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Introduction:

 

 Oguchi disease, originally described in Japanese people, is a rare form of stationary night blindness in patients with normal acuity.

 

Observation:

 

 We report the case of an 8-year-old girl who presented with an abnormal terrified behavior in the dark. Thorough questioning
revealed hemeralopia. Her clinical examination (visual acuity, Goldmann visual field, and color vision) were normal. The fundus examination
showed golden-brown color, grayish, almost greenish yellow discoloration in the peripheral area with no osteoclast. This abnormality disappeared
after prolonged dark adaptation. The electroretinogram showed a reduced b wave amplitude under scotopic conditions. Her parents were cousins.

 

Conclusion:

 

 This diagnosis should be suggested when hemeralopia is associated with typical fundus aspect resolving after dark adaptation (so
called Mizuo-Nakamura phenomenon). The long-term prognosis in these patients is good in the absence of clinical progression. This is a genetic
autosomal recessive disease caused by mutations in the gene coding for arrestin located in 2q37.1.
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Syndrome d’Oguchi ou cécité nocturne congénitale stationnaire : à propos d’un cas

 

Introduction :

 

 Le syndrome d’Oguchi, primitivement décrit chez les Japonais, est une forme rare d’héméralopie congénitale non évolutive chez
des patients par ailleurs normaux sur le plan visuel.

 

Observation :

 

 Une enfant âgée de 8 ans fut amenée en consultation pour un comportement anormal de type terreur en ambiance nocturne.
Un interrogatoire poussé permit de mettre en évidence une héméralopie. L’examen clinique, comprenant la mesure de l’acuité visuelle, l’évaluation
du champ visuel au Goldmann, et de la vision des couleurs, était normal. À l’examen du fond d’œil, des reflets blancs-grisâtres presque cuivrés,
périphériques sans ostéoclaste, étaient notés. Cet aspect disparut après 3 heures d’adaptation à l’obscurité. L’électrorétinogramme montrait une
altération de l’onde b en ambiance scotopique. Il existait un lien de consanguinité chez les parents. Le diagnostic de cécité de nocturne congénitale
stationnaire (Syndrome d’Oguchi) fut retenu.

 

Conclusion :

 

 Le diagnostic de ce syndrome doit être évoqué devant une héméralopie et l’aspect typique du fond d’œil se modifiant après
adaptation à l’obscurité (phénomène de Mizuo-Nakamura). Le pronostic visuel est bon en l’absence d’évolution clinique. La transmission se fait
sur le mode autosomique récessif : le gène en cause est localisé en 2q37.1 et code pour l’arrestine.

 

Mots-clés : 

 

Cécité nocturne, modification du fond d’œil, autosomique récessif.
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INTRODUCTION

 

Le syndrome d’Oguchi, décrit en 1907 par Chuta Oguchi

 

et al.

 

 [1], est une forme rare (2 %) de cécité congénitale
nocturne stationnaire ; il est de bon pronostic visuel.

Le diagnostic peut être évoqué chez des patients
héméralopes dont l’examen visuel est normal. Cette
pathologie se caractérise par l’existence de reflets gris-
argent ou bruns-dorés en périphérie rétinienne dis-
paraissant après une longue adaptation à l’obscurité
(phénomène de Mizuo-Nakamura), un dysfonctionne-
ment du système scotopique et l’absence d’adaptation
à la lumière.

La transmission se fait selon un mode autosomique
récessif ; le gène en cause code pour l’arrestine.

 

OBSERVATION

 

Une enfant âgée de 8 ans était examinée en consultation
pour contrôle visuel. L’acuité visuelle était de 10/10

 

e

 

après correction d’une myopie de – 1,00 D à chaque
œil.

L’examen du fond d’œil mit en évidence un reflet cuivré,
doré, périphérique alors que le pôle postérieur paraissait
normal 

 

(fig. 1

 

 

 

et

 

 

 

2)

 

. À l’interrogatoire, la mère rapportait
une fréquence anormale de cauchemars avec pleurs, l’en-
fant refusant de quitter son lit la nuit et dormant avec une
lumière d’ambiance, ce qui faisait suspecter une héméra-
lopie. L’examen du champ visuel au Goldmann et de la
vision des couleurs était sans anomalie.

Une cécité congénitale nocturne étant fortement sus-
pectée devant les données de l’anamnèse et l’examen
clinique, un test d’adaptation à l’obscurité fut réalisé :
l’enfant fut laissée plusieurs heures avec un bandeau
sur les yeux. À l’ouverture, le fond d’œil s’était norma-
lisé avec disparition des reflets colorés 

 

(fig. 3)

 

 ; après
quelques minutes d’éblouissement, les reflets rétiniens
réapparurent. Ce phénomène est très évocateur du
phénomène de Mizuo-Nakamura caractéristique du
syndrome d’Oguchi.

Figure 1 : Fond d’œil droit avant adaptation à l’obscurité : reflets cuivrés
périphériques.
Figure 2 : Aspect des reflets périphériques en temporal de l’œil droit.

Figure 3 : Fond d’œil droit : disparition des reflets périphériques après
plusieurs heures d’adaptation à l’obscurité.
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3



 

M. Boissonnot et coll. J. Fr. Ophtalmol.

 

76

 

L’électrorétinogramme standard mit en évidence un
dysfonctionnement scotopique avec une diminution de
l’amplitude de l’onde b, bien objectivée par la stimulation
en lumière bleue confirmant le diagnostic évoqué 

 

(fig. 4)

 

.
Cet enfant est né d’une union consanguine évoquant

une hérédité autosomique récessive, ce qui permit de
rassurer ses parents sur sa descendance, si elle-même
n’avait pas d’enfant avec un compagnon apparenté.

 

DISCUSSION

 

Le syndrome d’Oguchi ou cécité nocturne congénitale
stationnaire est une forme de dystrophie rétinienne de
début précoce et de bon pronostic en l’absence de pro-
cessus dégénératif rétinien. Décrit initialement chez les
Japonais [1], quelques cas ont été rapportés en Europe
et chez des Noirs Américains [2].

Ce syndrome associe une héméralopie (ou hespéra-
nopie) et un fond d’œil caractéristique avec des reflets
colorés, métalliques, périphériques isolés sans atteinte
du calibre vasculaire ou du nerf optique, sans dépôt de
pigments, qui disparaissent à l’obscurité (phénomène
de Mizuo-Nakamura). L’examen clinique (mesure de
l’acuité visuelle, évaluation du champ visuel au Goldmann,
et de la vision des couleurs) est normal.

L’héméralopie est parfois de diagnostic difficile chez
l’enfant ; elle se manifeste par une peur irraisonnée de

l’obscurité ou de fréquents cauchemars interpellant l’en-
tourage familial [3]. Chez l’adulte, elle peut passer inaper-
çue en raison de l’environnement artificiellement éclairé.

Le diagnostic se fait grâce à la mise en évidence du
phénomène de Mizuo-Nakamura : normalisation du
fond d’œil après plusieurs heures dans l’obscurité et
réapparition très rapide des anomalies rétiniennes après
exposition à la lumière. La physiopathologie de ce phé-
nomène est mal connue. Usui 

 

et al.

 

 [4] ont publié le cas
d’un patient atteint du syndrome d’Oguchi examiné par
un ophtalmoscope laser à balayage (SLO). L’angiogra-
phie à la fluorescéine montrait de fins microanévrismes
périphériques. Le SLO avec plusieurs longueurs d’ondes
mit en évidence de fines particules diffuses, blanchâ-
tres, périphériques disparaissant après adaptation à
l’obscurité ; le laser hélium-néon (633 nm) permit de lo-
caliser ces particules dans les couches externes de la ré-
tine ou de l’épithélium pigmentaire : elles pourraient
provenir d’anomalies du métabolisme rétinien lors de
l’exposition à la lumière.

Dans tous les cas, l’électrorétinogramme confirme
l’atteinte fonctionnelle des bâtonnets avec un allonge-
ment, voire une disparition, de l’onde b en ambiance
scotopique alors que l’onde a est d’amplitude quasi
normale [5]. Deux types d’altération ont été décrits :

– les altérations de type I : adaptation à l’obscurité
très lente avec une normalisation des courbes après plu-
sieurs heures ;

Figure 4 : Électrorétinogramme standard de l’œil droit : aspect quasi normal de l’onde a, diminution de l’amplitude de l’onde b en ambiance scoto-
pique objectivant l’altération du système scotopique.
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– les altérations de type II : plus sévères, sans adapta-
tion à l’obscurité.

Le syndrome d’Oguchi est de transmission autoso-
mique récessive ; le gène en cause code pour l’arres-
tine localisé en 2q37.1. Plusieurs mutations ont été dé-
crites [6-9]. Cette protéine est responsable du
métabolisme de la rhodopsine kinase, enzyme clef de
la repolarisation du bâtonnet après exposition à la lu-
mière [10-12].

L’évolution est en règle générale favorable avec une
conservation de l’acuité visuelle et du champ visuel. Ce-
pendant, quelques cas d’aggravation par dégénéres-
cence rétinienne avec perte sévère d’acuité visuelle ou
rétrécissement concentrique campimétique ont été dé-
crits chez des patients âgés de plus de 70 ans [6]. Des
études menées par Chen 

 

et al.

 

 [13] sur des modèles
animaux ont mis en évidence ce risque après une expo-
sition excessive à la lumière, conduisant les praticiens à
inciter les sujets atteints par ce syndrome à des mesures
de protection solaire.

 

CONCLUSION

 

Le diagnostic de syndrome d’Oguchi est essentiellement
clinique ; il est évoqué devant une héméralopie non
évolutive sans atteinte visuelle et confirmée par l’élec-
trophysiologie.

Peu invalidant dans la vie courante, il permet de ras-
surer les patients sur leur avenir fonctionnel et sur l’ab-
sence de transmission à leur descendance en dehors
d’une union consanguine. Le caractère bénin de cette
affection ne pose pas de réel problème de conseil gé-
nétique.

 

RÉFÉRENCES

 

1. Oguchi C. Ueber eine Abart von Hemeralopie. Acta Soc Ophthalmol
Jpn, 1907;11:123-34.

2. Krill AE, Martin D. Photopic abnormalities in congenital stationary
nightblindness. Invest Ophtalmol, 1971;10:625-36.

3. Sidiki S, Hamilton R, Dutton G. Fear of the dark in children: is statio-
nary night blindness the cause? BMJ, 2003;326:211-2.

4. Usui T, Ichibe M, Ueki S, Takagi M, Hasegawa S, Abe H, 

 

et al

 

. Mizuo
phenomenon observed by scanning laser ophthalmoloscopy in a
patient with Oguchi disease. Am J Ophthalmol, 2000;130:359-61.

5. Miyake Y, Horiguchi M, Suzuki S, Kondo M, Tanikawa A. Electophy-
siological findings in patients with Oguchi’s disease. Jpn J Ophthalmol,
1996;40:511-9.

6. Dryja TP. Molecular genetics of Oguchi disease, fundus albipunctatus
and other forms of stationary night blindness: LVII Edward Jackson
Memorial Lecture. Am J Ophthalmol, 2000;130:547-63.

7. Yamada T, Matsumuto M, Kadoi C, Nagaki Y, Hayasaka Y, Hayasaka
S. 1147 del A mutation in the arrestin gene in Japanese patients with
Oguchi disease. Ophthalmic-Genet, 1999;20:117-20.

8. Nakamura M, Yamamoto S, Okada M, Ito S, Tano Y, Miyake Y. A
novel mutation in the arrestin gene and associated clinical features in
Japanese patients with Oguchi’s disease. Ophthalmology, 2004;
111:1410-4.

9. Zhang Q, Zulfiqar F, Riazuddin SA, Xiao X, Yasmeen A, Rogan PK, 

 

et
al

 

. A variant form of Oguchi disease mapped to 13q34 associated with
partial deletion of GRK1 gene. Mol Vis, 2005;11:977-85.

10. Dollfus H, Duffier JL. Rétinopathies pigmentaires et principaux syndro-
mes associés. 

 

In :

 

 Œil et Génétique. Dufier JL, Kaplan J. Rapport annuel
de la Société Française d’Ophtalmologie. Éditions Masson, Paris,
2005 : p 243-60.

11. Khani S, Nielsen L, Vogt T. Biochemical evidence for pathogenicity of
rhodopsin kinase mutation correlated with the Oguchi form of con-
genital blindness. Proc Natl Acad Sci, 1998;95:2824-7.

12. Fuchs S, Nakazawa M, Maw M, Tamai M, Oguchi Y, Gal A. A homo-
zygous 1-base pair deletion in the arrestin gene is a frequent cause of
Oguchi disease in Japanese. Nat Genet, 1995;10:360-2.

13. Chen J, Simon MI, Matthes MT, Yasumara D, LaVail MM. Increased
susceptibility to light damage in an arrestine knockout mouse model
of Oguchi disease (stationary night blindness). Invest Ophthalmol Vis
Sci, 1999;40:2770-2.



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile ()
  /CalRGBProfile (Apple RGB)
  /CalCMYKProfile (U.S. Sheetfed Coated v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.3
  /CompressObjects /Off
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJDFFile false
  /CreateJobTicket true
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends false
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /LeaveColorUnchanged
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 524288
  /LockDistillerParams true
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize false
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments false
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts false
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Remove
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile (None)
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 150
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Average
  /ColorImageResolution 72
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.76
    /HSamples [2 1 1 2] /VSamples [2 1 1 2]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 150
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Average
  /GrayImageResolution 72
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.76
    /HSamples [2 1 1 2] /VSamples [2 1 1 2]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Average
  /MonoImageResolution 300
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError false
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox false
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile (GWG_GenericCMYK)
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /SyntheticBoldness 1.000000
  /Description <<
    /FRA <FEFF>
  >>
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [14144.882 14144.882]
>> setpagedevice


