 4.
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res ‘

Amaurose congénitale
de Leber ou ACL

Achromatopsie

Héméralopie congénitale
stationnaire

EVOLUTION ET PRONOSTIC

Albinisme

Malvoyance profonde
ou cécité

o Stable,

o Acuité visuelle (AV)
de loin #1/10 dans les
formes complétes, 3/10
ou plus dans les formes
incomplétes.

» AV en vision rapprochée
subnormale

o Le nystagmus diminue,
voire disparait

o Amélioration possible
jusqu’a I'adolescence

o AV de 1/10% a 6,3/108,
puis stabilité
Le CV reste normal.

o Le nystagmus diminue,
voire disparait

» AOC1 et certains MATP
sont trés malvoyants
et le restent

o Autres AOC et AO:
évolution variable.
Le nystagmus peut
diminuer, la peau et les
phanéres se pigmenter +

o LAV slaméliore jusqu’a la
fin de I'adolescence.
Pfs compatible avec
conduite

FORMES CLINIQUES DU NOURRISSON

o ACL syndromiques

© Maladies péroxysomales,
(Zellweger,
adrénoleucodystrophie,
Refsum infantile): signes
neurologique au premier
plan

» Maladies lysosomales

o Ciliopathies
(maladie de Joubert,
néphronophtyse)

» Monochromatisme a cnes
bleus (récessif lié a I'X,
myopie forte)

» Syndrome de Forsius-
Erikson
(ou albinisme
des iles Aland)

— CSNB + signes d’albinisme
oculo-cutanés.

» AOC Syndromiques

o Hermanski-Pudlack:
thrombopathie
(saignements, hématomes)

o Chediak Igashi:
immuno-déficience

» Angelman, RPM, ataxie,
rire particulier
“happy puppet”

o Willy-Prader RPM, obésité,
hypogonadisme, petites
extrémités

DIAGNOSTICS DIFFERENTIELS PRINCIPAUX

» Dystrophies rétiniennes
précoces (entre 2 et 5 ans,
génes impliqués communs
nombreux)

o En fait, continuum entre
ACL, dystrophies précoces
et autres dystrophies
mixtes

» Dystrophies rétiniennes
cones-batonnets précoces
syndromiques

(Syndrome d’Alstrém)

o ACL
si ERG pas totalement
plat dans 1" année, mais
comportement visuel tres
différent

» Myopie forte isolée mais
dans CSNB petite papille

» Nystagmus idiopathique
chez les sujets blonds

- Albinoidisme:
albinisme sans nystagmus

—Hypoplasies maculaires
isolées (OCT ++)

www.jifro.info

Un site dédié aux 7¢5 JIFRO
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PLANCHE 4: Confirmation a I'OCT (4D) de I'hypoplasie maculaire évoquée devant la diminution de la

zone avasculaire.

5. Examen du champ visuel,
clichés en autofluorescence et OCT

L’examen du champ visuel, les clichés
en autofluorescence et la tomographie
en cohérence optique (OCT) ont un
intérét diagnostique limité car ils sont
tres difficiles aréaliser chez le nourris-
son. IIs sont cependant essentiels pour
le diagnostic des formes frustes évo-
quées apres I’dge de 4 ans, pour appré-
cierle niveau d’atteinte et 1’évolutivité
de la maladie chez le grand enfant et
I’adulte et pour mieux comprendre la
physiopathologie.

En raison de I'impact majeur de I’an-
nonce d’une rétinopathie congénitale
héréditaire dans une famille (particu-
lierement délétere s’il s’avére secondai-
rement faux), il ne faut jamais avancer
un diagnostic s’il existe une discor-
dance entre ’examen clinique et les
résultats des examens électrophysio-
logiques. Il est nécessaire de contrdler
I’ensemble du bilan.

Pronostics fonctionnels
différents

Les rétinopathies ont des pronostics
fonctionnels différents. La fonction
visuelle peut soit rester trés altérée
(ACL), soit s’améliorer avec la matu-
ration visuelle puis se stabiliser (dés
I’age de un an pour l’achromatopsie,
certaines formes d’ACL et d’albinisme
oculo-cutané complet; a I’adolescence,
pour la CSNB et les formes frustes d’albi-
nisme), ou se dégrader secondairement

de fagon importante vers 20 ans (ACL de
type RPE65).

Formes syndromiques

Les dystrophies héréditaires congéni-
tales sont le plus souvent isolées, mais
parfois syndromiques au premier plan,
ou inaugurales de la maladie (maladies
métaboliques: péroxysomopathies ou
maladies lysosomales; ciliopathies:
syndrome de Joubert, néphronoptyses,
syndrome d’Alstrom).

Conseil génétique

Devant le risque de récurrence dans la
famille, un conseil génétique devra étre
proposé aux parents, et parfois un dia-
gnostic anténatal. I’examen en biologie
moléculaire, quand la mutation causale
est connue, confirmera le diagnostic,
permettra d’affiner le conseil génétique,
et dans certains cas, orientera le bilan
pédiatrique a la recherche de formes
syndromiques.

Traitement

Il n’y a pas actuellement de traite-
ment curatif pour les rétinopathies
héréditaires congénitales, mais
des essais de thérapie génique sont
actuellement en cours, depuis 2007,
dans ’amaurose congénitale de Leber
(forme RPE65). L'enfant bénéficiera si
nécessaire, de mesures éducatives et
de matériel adapté.

Les dystrophies héréditaires
congénitales

On distingue 4 formes principales (dont
les caractéristiques sont résumées dans
les tableaux présentés dans cet article):

1. L’amaurose congénitale de Leber
(ACL), d’'une grande hétérogénéité phé-
notypique et génotypique qui regroupe
I’ensemble des dystrophies mixtes, tou-
chant les batonnets et les cones.

2. Lachromatopsie, syndrome de dys-
fonction des cones, héréditaire qui
comprend deux sous-types: I’achroma-
topsie compléte ou monochromatisme
des batonnets, dans laquelle il y a une
perte de fonction totale de tous les types
de cones, la vision n’étant assurée que
par les batonnets, et ’achromatopsie
incompleéte (ou atypique), dans laquelle
un ou plusieurs types de cones fonc-
tionnent partiellement. Dans la forme
incompleéte, les signes cliniques et élec-
trophysiologiques sont les mémes mais
moindres que dans la forme complete.

3.Lhéméralopie stationnaire congénitale
due a une anomalie de transmission du
signal entre les batonnets et les cellules
bipolaires, dontil existe deux formes prin-
cipales compléte et incompléte.

4.L’albinisme, qui comprend I’ensemble
des maladies héréditaires liées a la perte
ou a la diminution de la synthese de la
mélanine. Il en existe deux types princi-
paux: ’albinisme oculaire (AO) et I’al-
binisme oculocutané (AOC). L’AO se
caractérise par une hypopigmentation
de l'iris et de la rétine, une hypoplasie
fovéolaire et une anomalie du croise-
ment chiasmatique. L’AOC associe a
I’atteinte ophtalmologique une hypo-
pigmentation de la peau et des phaneres
(planches 3 et 4).

Les auteurs ont déclaré ne pas avoir de
conflits d’intéréts concernant les données

publiées dans cet article.
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Diagnostic différentiel
des pathologies rétiniennes héréditaires

Devantune anomalie dufond d’ceil, unbilan d’imagerie est réalisé de facon systématique. Unbilan d’'imagerie
complet permet une réflexion poussée sur l'origine du trouble.
AYére des débuts de la thérapie génique, nous devons étre capable d’évoquer une cause génétique quel que
soit’age du patient. Al'inverse, il ne faut pas passer a c6té d’'une cause infectieuse, inflammatoire, iatrogéne...
qui pourrait alors bénéficier d’un traitement étiologique.

— 0. ZAMBROWSKI,
C. ARNDT

Service d'Ophtalmologie,

CHU REIMS.

&
voquer une pathologie génétique
chez un patient jeune de moins
de 40 ans ayant des anomalies
rétiniennes bilatérales parait tellement
évident qu’il ne faudrait pas passer a coté
d’une autre cause.

Il est par contre moins facile d’y pen-
ser chez un patient plus 4gé, s’iln’y a
pas d’antécédents familiaux connus,
ou si l’atteinte est unilatérale. Cela est
d’autant plus vrai en cas de pathologie
infectieuse, inflammatoire (fableau I).

Le diagnostic d’une forme acquise per-
met, le cas échéant, d’envisager une
prise en charge étiologique mais égale-
ment de rassurer le patient quant a 1’ab-

sence de transmission de la pathologie
a sa descendance.

Les pathologies rétiniennes
acquises pouvant faire
évoquer une origine génétique

Cet article présente les pathologies en
fonction de la localisation de I’atteinte:
prédominant dans la région maculaire
ou en périphérie rétinienne.

1. Les pathologies maculaires
La dégénérescence maculaire liée a1’age

(DMLA) est une cause de consultation
fréquente. Il faut parfois savoir évoquer

Arguments | Enfaveur d’une cause génétique | En faveur d’'une cause non génétique

Bilatéralité

Atteinte bilatérale et symétrique | Atteinte unilatérale ou trés asymétrique

Age de début | Premiers symptémes avant 40 ans | Dépend de I'étiologie

Hérédité Antécédent familiaux,
consanguinité

Absence d’histoire familiale

Antécédents | Pas d’antécédent
personnels

Prise de médicament, chirurgie,
radiothérapie, infections, traumatisme

Evolutivité Lentement évolutif

Mode aigu rapidement évolutif
ou non évolutif si cicatriciel

Symptémes Hémeéralopie, photophobie

Selon I'étiologie

TABLEAU |: Eléments d'orientation entre une rétinopathie acquise et une rétinopathie héréditaire.
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F1G.1: 1A : Imagerie en autofluorescence d'une maladie de Stargardt avec atrophie maculaire. 1B : Fond d’ceil d EMAP: il est important de faire un examen complet
de la périphérie rétinienne devant une lésion maculaire atrophique large a grand axe horizontal chez un patient de 60 ans, afin de ne pas diagnostiquer a tort

une DMLA atrophique.

devant un tableau atypique une patho-
logie génétique a début tardif.

o Aspect atrophique

Le diagnostic différentiel avec des
formes de maladies de Stargardt tardif
(fig. 1A), une dystrophie choroidienne
aréolaire centrale (CACD), une dystro-
phie réticulée ou encore une atophie
maculaire extensive avec pseudodru-
sen (EMAP) (fig. 1B) n’est parfois pas
évident. Sans les clichés en autofluores-
cence et la tomographie par cohérence
optique de type spectral domain (OCT
SD), il est parfois difficile de redres-
ser le diagnostic, grace a la présence
de 1ésions hyper-autofluorescentes,
“flavimaculé”, spiculé, pavimenteux
ou réticulé en fonction de la patholo-
gie. Dans le cas de 'EMAP, en plus de
I’atteinte du pole postérieur, il y a des
lésions atrophiques périphériques et
les réponses de 1’électrorétinogramme
global (ERG global) des systemes scoto-
pique et en photopique sont diminuées,
ce qui n’est pas le cas dans la DMLA.

L’atrophie par intoxication aux anti-
paludéens de syntheése est un autre
cas de figure d’atteinte bilatérale et
symétrique. L’atteinte paracentrale en
ceil de beeuf (fig. 2) confirmée par le
scotome péricentral au champ visuel
et la diminution des amplitudes des
réponses péricentrales a 1’électroréti-
nogramme multifocal peut faire évo-
quer une maladie de Stargardt, une
dystrophie des cones; I'histoire de la

maladie, la dose cumulée du traitement
par antipaludéens de synthese prise par
le patient mais également I’ERG global
permettent généralement de redresser
le diagnostic (fig. 3).

o Aspect pseudo-vitelliforme

Certaines lésions jaunatres dégénératives
apparaissent a’OCT comme des dépots
en avant de I’épithélium pigmentaire.

F1G. 2A ET 2B: Fond d'ceil: maculopathie bilatérale en ceil de beeuf dans le cadre d'une intoxication aux
antipaludéens de synthése.

A] a

F1G.3: A, B: Fond d'ceil: périfovéolopathie avec dépigmentation péricentrale associée a une migration
pigmentaire dans le cadre d'une intoxication aux antipaludéens de synthése. C, D : Champ visuel central:
scotome annulaire bilatéral dans le cadre d'une périfovéolopathie dans le cadre d'une intoxication aux
antipaludéens de synthese. E, F: Electroretinogramme multifocal avec atteinte péricentrale de 'ampli-
tude des réponses électriques.
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Elles peuvent mimer du matériel vitelli-
forme. 1l est alors souvent d’aspect plus
hétérogene. L'électro-oculogramme n’est
absolument pas pathognomonique d’'une
cause génétique et peut étre trés diminué
dans des cas de dystrophies pseudo-
vitelliformes dégénératives (fig. 4 et 5).

o Aspect microkystique

L’aspect microkystique d’un rétino-
schisis juvenile lié a I’X peut étre théo-
riquement confondu avec un cedéme
maculaire d’origine acquise, mais le
caractere parfaitement régulier et symé-
trique a I’'OCT, les réponses électronéga-
tives a I’'ERG global, le sexe masculin et
des anomalies de la périphérie rétinienne
associées permettent d’orienter le dia-
gnostic vers une cause héréditaire (fig. 6).

FIG.4A ET 4B: Fond d'ceil avec matériel rétro- F1G. 5: Fond d'ceil: tomographie par cohérence optique (OCT) et clichés en autofluorescence d'une dys-
fovéolaire: l'existence de drusen séreux est en trophie pseudovitelliforme: 'aspect du matériel vitellin au fond d'ceil et & I'OCT est régulier, il est auto-
faveur d'une dégénérescence maculaireliée al'age.  fluorescent.

FIG. 6:Fond d'ceil et tomographie par cohérence optique: rétinoschisis juvénile lié a1'X, I'aspect régulier et 'aspect kystique au-dela de la macula est caractéristique.
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2. Les pathologies rétiniennes
périphériques

Le diagnostic différentiel peut se poser
au stade aigu comme au stade cicatriciel
quand la pathologie causale (par exemple,
une maladie infectieuse) est entrée dans
une phase de stabilisation. Dans ce cas,
I’existence d’'une pigmentation rétinienne
périphérique peut faire évoquer a tort une
rétinopathie pigmentaire, si 'historique
de la pathologie n’est pas connu.

o Infectieux

Une rubéole congénitale ou une infec-
tion feeto-maternelle a cytomégalovirus
(CMV) donne un aspect de pigmenta-
tion diffuse qui peut faire évoquer des
pathologies héréditaires de type amau-
rose congénitale de Leber ou rétinite pig-
mentaire a début précoce (fig. 7).

FIG. 7A ET 7B: Fond d'eeil chez un enfant de 4 ans
dans le cadre d'une infection fceto-maternelle a
CMV, I'électrorétinogramme est normal.
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FIG. 8: Fond d'ceil: aspect de pigmentation marte-
1ée cicatricielle d’'une nécrose rétinienne, le carac-
tére strictement unilatéral n'est pas en faveur
d’une dystrophie rétinienne héréditaire.

Une nécrose rétinienne virale, traitée,
peut cicatriser en laissant une pigmenta-
tion rétinienne diffuse sur toutes les zones
ayant été atteintes (fig. 8). Cette pathologie
est néanmoins généralement unilatérale,
ce qui permet de ne pas s’orienter trop vite
vers une cause héréditaire.

o Inflammatoire
Devant une baisse d’acuité visuelle

ancienne mais d’installation rapide,
avec une pigmentation rétinienne plus ou

moins bien systématisée et une diminu-
tion globale desréponses des cones et des
béatonnets a I’'ERG global, il faut réaliser
une imagerie multi-modale afin deredres-
ser le diagnostic en faveur d'un AZOOR
(Acute Zonal Occult Outer Retina). Les
anomalies en OCT, en autofluorescence,
sont tres différentes de celles retrouvées
dans les cas de dystrophies rétiniennes
mixtes d’origine héréditaire.

o Dégénératif

Une réticulation rétinienne périphé-
rique est une forme de dégénérescence
pouvant faire évoquer une rétinopathie
pigmentaire tardive. L’acuité visuelle est
conservée, il n’y a pas d’héméralopie et
I’épaisseur rétinienne centrale est nor-
male, en autofluorescence, il n’y a pas
d’anneau hyperfluorescent (fig. 9).

La myopie forte dégénérative peut étre
confondue avec des pathologies cho-
roidiennes héréditaires comme la cho-
roidérémie et l’atrophie gyrée, mais
le caractére asymétrique est en faveur
d’une pathologie acquise (fig. 10).

F1G. 9A ET 9B : Fond d'ceil: pigmentation réticulée bilatérale découverte a I'occasion d'un examen biomi-
croscopique pour décollement de rétine de I'ceil gauche.

F1G. 10A ET 10B: Fond d'ceil : il existe une atrophie choriorétinienne plus importante a droite qui est rela-
tivement préservée; le caractére asymeétrique est en faveur d'une cause acquise comme icila myopie forte.
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LE DOSSIER

Les hérédo-dégénérescences rétiniennes

o Vasculaire

Une dépigmentation avec quelques
migrations pigmentaires particuliere-
ment en moyenne périphérie au-dela
des arcades vasculaires fait évoquer une
choroidopathie hypertensive (fig. 11).

o Tumoral

Une métastase choroidienne peut don-
ner ’aspect d’un colobome juxtapapil-
laire choriorétinien mais le caractere
asymétrique, l’existence de lésions
saillantes multiples confirmées a I’écho-

graphie et d'une diffusion a I’angiogra-
phie redresse le diagnostic (fig. 12).

Un lymphome rétinien peut étre res-
ponsable d’un aspect de pigmentation
rétinienne d’aspect tigrée; il existe
cependant une hyalite et au niveau la

FIG. T1A ET T1B: Fond d'ceil: il existe des lésions jaunatres périphériques associées & un rétrécissement majeur des artéres rétiniennes réalisant une choroidopathie
hypertensive dans le cadre d'une hypertension artérielle sévere et une insuffisance rénale.

4]

F1G.12 A: Fond d'ceil droit: aspect d’atrophie juxta-papillaire d’allure colobomateuse. B: Fond d'ceil gauche: deux lésions saillantes en temporale.
C, D: Angiographie: diffusion du colorant sur les trois 1ésions au temps tardifs. E: Léchographie en mode B confirme I'existence d'une lésion saillante.

38




réalités OPHTALMOLOGIQUES # 209_Janvier 2014

F1G.13A ET 13B: Fond d'ceil : pigmentation tigrée au sein de lésion d’atrophie jaunatre, hyalite.

rétine des plages jaunatres qui alter-
nent avec des plages de rétine normale.
L’altération des réponses de 1’électro-
rétinogramme en photopique (réponse
coOnes) et scotopique (réponse baton-
nets) est proportionnelle a I’étendue
de l'atteinte (fig. 13).

[ Conclusion

Un faisceau d’arguments partant de
I’histoire de la maladie, de I’arbre généa-
logique, de I’examen ophtalmologique
complet, des résultats des examens
complémentaires (morphologiques et
fonctionnels) et de I’évolution dans le
temps, permettra de redresser le dia-

gnostic devant une atteinte rétinienne
pourlaquelle une cause héréditaire avait
initialement été évoquée.
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Principes de base de I’équipement
des astigmates presbytes

L'équipement des patients presbytes ayant une amétropie sphérique ou un astigmatisme faible
(inférieur a o.75 dioptrie) est de plus en plus facile et concluant, car nous avons un choix de plus en plus large

et varié de lentilles pour les adapter.

Mais, lorsquel’astigmatisme nécessite d’étre corrigé,I'’équipement du presbyte devient un peu plus technique

et le choix plus restreint.

Les lentilles rigides perméables aux gaz qui offrent de nombreux avantages dans I'équipement de ces
amétropies sont aujourd’hui complétées par des lentilles souples toriques multifocales a renouvellement
fréquent permettant d’équiper tous types d’astigmates presbytes. Mais, malgré ce choix varié, la réussite
de l'adaptation dépend avant tout du bon suivi, du respect et de la compréhension des régles de base de
I’adaptation des lentilles chez ces amétropes. Ces régles de bases sont développées dans cet article.

— E. LEBLOND

Cabinet d’Ophtalmologie,

GRENOBLE.

équipement du presbyte astig-

mate fait appel a un double

challenge: corriger parfaite-
ment ’astigmatisme pour obtenir une
vision de loin parfaite et choisir le bon
systéme pour corriger la presbytie.

Il requiert une parfaite connaissance:
—des lentilles disponibles;

—desregles d’adaptation des astigmates
en lentilles: pour orienter son choix
selon I’astigmatisme, I’amétropie, le ter-
rain local (sécheresse) vers des lentilles
souples toriques (LSHT) ou des lentilles
rigides perméables aux gaz (LRPG);
—desregles d’adaptation du presbyte en
lentilles;

— des besoins prioritaires des porteurs
(vision de loin, de prés et/ou intermé-
diaire) pour essayer plutot des lentilles
a vision simultanée: lentilles souples
toriques multifocales (LSHTMF) ou des
lentillesrigides perméables aux gaz mul-
tifocales (LRPGMF); ou a vision alternée:
LRPG bifocales, ce systéme n’étant pas
corrigeable avec des lentilles souples.

Que I’on soit en présence d’'un ancien
ou d’un nouveau porteur de lentilles,
I’examen de ’ceil et de ses annexes
lors de la visite de préadaptation sera
minutieux a la recherche de patho-
logies locales (paupieres atoniques,
sécheresse, fragilité épithéliale, etc.).

L’analyse de tous ces critéres permet-
tra d’orienter I’adaptation plutét vers
des lentilles souples ou rigides per-
méables aux gaz.

Pour les anciens porteurs de lentilles,
I’adaptation en presbytie se fera pré-
férentiellement en conservant le type
de matériau porté. Ainsi, on équipera
en priorité en LRPGMF ou bifocales un
porteur de LRPG, et en LSHTMF un
porteur de lentilles souples toriques.
Cependant, on n’hésitera pas en cas
d’acuité visuelle non satisfaisante
avec les lentilles souples a orienter
le porteur vers des LSHTMF qui don-
nent souvent de meilleurs résultats
optiques.
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Astigmatisme
et choix des lentilles [1]

1. Détermination
du type d’astigmatisme

L’astigmatisme total est évalué par
la réfraction subjective, exprimée en
cylindres négatifs. Il est égal a:
—l’astigmatisme cornéen (face antérieure
de la cornée) et est mesuré au kérato-
metre. Une variation de 10/100 mm de
tonicité de la cornée entraine une varia-
tion de 0.50D de puissance d’astigma-
tisme cornéen ;

— auquel on rajoute ’astigmatisme
interne non calculable. Celui-ci est
déterminé par la différence des deux
autres valeurs et provient des compo-
santes internes de 1’ceil : face postérieure
de la cornée, faces antérieure et posté-
rieure du cristallin, segment postérieur.

Exemples

Si la kératométrie est égale a 7.85 a
0°/8.05 a 90°, soit 20/100, donc 100D
d’astigmatisme cornéen selon la
régle décrite ci-dessus, la réfraction
(lunettes) sera égale -2.75 (-1.00) 90°.
L’astigmatisme réfractif est ici égal a
I’astigmatisme déterminé par la kérato-
métrie. On est en présence d’un astigma-
tisme cornéen pur.

La détermination du type d’astigma-
tisme oriente vers un équipement en
LRPGMF ou LSHTMF.

La LRPG corrige ’astigmatisme cor-
néen par le ménisque de larme jusqu’a
2.5 dioptries (valeurramenée a la cornée),
une LRPG sphérique, dite de révolution,
sera donc utilisée pour les astigmatismes
inférieurs ou égaux a 2.5D. Au-dela, il
faudra utiliser une lentille torique. Pour
les astigmatismes cornéens, ce sera une
torique interne; pour les astigmatismes
internes ou mixtes, on recommande des
lentilles toriques externes ou bitoriques
(fig. 1). Le choix en LRPG multifocales
toriques externes ou bitoriques étant res-

Forme de la cornée Position du tore
sur la face
. Postérieure
Torique TP
ou intérieure
L. Antérieure
Sphérique -
ou extérieure

F1G.1: Choix de la position du tore en fonction
d'une cornée torique ou sphérique.

treint et le cotit élevé, les astigmatismes
mixtes seront préférentiellement équipés
en LSHTMF (fig. 2).

« Astigmatisme « Astigmatisme

cornéen: postérieur ou mixte:
« LRPO MF « LRPO

> de révolution > tore ext.

» tore int. > bitoriques
« LSHTMF « LSHTMF

de préférence

F1G. 2: Arbre décisionnel.

2. Puissance réfractive au sommet de
la cornée pour tous les équipements
souples ou rigides

La réfraction obtenue avec les lunettes
est positionnée a 12 mm de la cornée.
La lentille en contact avec la surface
cornéenne nécessite une correction
réfractive différente lorsque la réfraction
globale excede 3.50 dioptries. Une table
de conversion permet de calculer cette
différence et certains logiciels informa-
tiques la calculent automatiquement.

Exemple (fig. 3)

Pour une réfraction (lunettes) de = -6.00
(-4.00) 0°:

« Lunettes -6.00 (-4.00) 0°
-10.00 -s = 9.00

|_, -6.00 = -5.50

*-6.00= -5.50
»-10.00 = -9.00
« Lentilles = -5.50 (-3.50) 0°

FIG. 3: Rappel de la distance verre-ceil.

— soit — 6.00 a 0° = la puissance réfrac-
tive au sommet de la cornée est de -5.50
d’apres les tables de conversion;

— et -10.00 (soit -6.00 +-4.00) 4 90° = la
puissance réfractive au sommet de la
cornée est de -9.00.

La correction lentilles sera égale -5.50
(-3.50) 0°: -3.50 correspond a la diffé-
rence entre -9.00 et -5.50.

3. Rapport sphére-cylindre en cas
d’équipement en lentilles souples

Apres avoir ramené laréfraction au som-
met de la cornée, un rapport 2/3-1/3 de
la puissance de la sphére par rapport a
celle de ’astigmatisme sera idéal pour
une bonne stabilisation des lentilles
souples toriques. Ce rapport ne concerne
pas les LRPG.

4. Sensibilité aux variations d’axes
lors des mouvements palpébraux

Lorsque l’acuité visuelle du candidat
aux lentilles chute en faisant varier de
+5°’axe de ’astigmatisme sur la correc-
tion lunette trouvée, une adaptation en
LRPG sera préférée; les systémes de sta-
bilisation des lentilles souples toriques
peuvent, en effet, avec la pression des
paupieres, générer de trés faibles varia-
tions d’axes lors des clignements et des
mouvements palpébraux qui seront mal
tolérés chez ces patients.

5. Vérification des traits repéres
alalampe a fente pour les LSHT

Les LSHTMF se stabilisent sur1’ceil du por-
teur et cette stabilisation peut étre vérifiée
selon le positionnement des traits repéres
observés a la LAF en fente fine (fig. 4). Ils
se positionnent a 6 heures a 3 heures ou
a 9 heures selon le type de lentilles. Une
déviation des traits repéres signe une mau-
vaise stabilisation des lentilles et sera res-
ponsable d’'une mauvaise acuité visuelle
envision de loin. Cette déviation devra étre
corrigée selon la regle SAM-SIAM (sens
des aiguilles d’une montre, sens inverse
des aiguilles d'une montre).



F1G. 4: Aspect en LAF ou fente fine.

Rappel

Une déviation des traits reperes de 10°
dans le sens des aiguilles d’'une montre
(SAM) nécessite de rajouter 10° a I’axe
essayé, la méme déviation dans le sens
inverse des aiguilles d’une montre
(SIAM) demande un retrait de 10°.

Exemple

Si I’axe trouvé a 170° (et si la déviation
estde 10° SAM), il faut poser une lentille
a180°; enrevanche, si elle est 10° SIAM,
il faudra poser une lentile a 170°.

Régles de base de
P’équipement des presbytes [2]

Astigmate ou non, la réussite de I’équi-
pement du presbyte ne dépend pas
seulement du bon choix des lentilles,
elle fait également appel a une interro-
gation sur les besoins et les motivations
du porteur. Il y a des bons candidats,
mais aussi des candidats trés exigeants
qui ne seront jamais satisfaits des équi-
pements proposés s’ils n’ont pas aupa-
ravant été avertis des limites de ce type
de lentilles.

Meéme si les progres permettent de s’en
rapprocher, aucun systéme visuel ne
remplace le fonctionnement naturel
parfait de I'ceil. Le patient presbyte doit
oublier le fonctionnement antérieur de son
ceil et s’adapter au mieux a ses capacités
actuelles. Celles-ci seront optimisées par
les dispositifs que ’on peut lui fournir,
mais nous ne sommes pas des magiciens!
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Il convient donc de mettre en place
avec le patient, avant toute adaptation
en presbytie, ce que nous appelons le
“contrat presbytie”, contrat virtuel
verbal, explicatif, pour éviter les adé-
quations entre résultats obtenus et
résultats attendus. Ce temps de “mise
au point” sera précieux pour éviter des
désillusions et des pertes de temps
ultérieures.

Il est primordial de prévenir le candidat:
—que la correction en lentilles va couvrir
80 % de ses besoins visuels, mais n’éli-
mine pas le port des lunettes dans des
circonstances extrémes;

—que la vision nocturne ne sera pas satis-
faisante avec des lentilles progressives
a vision simultanée, car les résultats
visuels obtenus par ce type de lentilles
dépendent du diametre et de laréactivité
pupillaire;

— que les lentilles utilisant une vision
alternée n’existent qu’en matériaux
perméables aux gaz, requiérent un bon
centrage, une bonne mobilité et néces-
sitent, comme pour les lunettes, un bon
positionnement de la téte.

1. La réfraction de loin

Son évaluation doit étre récente, voire
dujour, en corrigeant la sphére et I’astig-
matisme en monoculaire, puis en bino-
culaire. Il faut saturer I’hypermétrope en
utilisant la méthode du brouillard et ne
pas sous-corriger le myope. L'utilisation
du test duochrome (fig. 5) permettra de
vérifier la saturation: I’hypermétrope
aura une vision supérieure ou égale dans
le rouge et le myope un test rouge-vert
équilibré.

F1G. 5: Test duochrome.

2. Calcul de I’addition minima
en vision de prés: test a 40 cm,
avec un bon éclairage

Ce test sera pratiqué en vision bino-
culaire. A partir de la correction sphéro-
cylindrique maximale trouvée de loin,
on augmente la correction par palier de
+0.25 dioptrie. L’addition minimale est
la somme des verres convexes ajoutés
pour pouvoir lire aisément Parinaud
3 ou deviner Parinaud 2, en plagant
le test de lecture a 40 cm. On rajou-
tera enfin a cette somme 1.00 dioptrie
(réserve accommodative) pour obtenir
la correction nécessaire de prés sur la
lentille a poser.

3.Recherche des dominances
oculaires [3]

Les dominances oculaires seront calcu-
lées en utilisant le test du flou réfractif.
Pourrechercherla dominance en vision
de loin, il faudra rajouter, sur les yeux
corrigés en vision de loin, en vision
binoculaire, un verre de +0.50 dioptrie
présenté alternativement devant I’ceil
droit et I’ceil gauche. L'ceil devant lequel
le patient est le plus géné avec le verre
de +0.50D est I’ceil préféré en vision
de loin. L'eeil adelphe sera considéré
comme préféré en vision de prés.

Larecherche de ces dominances est pri-
mordiale pour deux raisons:

—la premiére est de déterminer I'ceil qui
va porter la lentille & vision de loin cen-
trale et celui qui portera celle a vision de
prés centrale si on choisit une lentille a
géométrie inversée (lentille avec addi-
tion D sur ceil préférentiel de loin et N
sur 'autre ceil);

— la deuxiéme raison est que I’on opti-
misera la vision de loin insuffisante sur
I’ceil préférentiel de loin en priorité et,
inversement, en cas de vision de pres
insuffisante.

Ces trois tests vont nous servir a détermi-
ner les parametres réfractifs de la lentille
d’essai.
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|:—> Sélectionner les patients a équiper: “contrat presbytie”.

|:—> Faire une réfraction sphéro-cylindrique récente parfaite en vision de loin.

|:—) Déterminer le type d'astigmatisme, I'axe et la sensibilité aux variations d’axe.

[[=> Ramener la réfraction  la cornée pour les lentilles.

E—) Rechercher I'addition minimale et les dominances oculaires.

[:—) Vérifier le bon positionnement des traits repéres sur les lentilles souples
toriques multifocales et la bonne adaptation des lentilles rigides

perméables aux gaz multifocales.

|:—) Optimiser, si besoin, les corrections en vision de loin et vision de prés.

4.Une étape d’'optimisation

Une étape d’optimisation est souvent
nécessaire apres avoir choisi et posé
une lentille d’essai et vérifié la bonne
correction de l’astigmatisme et le bon
positionnement des traits repéres sur
les LSHTMF.

Cette étape, toujours réalisée en vision
binoculaire et avec un bon éclairage, sera
effectuée au bout de quelques heures,
voire quelques jours. En procédant avec
méthode, il faudra commencer ’optimi-
sation sur I’eil en charge de la vision
déficiente, puis sur les deux yeux si
besoin, en rajoutant +0.25D pour tenter
d’améliorer la vision. On ne fera qu'une

seule modification a la fois, en contro-
lant systématiquement I’autre vision (si
on optimise la vision de loin, il faudra
vérifier que cela n’atteint pas la vision
de pres et inversement).

Loptimisation par bascule estla plus uti-
lisée en cas de vision de loin insuffisante.
On ajoute +0.25D sur 'ceil préférentiel de
loin ou les deux, en contrélant toujours
la vision de pres. Si la vision de pres est
insuffisante, on ajoute +0.25D sur ceil pré-
féré de pres en vérifiant la vision de loin.

Une autre méthode peut étre utilisée en
seconde intention, lorsque la premiére
méthodene donne pas lesrésultats atten-
dus; elle consiste a modifier I’addition

de prés. Pour améliorer la vision de
loin, on diminue alors ’addition sur
I’ceil préféré de loin. A contrario, pour
améliorer la vision de prés, on augmente
I’addition sur I’ceil préférentiel de pres,
en vérifiant toujours I’autre vision apres
chaque changement.

Dans les deux méthodes, les modifica-
tions ne doivent jamais excéder 0.25D,
sinon il faut revoir la réfraction.

Une fois les optimisations réalisées, un
controle de ’adaptation seraréalisé afin
de valider la bonne tolérance oculaire
des lentilles et des solutions d’entretien
avant prescription définitive.

Conclusion

Toutes ces étapes sont indispensables
pour adapter correctement les presbytes
astigmates [4].
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Cataracte ou cristallin clair:
méthodes objectives d’évaluation

et indication chirurgicale

L'indication chirurgicale de la cataracte repose sur des critéres subjectifs et objectifs dont le
chirurgien doit tenir compte dans le bilan préopératoire afin d’évaluer au mieux la balance bénéfices/risques

et justifier 'intervention.

L'Optical Quality Analysis System (OQAS/HD Analyzer) est un nouvel outil permettant une mesure objective
de la diffusion lumineuse oculaire qui peut étre utilisé pour faire la distinction entre un cristallin clair et
une cataracte débutante. 'OQAS fournit par conséquent des données utiles a I'évaluation objective du projet

thérapeutique.

— F. CABOT?: 2, D. GATINEL? 3

1Bascom Palmer Eye Institute,
MIAMI (Etats-Unis).

2Fondation Adolphe-de-Rothschild,

PARIS.

3 Centre d’expertise en recherche
et optique clinique (CEROC), PARIS.

a chirurgie de la cataracte est

I’acte chirurgical le plus prati-

qué dans le monde industrialisé.
Il est de nos jours réalisé de plus en plus
précocement, sur des patients de plus en
plusjeunes dont le cristallin est relative-
ment peu opacifié mais qui expriment
des plaintes visuelles en rapport avec
une réduction de la qualité de vision.

En parallele, et afin de répondre a une
demande croissante d’indépendance
aux verres correcteurs, la chirurgie du
cristallin clair tend a devenir une option
de plus en plus utilisée, particuliére-
ment chez les sujets amétropes et pres-
bytes ainsi que chez les forts amétropes.
Cette demande est entretenue pour des
raisons démographiques (vieillissement
de la population), socioculturelles (acti-
vité des “seniors”), et technologiques
(développement des gammes d’implants
toriques et multifocaux).

La distinction entre cataracte véritable
et cristallin clair demeure relativement
subjective, laissée a I’appréciation du
chirurgien. Ce flou d’indication, source

potentielle de litige médico-légal, est
entretenu par I’ancienneté des textes
appuyant I'indication chirurgicale de la
cataracte et qui n’ont pas été réévalués
depuis plusieurs années [1].

Il existe pourtant des méthodes d’inves-
tigation cliniques simples permettant
de mieux trancher entre chirurgie du
cristallin clair et chirurgie de la cata-
racte. L’aberrométrie par double pas-
sage (instrument OQAS, Visiometrics,
Espagne) a été proposée dés 2007 en
France pour 1’étude de la diffusion
lumineuse intraoculaire.

La cataracte

La cataracte, définie comme 1’opacifica-
tion du cristallin, est le plus souvent liée
au vieillissement (cataracte sénile) mais
elle peutaussi étre traumatique/chimique,
congénitale, iatrogéne (corticoides, neuro-
leptiques, anticancéreux...). Elle est favo-
risée par divers facteurs derisques tels que
le diabete, la myopie forte, ’exposition
solaire, I'intoxication alcoolo-tabagique.
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Selon la localisation et I'importance
des opacités cristalliniennes (corticales,
nucléaires, sous-capsulaires postérieures),
la vision est plus ou moins affectée.

Une cataracte nucléaire induira plus
volontiers une myopie d’indice et
une élévation du taux d’aberrations
sphériques négatives, entrainant une
meilleure profondeur de champ en
vision de prés mais compromettant
rapidement la vision de loin, avec le
risque de perte progressive de lignes de
meilleure acuité visuelle corrigée.

A P'inverse, une cataracte sous-capsu-
laire antérieure peut induire des symp-
témes d’éblouissement et de réduction
marquée de la vision en contre-jour,
alors que la meilleure acuité visuelle
corrigée est préservée.

Une classification internationale,
appelée LOCS III pour Lens Opacity
Classification System III et publiée
en 1993, permet de définir le score, le
type et la sévérité des cataractes par
comparaison entre ’aspect retrouvé en
examen en lampe a fente et ’aspect des
images standardisées et éditées pour
cette classification (fig. 1).

Textes de recommandations
pour I'indication chirurgicale
de la cataracte

L’indication chirurgicale de la cataracte
sénile est encadrée par des textes édités par
I’Agence nationale pour le développement
de I’évaluation en médecine (ANDEM),
ancienne dénomination de I’ Agence natio-
nale d’accréditation et d’évaluation en
santé (ANAES). UANDEM s’est appuyée
sur les textes américains de I’Agency for
Health Care Policy and Research (AHCPR)
édités en 1993 et mentionnant qu'une
intervention pour cataracte sénile était
justifiée lorsque les conditions suivantes
étaient réunies [2]:

— altération de la capacité du patient a
mener ses activités habituelles (conduite
automobile, lecture, télévision...), avec
une sensation de handicap retentissant
sur le mode de vie;

— acuité visuelle égale ou inférieure a
5/10. Si l’acuité visuelle est supérieure
a 5/10, la géne fonctionnelle devra étre
objectivée par un test d’éblouissement
ou un test de sensibilité aux contrastes
(aucun standard, aucun seuil n’a néan-
moins été précisé);

— information du patient quant aux avan-
tages etauxinconvénients de'intervention.

FI1G. 1: Systéme de classification des opacités cristalliniennes III (LOCS III).

En 1995, ’ANDEM a ajouté aux recom-
mandations de ’AHCPR la possibilité
d’utiliser un questionnaire de qualité
de vision, du type des questionnaires
Catquest ou VF-14, pour I’appréciation
préopératoire de la géne visuelle [3].

L’ensemble de ces recommandations
restent pour l'instant assez vagues:
pas de tests précis obligatoires, pas de
seuils de réponse concernant ces tests
fonctionnels optionnels, le seul standard
approuvé restant I’acuité visuelle mesu-
rée en routine, a contraste maximal.

En particulier, les recommandations ne
prennent pas en compte les nouveaux
instruments de mesure permettant une
évaluation purement objective de la
perte de transparence oculaire poten-
tiellement induite par une cataracte.

Moyens d’évaluation
de la cataracte

La corrélation entre le degré d’opacité
du cristallin estimé a ’examen a la
lampe a fente et son retentissement sur
I’acuité visuelle n’est pas toujours tres
marquée, en particulier pour les cata-
ractes débutantes. Une géne visuelle
importante (halos, glare, en particu-
lier en conduite de nuit par exemple)
peut étre compatible avec une baisse
de la meilleure acuité visuelle corrigée
minime, voire absente. C’est pourquoi
les méthodes d’évaluation préopéra-
toires de la cataracte doivent étre mul-
tiples et s’appuyer non seulement sur la
mesure de I’acuité visuelle, mais aussi
sur la quantification objective de la perte
de la qualité de vision.

L'OQAS (Optical Quality Analysis
System), rebaptisé “HD Analyzer” dans
sa version la plus récente, est le seul
appareil actuellement disponible en
pratique clinique qui fournit la mesure
directe de I’effet combiné des aberra-
tions optiques et de la perte de la trans-

parence oculaire sur la qualité optique



de I'ceil. Plusieurs études ont démontré
que les aberrometres utilisant la tech-
nologie Shack-Hartmann ne permettent
pas une bonne appréciation de la qualité
de vision dans les yeux ayant un trouble
des milieux. Nous avions montré que
si les images brutes enregistrées sur le
capteur CCD de l’instrument permet-
taient d’objectiver 1’existence d’une
diffusion lumineuse provoquée par les
opacités du cristallin, il n’existait pas
de “métrique” évidente pour une utili-
sation clinique rigoureuse [4].

La caméra Scheimpflug permet I’éva-
luation de l'opacification cristalli-
nienne par technique densitométrique.
Néanmoins, I’effet de cette opacification
sur la transmission lumineuse n’est pas
mesuré avec cet instrument.

La mesure directe de la diffusion
lumineuse oculaire, telle celle réali-
sée par 'OQAS, est plus pertinente car
elle traduit I’effet objectif des opacités
cristalliniennes sur la lumiere inci-
dente. Nous avions décrit les caracté-
ristiques de cet instrument et souligné,
des 2007 date de son introduction,
I’intérét des mesures objectives par
double passage pour ’exploration
des troubles visuels induits par la
cataracte débutante [5, 6].

Nous avons également vérifié que la
répétabilité de cet instrument était com-
patible avec une utilisation clinique [7].
Le champ d’application de 1’aberromé-
trie double passage embrasse toutes les
situations cliniques ou la transparence
des milieux oculaires est compromise:
cataracte, mais aussi pathologies cor-
néennes (altération du film lacrymal,
sécheresse oculaire, dystrophies...), ou
encore les hyalites.

L’OQAS est un aberrometre dita “double
passage” permettant le recueil de 'image
rétinienne d’un point source lumineux
émis par un laser diode (longueur d’onde
infrafouge = 780 nm). Il permet de
recueillir les indices suivants en tenant
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compte a la fois des aberrations optiques
et de la diffusion oculaire:

—I’acuité visuelle maximale (résolution
théorique de I'image rétiniennne), pré-
dite pour des objets de contraste de 10,
50,20 et9 %;

—la courbe MTF (Modulation Transfer
Function): cette courbe représente le
pourcentage d’atténuation du contraste
de I'image rétinienne pour différentes
résolutions (quantifiées en fréquences
spatiales);

— un indice de diffusion (Objective
Scattering Index ou OSI): cet indice est
utile pour quantifier le degré de diffusion
causé parla perte de transparence d 'une ou
plusieurs structures oculaires, telles quele
haze, les opacités cornéennes, la hyalite et
bien stirla cataracte. Artal et al. ont proposé
une classification du grade de cataracte en
fonction de I’OSI: lorsque 1'OSI est infe-
rieur a 1, le cristallin est jugé comme clair
(fig. 2);lorsque’OSI est compris entre 1 et
3,lacataracte est débutante (fig. 3);lorsque

Astigmatism axis (deg): 94
Width at 50 % (arc min): 3.33
Width at 10 % (arc min): 9.49
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F1G. 2: Indice de diffusion oculaire (OSI) fourni par I'Optical Quality Analysis System (OQAS).LOSI inférieur

a1indique un cristallin clair.
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Width at 50 % (arc min): 7.69
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F1G. 3 : Indice de diffusion oculaire (OSI) fourni par 1'Optical Quality Analysis System (OQAS). LOSI compris
entre 1 et 3 suggere la possibilité d'une cataracte débutante.
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>

Les manifestations cliniques précoces de la cataracte sont la

conséquence d’une diffusion lumineuse accrue.

>

La mesure de 'acuité visuelle a fort contraste peut étre préservée malgré

une dégradation significative de la qualité optique de I'image rétinienne.

>

L'aberrométrie par double passage (OQAS/HD Analyzer) permet une

mesure objective de la diffusion lumineuse, permettant potentiellement
de trancher entre chirurgie de la cataracte et chirurgie du cristallin clair.

La confrontation du score OSI (Optical Scatter Index) avec I'examen

biomicroscopique permet de vérifier de maniére objective la présence
et confirmer l'origine de la diffusion lumineuse.

I’OSI est supérieur a 3, il s’agit d’une cata-
racte avérée, voire avanceée (fig. 4) [8].

Nous avons évalué les corrélations entre
I’acuité visuelle, le type et le degré de
la cataracte, la mesure des indices de
qualité optique (OSI et MTF fournis par
I’OQAS), etle niveau d’inconfort visuel
des patients (questionnaire de qualité de
vision QoV) [9]. Les résultats de cette
étude, publiée en janvier 2013 dans
I’ American Journal of Ophthalmology,

montrent que 1’OSI et ’acuité visuelle
sont corrélés quel que soit le type de
cataracte considéré (nucléaire, corticale,
sous-capsulaire postérieure) [1]. De plus,
chez les patients ayant une déficience
subjective de la qualité visuelle (glare,
halos...) et une acuité visuelle conser-
vée (supérieure a 7/10), les valeurs
objectives de I’OSI étaient également
corrélées a la sévérité de la cataracte
sous-capsulaire postérieure (R =0,4,
P < 0,0006). Cette étude démontre donc

Astigmatism axis (deg): o
Width at 50 % (arc min): 14.12
Width at 10 % (arc min): 0.00
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FIG. 4: Indice de diffusion oculaire (OSI) fournit par 1'Optical Quality Analysis System (OQAS). LOSI supé-
rieur a 3 indique une cataracte avérée; lorsque I'OSI est supérieur a 7,1a cataracte est a un stade avancé.

que les patients peuvent présenter une
géne visuelle significative (objectivée
par ’'OQAS), malgré un stade mineur
d’opacités cristalliniennes observées a
I’examen en lampe a fente, et une acuité
visuelle relativement conservée.

La technologie d’aberrométrie par
double passage fournit ainsi des
mesures objectives de diffusion lumi-
neuse oculaire qui devraient étre prises
en compte en plus des méthodes d’éva-
luation préopératoires traditionnelles
que sont la mesure de I’acuité visuelle,
les tests d’éblouissement ou de sensi-
bilité aux contrastes et le degré de géne
fonctionnelle déterminée par un ques-
tionnaire. La confrontation dun score
OSI élevé avec ’examen biomicrosco-
pique permet de confirmer que ’origine
d’une diffusion lumineuse est a mettre
au compte d’opacités du cristallin, en
éliminant la présence d’autres sources
de diffusion potentielles (cedéme ou taie
cornéenne, hyalite, etc.).

Une chirurgie consistant en 1’ablation
du cristallin et son remplacement par
un implant (de puissance adaptée pour
réduire la dépendance aux verres de
lunettes en postopératoire) sur un ceil
asymptomatique et dont les mesures
objectives par aberrométrie double
passage (OQAS/HD Analyzer) sont nor-
males, peut étre étiquetée, comme “une
chirurgie du cristallin clair”.

A I'inverse, la méme intervention déli-
vrée pour soulager les symptdomes
visuels en rapport avec des opacités
cristalliniennes objectivées par une
augmentation de la diffusion lumineuse
correspond a une chirurgie de la cata-
racte. Dans les deux cas, la meilleure
acuité visuelle maximale corrigée peut
étre conservée.

Nos résultats soulignent qu’il est cer-
tainement temps de revoir les criteres
diagnostiques de la cataracte. Il est
peu probable qu'une méthode fondée
sur un simple questionnaire et/ou des



méthodes partiellement subjectives per-
mettent de réaliser un tri suffisamment
efficace entre les patients relevant d'une
prise en charge pour chirurgie de la cata-
racte, et ceux pour lesquels la réalisation
d’une chirurgie comportant ablation du
cristallin et pose d’un implant est a visée
réfractive.

Le cotit d’acquisition d’un instrument
comme I’'OQAS n’est toutefois pas négli-
geable, mais il devra étre mis en balance
avec les économies réalisées griace a
la ségrégation plus efficace entre cata-
racte et cristallin clair, et la satisfaction
des exigences éthiques propres a toute
bonne pratique médicale.

Conclusion

L’indication chirurgicale de la cataracte
repose sur l'objectivation d'une diminu-
tion de la qualité de vision soit par diminu-
tion del’acuité visuelle, soit par apparition
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ou accentuation de signes fonctionnels
(halos, glare. ..) retentissant sur le bien-étre
etla vie quotidienne du patient.

De nouveaux moyens d’investigation
clinique, tels que ’'OQAS/HD Analyzer,
permettent une mesure objective de
la réduction de la qualité de vision et
devraient a ’avenir étre inclus dans
I’arsenal technologique permettant
I’évaluation préopératoire des patients
atteints de cataracte.
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Prise en charge d’'un macroanévrisme
avec répercussion maculaire:
a propos d’un cas

A. COUZINET, O. CALVETTI

Centre d'Ophtalmologie Jean-Jaures,
Clinique Saint-Nicolas, TOULOUSE.

n homme, 4gé de 65 ans,

ressent une baisse d’acuité

visuelle de 1’eil gauche FiG.1. Fic. 2A.
depuis 1 mois.

L'examen du fond d’ceil met en évi-
dence une hémorragie sous-rétinienne
paravasculaire a I’extrémité de I’artere
temporale inférieure associée a une
couronne exsudative (fig. 1). Des exsu-
dats sont également présents au niveau
fovéolaire. Le diagnostic de macroané-
vrisme est suspecté.

L’angiographie permet de mieux carac-
tériser cette malformation artérielle
sous forme d’une dilatation vascu-
laire hyperfluorescente, rapidement
intense, associée a des ectasies capil-
laires (fig. 2) [1].

FiG. 2B. FiG. 2C.

La baisse de vision est secondaire a un by
ol

cedéme maculaire a prédominance infé-
rieure, visible aux temps tardifs de 1’an-
giographie, mieux caractérisé par 'OCT
maculaire (fig. 3).
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Une photocoagulation directe du t. 420 :
macroanévrisme est réalisée [2]. ks

Un mois plus tard, l’acuité visuelle
estremontée a 8P3. L'examen du fond  Fic.3.



