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Définitions

Premiere description/ Donders 1855

Termes multiples : RP (retinitis Pigmentosa,
Rétinopathie Pigmentaire, Dégéenerescence
tapéto-rétinienne, Rod-Cone Dystrophy..)

Groupe hétérogene d’affections caractéerisees par
une perte precoce de vision nocturne, un
rétrecissement du champ visuel, des dépots
pigmentes et une diminution profonde des
reponses scotopique a l'électroréetinogramme




Modes de transmission

Simplex / sporadique
Autosomique dominant
Autosomigue recessif
Liee a I'X
Mitochondriale

Di- ou Tri-génique




Circonstances de Déecouverte

Histoire familiale

Tableau syndromigue

Difficultés nocturnes

Rétrécissement du champ visuel

Photophobie

Photopsies

Symptomes indirects : maladresse, accidents, ...
Examen de routine




Signes cliniques

Cécité nocturne (difféerent de myopie nocturne,
troubles d’adaptation précoce : photopigues)

Altéerations du CV (...)
Rétrecissement du calibre vasculaire (différe des

atteintes choroidiennes)
Paleur papillaire

Osteoblastes (migration de pigment dans la rétine
Interne), granularité de 'EP

Atrophie EP et choriocaplllaire
Formes precoces : sine pigmento







Porteuses RP liée a I’X
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Altérations du champ visuel

Dégradation progressive du CV

Intervalle entre cécité nocturne et amputaion du CV
variable (10 a 30 ans)

Généralement scotomes relatifs en périphérie moyenne

entre 20 and 30 degrés /fixation.

Elargissement, approfondissement et coalescence
aboutissant a un scotome annulaire : il6ts périphériques
residuels, souvent temporaux, parfois inf ou en nasal

CV supérieur plus souvent anormal (atteinte plus
précoce de la rétine inférieure)




Altérations du champ visuel

Taux de progression variable, lent et inexorable (études
sur plus de 7 ans);

Fluctuations importantes (repéter les tests, privilégier le
Goldmann)

Les patients ne notent que tardivement la degradation,
jusqu’a l'atteinte centrale ou tout devient percu avec
impression de dégradation accélérée

Test diagnostique et pronostiqgue majeur (conseils/
conduite..)




Flicker
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Causes de la baisse de vision centrale

Oedeme maculaire

Membrane épirétinienne

Cataracte (sous-capsulaire postérieure)
Atrophie de 'EPR central

Atteinte des cOnes




OCT Image

RETINAL MAP ANALYSIS

Fundus Image

Patient’Scan Information
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Classifications cliniques et pronostic

La perte de vision centrale est 'évenement
majeur, le plus redoutée

Elle peut étre precoce
Les patients porteurs de formes sectorielles

peuvent garder une AV normale toute leur vie

ADRP (60a) / ARRP (20 a 40a) / X-linked RP (20
a 30 a)
Dépend du gene de la mutation et de facteurs

modificateurs (interactions génigues et
environnement).




Formes syndromiques

Usher
Mitochondriales
Bardet-Biedl




Bardet-Biedl




Diagnostic differentiels

Autres dystrophies diffuses

CSNB : Cécité Nocturne Congénitale Stationnaire
Pathologies inflammatoires

Syndromes paraneoplasiques
Pathologies vasculaires
Rétinopathies toxiques
_ésions post-traumatiques
Atteintes carentielles




CSNB (Congenital Stationary Night
Blindness)
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FUNDUS ALBIPUNCTATUS




Choroideremie

Affection rare liee a I'X. Hommes affectés, femmes porteuses identifiables

Vespéranopie, retrécissemnent CV (entre 10 et 20 ans) et perte tardive de
la vision centrale (apres 50 ans , differe de RP/X)

Locus Xg21.2-g21.3. (Cremers and coll). Seabra and coll: low Rab
geranylgeranyl transferase activity sur extraits lymphoblastiques

Dépigmentation de la choroide et de 'EPR, myopie possible. La rétine
interne et la papille restent normales

Femmes porteuses : rarement aussi atteintes que les hommes, plages de
depigmentation et placards d’atrophie periphérique

Angio (inutile); gros vaisseaux choroidiens visibles au debut puis
atrophiques, masquage par I'’hyperpigmentation

Electrophysiologie : peut étre normale, atteinte scotopique initiale
(adaptation retardée, latences photoplques allongées)

Histopathologie : atrophie choroidienne puis rétinienne




Choroidéerémie




Choroideremie




Choroideremie




Porteuses de choroidéeremie




Atrophie Gyrée Affection autosomale recessive : activité
ornithine aminotransferase reduite (Ch 10)

Vespéranopie avant 10 ans, puis atteine du CV
peripherique puis central

Astigmatisme myopique, cataracte sous-capsulaire
postérieure, Plages arrondies d’atrophie
choriorétinienne en moyenne péeriphérie, confluentes,
avec parfois liseré pigmentaire, extension progressive
ant et post, puis atrophie péripapillaire et atteinte
maculare vers la cinquantaine, Champ visuel en

relation,

Hyperfluorescence des plages et diffusion moderée des
bords, a bords nets au contact de zones saines

Traitement : supplémentation en Vit B6, regime pauvre
en ornithine (ou addition de lysine/acide alpha-
aminoisobutyrique

Conseil genétigue, aides visuelles, traitement des
complications (Cataracte, cedeme maculaire)




Atrophie gyrée




Atrophie Gyree




Dystrophies Cones-
Batonnets




Spectre d’affections (dysfonctions) : variables (aage de début, stables ou
evolutives, atteinte des batonnets)

Modes de transmission : AD, AR, X : loci : Xcone and cone-
rod dystrophies): 6p21.1, (mutations peripherin/RDS gene
:autosomal dominant cone-rod dystrophy, méme région,
mutations guanylate cyclase activator 1A gene autosomal
dominant cone dystrophy.

6q, 17p12-p13: mutations retinal guanylate cyclase; 179 en
association avec la neurofibromatose; 18921; and 19913 :
crx autosomal dominant cone-rod dystrophy.

PHOTOPHOBIE, BAV, Tr Vision des couleurs, déficit CV
central

FO variable : paleur paillaire modeérée, granité EPR ou ceil de
boeuf; stades tardifs : atrophie maculaire
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Cone-Rod Dystrophies
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Consells de prise en charge

Attendre la certitude diagnostique avant de
formuler un pronostic

Documenter I'evolutivité (histoire familiale,

Suivi..)
Déterminer le type d’atteinte (diffus,
sectoriel; atteinte précoce des cones...)

Aide a I'orientation ultérieure, sans induire
I'abandon




Modalités de prise en charge

Protection solaire

Abstention / toxiques (tabac, médicaments
retinotoxiques)

Vitaminothérapie
Prise en charge de 'OM

Prise en charge des cas particuliers
(métaboliques, syndromiques..)




Prise en charge des troubles associés

Bilan ORL et appareillage
Refsum ; neurologue, diététicien

Information sur la chirurgie de la cataracte :
ajuster les espoirs mais ne pas la retarder
si vision centrale (implants filtrants)

OM : inhibiteurs de I'AC, stéroides ?
Dépression réactionnelle




CAS CLINIQUES
















