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Etiologie et diagnostic
des pathologies rétiniennes

Les rétinopathies représentent environ un tiers des causes de malvoyance et de
cécité de l'enfant. Le handicap visuel qu’elles génerent est fonction de la
localisation de la lésion sur la rétine : amblyopie ou cécité pour les atteintes de
la macula, troubles du champ visuel et de la vision nocturne pour les atteintes
étendues de la rétine périphérique, absence de symptomatologie, générale-
ment, pour les atteintes localisées de la rétine périphérique.

Diagnostic

Connaitre I’étiologie d’'une maladie rétinienne le plus précocement possible
est important a plusieurs titres : pour traiter rapidement les affections rétinien-
nes engageant le pronostic vital (rétinoblastome) ou celles risquant d’évoluer
vers des complications et la cécité (rétinopathie du prématuré, rétinopathie
infectieuse) ; pour avoir une idée du pronostic visuel et donc proposer une
éducation et une scolarité adaptée ; si 'affection est héréditaire, pour informer
les parents, avant la naissance d’autres enfants, du risque de récurrence dans la
fratrie et proposer dans certains cas un diagnostic anténatal.

Contexte

Une rétinopathie unilatérale est symptomatique chez I'enfant en cas d’at-
teinte maculaire : elle se manifeste par une amblyopie unilatérale. Elle est
détectée par un examen du fond d’ceil réalisé devant :

* un strabisme ;

* une maladie générale pouvant toucher I'ceil (syndrome malformatif, infec-
tion, traumatisme) ;

* une anomalie du reflet pupillaire (leucocorie) ;

* une baisse d’acuité visuelle mise en évidence, en général, lors d’'un dépistage
scolaire.

Une rétinopathie bilatérale est, quant a elle, évoquée :
* chez un nourrisson présentant un comportement visuel de cécité ou un
nystagmus congénital. Uenfant aveugle ne fixe pas et ne suit pas des yeux les
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visages ou les objets, mais a tendance a fixer les lumieres vives. Il peut avoir
une « errance du regard », des mouvements oculaires lents, pendulaires. Par-
fois il appuie fortement sur un ceil avec les doigts (signe digito-oculaire) ou
passe sa main, doigts tendus et écartés, devant les yeux (signe de I'éventail) ;
* chez I'enfant d’age verbal dont l'acuité visuelle est basse ou qui a une
mauvaise vision crépusculaire, une anomalie de la vision des couleurs ou
exceptionnellement un rétrécissement du champ visuel (il bute dans les
objets) ;

* 2 tous 4ges, dans le cadre du bilan d’une maladie générale congénitale ou
acquise pouvant toucher la rétine : rétinopathie des prématurés, surdité, ma-
ladie infectieuse, traumatisme, syndrome polymalformatif ; lors d'un examen
systématique chez un enfant ayant des antécédents familiaux de dystrophie
rétinienne ou de rétinoblastome, ou qui recoit un traitement toxique pour la
rétine.

Moyens diagnostiques

Lexamen du fond d’ceil et 'électrorétinogramme sont les deux méthodes
permettant le diagnostic précoce d’une rétinopathie. L'interrogatoire recher-
che des signes orientant le diagnostic: 4ge de début ou d’évolution des
troubles visuels, existence de signes associés, antécédents familiaux de mala-
die héréditaire (oculaire ou neurologique) ou de souffrance périnatale.

Examen du fond d’ceil

Lexamen du fond d’ceil est réalisé en ophtalmoscopie directe ou indirecte. Il
met en évidence les lésions rétiniennes maculaires (traumatiques, infectieu-
ses, vasculaires, tumorales) ou périphériques (pigmentation, lacune, colo-
bome).

Mesure de la vision des couleurs

Les tests de vision des couleurs ne sont réalisables de facon fiable que chez
’enfant d’age scolaire. Les dyschromatopsies retrouvées ne sont pas spécifiques
d’une pathologie rétinienne donnée, sauf dans I’achromatopsie.

Electrorétinogramme

Lélectrorétinogramme (ERG) est avec le fond d’ceil le principal examen
permettant un diagnostic de rétinopathie. Le test est fondé sur la réponse
électrique de la rétine a une stimulation lumineuse. Il est indispensable pour
diagnostiquer une rétinopathie chez les enfants présentant un comportement
de cécité, un nystagmus ou une acuité visuelle basse non explicable par
I’examen ophtalmologique clinique, c’est-a-dire quand le fond d’ceil est nor-
mal ou quand latteinte de la fonction visuelle ne parait pas correspondre 2
I’anomalie visible au fond d’ceil. 'ERG peut étre utile en cas de troubles des
milieux pour mettre en évidence des lésions rétiniennes associées, qui aggra-
vent le pronostic visuel.
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LERG peut étre réalisé a tout Age, en ambulatoire et sous simple anesthésie
topique. Il n’est pas nécessaire que I'enfant soit a jeun. UERG pouvant étre
impressionnant 2 voir, il est bon d’expliquer aux parents et 4 ’enfant, quand il
est assez grand, les conditions dans lesquelles I’examen se déroule, son intérét
et son caractére indolore. Dans certains cas, une sédation ou une anesthésie
générale est nécessaire, lorsque 'enfant est trés agité, quand un examen du
fond d’ceil minutieux ou une prise de tension oculaire sont nécessaires ou chez
les grands enfants trés handicapés.

Lenregistrement de ’ERG est réalisé sur un ceil dont les pupilles sont dilatées,
ce qui permet d’obtenir I’éclairage uniforme de la rétine. Les stimulations
lumineuses se font, chez I’enfant d’Age préscolaire, au moyen d’un stimulateur
flashs a diodes électroluminescentes, 4 la main ou dans une coupole. L'enfant
est tenu couché ou assis sur les genoux d’'un adulte. Des que la taille et la
coopération de I'enfant le permettent (2 partir de 4 ans), les stimulations se
font dans une coupole, afin de pouvoir exciter toute la rétine (champ total ou
Ganzfeld) et de controler 'ambiance lumineuse. Deux types d’électrodes
actives peuvent &tre utilisées chez 'enfant : des verres de contact scléraux a
usage unique avec blépharostats (Defoort-Dhellemmes et coll., 1999 ; Zanlon-
ghi, 1999), ou des électrodes cutanées collées sur la peau au niveau du canthus
interne ou de la paupiére inférieure (Weleber et Palmer, 1991).

De nombreux types de protocole d’examen ont été utilisés chez 'enfant. La
majorité des auteurs tend cependant actuellement a suivre le protocole stan-
dard proposé par I'International society for clinical electrophysiology of vision
(Iscev).

Létude de 'ERG comporte deux phases successives : rétine adaptée a I’obscu-
rité (pendant 35 2 45 minutes dans le protocole Iscev), puis rétine adaptée a la
lumiere, permettant d’obtenir successivement la réponse des batonnets (com-
posantes scotopiques de 'ERG) puis celle des cones (composantes photopi-
ques) A une stimulation lumineuse (Marmor, 1995 ; Birch et Anderson, 1992 ;
Kriss et coll., 1992 ; Kriss et Russell, 1992).

Mesure du champ visuel

En clinique, le champ visuel est mesurable en périmétrie automatique de
facon fiable et reproductible des I'age de 9 ans. Cependant, pour Safran
(1996), il est possible d’obtenir des mesures fiables chez des enfants normaux
de 7 ans, voire de 5 ans, si on prend la peine d’expliquer et de familiariser
I’enfant a la procédure d’examen grice & un programme spécialement adapté.
Pour Morales (2001), un champ visuel peut étre réalisé chez tous les enfants
normaux a partir de 7 ans si on utilise un programme court, sans que les
conditions d’examen soient différentes de celles utilisées chez I'adulte. C'est a
cet 4ge qu'un enfant peut réussir un examen du champ visuel au périmetre de

Goldman.

Quand la mesure du champ visuel n’est pas réalisable, la méthode la plus
simple d’évaluation est son étude par confrontation ou ’étude de l'attraction
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visuelle vers une cible périphérique. Cette technique est utile au dépistage des
déficits campimétriques mais ne permet pas de les quantifier. La quantification
est possible si on utilise un arc de périmétrie, sur lequel on déplace une boule
blanche (Mohn et van Hof van Duin, 1986). D’autres méthodes comporte-
mentales d’étude du champ visuel ont été développées, dans lesquelles la
boule blanche est remplacée par des diodes (Lewis et Maurer, 1992 ; Mayer et
coll., 1988) :

* une méthode de champ visuel statique dans laquelle une diode s’allume
dans le champ visuel périphérique jusqu’a ce que I'enfant I'ait regardée ;

* une méthode hybride, statique-cinétique, ou les diodes situées réguliere-
ment le long de I'arc périmétrique, s’allument successivement de la périphérie
vers le centre, jusqu’a ce que ’examinateur observe un mouvement d’attrac-
tion visuelle de I'enfant. La rotation de I’arc permet 1’étude du champ visuel
sur plusieurs méridiens.

Lattraction centrale se fait par une diode clignotante qui s’éteint dés que la
cible périphérique s’allume. En France, ces méthodes ne sont pas utilisées en
clinique courante.

Electro-oculogramme sensoriel

Lélectro-oculogramme sensoriel (EOG) est I'expression de la variation du
potentiel de repos de I'ceil sous l'effet d’une modification de I'adaptation
lumineuse de la rétine. Il analyse 1’état fonctionnel de la jonction épithélium
pigmentaire-article externe des photorécepteurs. Sa principale indication
chez 'enfant est le diagnostic de la maladie de Best. Il est rarement réalisable

de facon fiable avant I'Age de 6 ans (Weleber, 1991).

Angiographie fluorescéinique

Cet examen consiste & prendre des photos du fond d’ceil apres injection d'un
colorant, la fluorescéine. Il est peu réalisé chez le petit enfant. Le colorant peut
étre avalé, mélangé a du jus d’orange, mais la qualité de 'examen est moins
bonne. Il est particulierement intéressant dans les rétinopathies débutantes
avec anomalies mineures et peu évocatrices au fond d’ceil et a I'électrorétino-
gramme (maladie de Stargardt).

Enquéte génétique

Lenquéte génétique, réalisée par un généticien, est indispensable devant
toute rétinopathie bilatérale (2 moins qu’une étiologie infectieuse ou trauma-
tique ne soit évidente), les pathologies héréditaires étant I'une des causes
principales de rétinopathie. Elle comprend une étude de I'arbre généalogique
et un examen clinique a la recherche de signes associés. Par ailleurs, un bilan
ophtalmologique est réalisé chez divers membres de la famille, en accordant
un intérét particulier aux meéres de garcons atteints qui peuvent également
présenter des signes mineurs de la maladie.
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Autres méthodes

Pour certaines affections dont le géne est connu, des examens fondés sur
l'utilisation de techniques de biologie moléculaire peuvent étre effectuées,
permettant de confirmer le diagnostic et d’identifier les femmes transmettrices
(exemple du rétinoschisis congénital).

Des bilans biologiques spécifiques (sérologies, bilan de maladie métaboli-
que...) et des examens neuroradiologiques peuvent étre demandés au cas par
cas, dans un but diagnostique ou de recherche de lésions associées.

Etiologie et caractéristiques des rétinopathies

On peut présenter les différentes rétinopathies selon le niveau d’exploration
nécessaire a leur diagnostic ; ainsi, certaines pourront étre identifiées des
I’examen du fond d’ceil, alors que d’autres nécessiteront pour cela un électro-
rétinogramme.

Affections diagnostiquées par examen du fond d’ceil

Lexamen du fond d’ceil est I'outil diagnostique d’'un nombre important de
rétinopathies de ’enfant.

Rétinopathie du prématuré

La rétinopathie du prématuré (RDP) est une atteinte ischémique évolutive
survenant chez des enfants dont la vascularisation rétinienne est immature.
Plusieurs facteurs de risques sont associés a cette pathologie. La complication
évolutive la plus grave de la RDP, la fibroplasie rétrolentale, a pratiquement
disparu depuis la diminution du recours, au cours de la réanimation, a 'oxy-
géne, dont leffet nocif sur la vascularisation rétinienne immature a été dé-
montré en 1950 par Asthon. Le role pathogénique exclusif de 'oxygéne a été
remis en cause dans les années quatre-vingt : une recrudescence de la rétino-
pathie du prématuré fut en effet constatée, alors méme que les progres de la
réanimation avaient entrainé une meilleure maitrise de 'oxygénothérapie ;
cependant, ces progrés se sont également accompagnés d’'une amélioration du
taux de survie d’enfants de plus en plus immatures, dont la rétine est plus
sensible aux agressions néonatales (Clemett et Darlow, 1999 ; Hussain et coll.,

1999 ; Nodgaard et coll., 1996 ; Hutchinson et coll., 1998).

Il est actuellement admis que la rétinopathie du prématuré est une maladie
plurifactorielle. Certains facteurs jouent un role prépondérant dans son déve-
loppement. Le faible poids de naissance et ’Age gestationnel sont les facteurs
de risque majeurs de la rétinopathie du prématuré : plus enfant est prématuré
et léger a la naissance, plus la rétinopathie est fréquente et grave. D’autres
facteurs interviennent également de facon significative dans la genese de la
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RDP : la détresse respiratoire qui nécessite une ventilation assistée (Thouve-
nin et coll., 1992 ; Holmstém et coll., 1998), les transfusions sanguines et
exsanguino-transfusions qui sont causes d’hyperoxie (Teoh et coll., 1995 ;
Jandeck et coll., 1996) et 'acidose (Prendiville et Schulenburg, 1988). L'ex-
position a la lumiere n’est plus considérée aujourd’hui comme susceptible
d’entrainer une RDP (Mills, 1998 ; Reynolds et coll., 1998 ; Roy et coll,,
1999).

Le diagnostic de la rétinopathie du prématuré doit étre effectué par un examen
systématique du fond d’ceil. On dépiste cependant encore des RDP a posteriori
chez de grands enfants ou des adultes, sous forme de séquelles : myopie forte,
astigmatisme fort, strabisme et anomalies du fond d’ceil (telles qu’ectopies
maculaires, causes de strabisme et d’amblyopie, plis rétiniens, tractions vascu-
laires, remaniements périphériques avec ou sans tractions vitréennes et sur-
tout décollements de rétine). La fréquence de ces séquelles rend nécessaire
une surveillance prolongée des anciens prématurés jusqu’a 1'Age adulte, en
particulier de ceux qui ont été traités par cryocoagulation de la rétine : cette
technique, qui a permis d’améliorer le pronostic fonctionnel des RDP, est en
effet 2 origine du développement de myopies fortes.

Lexamen du fond d’ceil est un élément-clef du dépistage de la RDP chez les
grands prématurés. Actuellement, c’est un ophtalmologiste expérimenté en
ophtalmologie pédiatrique qui doit examiner le fond d’ceil des prématurés
dans le service de réanimation néonatale : examen en ophtalmoscopie indi-
recte, avec une lentille de 20 ou 28 dioptries (Fielder, 1997), ou directe, sous
anesthésie topique, avec verres de Layden (Castier et Guilbert 1989). Les
prématurés étant trés sensibles a la bradycardie, il est nécessaire de prendre
garde a ne pas appuyer sur I'ceil au cours de I'examen. En raison du trés faible
nombre d’ophtalmologistes spécialisés en pédiatrie, il a été proposé aux Etats-
Unis un examen par les infirmi¢res de néonatologie entrainées a prendre des
photos digitalisées de rétine d’enfants prématurés. Roth et coll. (2001) et Yen
et coll. (2000) ont testé une méthode de dépistage photographique en utili-
sant le RetCam120® : leurs résultats montrent que cette technique ne serait
actuellement pas suffisamment sensible pour permettre un dépistage de rétino-
pathie du prématuré.

[ n’existe pas de consensus sur la date a laquelle le premier fond d’ceil doit étre
effectué. Il 'est souvent entre quatre et huit semaines apres la naissance. Tous
les auteurs s’accordent pour dire que cet examen doit étre répété tous les
15 jours jusqu’a normalisation de la vascularisation (Gerhard et coll., 1979 ;
Hutchinson et coll., 1998 ; Schalij-Delfos et coll., 1996). La rétinopathie du
prématuré affecte en effet les vaisseaux rétiniens immatures et ne se développe
plus quand la maturation rétinienne est compléete (la vasculogenese réti-
nienne débute 2 18 semaines d’aménorrhée, atteint 'ora (périphérie de la
rétine) en nasal vers 32 semaines et en temporal a terme). En cas d’évolutivité
de la rétinopathie ou si les 1ésions sont postérieures, un intervalle de sur-
veillance plus court est nécessaire.
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Les limites d’Age et le poids au-dessous desquelles les enfants doivent étre
examinés ont été recherchées par différents auteurs. Tous s’accordent sur un
poids de naissance inférieur 2 1 500 g et un Age gestationnel inférieur a
32 semaines (Dobson et coll., 1995 ; Fleck et coll., 1995 ; Fledelius et Dahl,
2000 ; Goble et coll., 1997 ; Thouvenin et coll., 1992 ; Wright et coll., 1998).
Pour les enfants ayant eu plus d’'un mois de ventilation assistée, le fond d’ceil
est effectué si le poids est inférieur 2 1 800 g (Thouvenin et coll., 1992).

Il existe depuis 1984 une classification internationale (Commitee for the classi-
fication of retinopathy of prematurity, Anonyme, 1984) permettant de préciser le
stade évolutif, la localisation et 'extension de la RDP. Ces parameétres permet-
tent de poser les indications thérapeutiques et d’évaluer le risque de mal-
voyance. La RDP régresse spontanément dans 85 % des stades 1 et 2 (Filder
and Levene, 1992 ; Tasman, 1984) et dans la plupart des stades 3, mais elle
peut laisser des séquelles.{

Llcrop a défini trois zones rétiniennes concentriques permettant de décrire la
localisation et I’extension de la rétinopathie du prématuré : la zone 1 com-
prend les 30° autour de la papille ; la zone 2 est une zone annulaire qui s’étend
du bord externe de la zone 1 jusqu’a l'ora serata en temporal et & la méme
distance en nasal ; la zone 3 correspond au croissant temporal résiduel. L'ex-
tension de la RDP est notée en nombre de secteurs horaires de la rétine
atteints ; a cette classification s’ajoute la notion de plus disease ou « rétinopa-
thie plus », considérée comme un signe d’évolutivité et nécessitant une sur-
veillance tous les deux jours: il s’agit d’'une dilatation veineuse et d’une
tortuosité artérioveineuse anormale pouvant s’observer aux stades 2, 3 et 4

(Saunders et coll., 1995).

Dans une étude menée aux Etats-Unis sur 9 751 prématurés de moins de
1250 g, les auteurs du Cryotherapy for retinopathy of prematurity cooperative
group (Cryo-ROP-Group) ont défini un stade-seuil de rétinopathie a partir
duquel les enfants sont traités par cryothérapie (sur I'un des yeux, l'autre
servant de témoin) : atteinte d’au moins cinq secteurs horaires rétiniens de
30° contigus ou non contigus, de stade 3 en zone 1 ou 2, avec rétinopathie
plus. Ce seuil a été utilisé dans la majorité des études ultérieures ; toutefois, la
tendance actuelle est de traiter au laser a diode.

Rétinoblastome

Le rétinoblastome est la tumeur maligne intraoculaire la plus fréquente chez
Penfant. En ’absence de traitement, son évolution est fatale, mais les traite-
ments actuels permettent d’obtenir un bon taux de guérison : dans les statisti-
ques les plus récentes, on rrive 2 un taux de survie de 88 % a 5 ans (Desjardins,
2000). Les séquelles visuelles restent cependant encore importantes.

L’age de découverte du rétinoblastome bilatéral se situe aux environ de un an.
Il est plus tardif, vers 2 a4 3 ans, pour les unilatéraux. La leucocorie (pupille
blanche) et le strabisme sont les deux principales circonstances de diagnostic
du rétinoblastome (Balmer et Munier, 1999). La leucocorie, réalisant le

89

ANALYSE



Déficits visuels — Dépistage et prise en charge chez le jeune enfant

90

classique « ceil de chat amaurotique », est retrouvée dans environ 60 % des
cas, le strabisme dans 20 %. D’autres signes d’appel peuvent également étre
évoqués : baisse d’acuité visuelle, présence de sang (hyphéma) ou de pus
(hypopion) dans la chambre antérieure de I'eil, cataracte ou luxation du
cristallin, signes d’inflammation locale ou générale, uvéite. Enfin, I'existence
de certains symptomes signent la présence d’une tumeur évoluée : uvéite,
hyphéma (épanchement sanguin dans la chambre antérieure de I'eil), nystag-
mus, hétérochromie irienne, voire exophtalmie en cas d’extension orbitaire.
En cas d’antécédents familiaux, c’est la surveillance ophtalmoscopique systé-
matique qui permet de découvrir la tumeur.

Une fois le diagnostic évoqué, des explorations doivent étre entreprises sans
délai. Un fond d’ceil est pratiqué chez I'enfant, sous anesthésie générale,
pupilles dilatées au maximum, en ophtalmoscopie indirecte binoculaire qui
permet de voir Pensemble des Iésions, leur relief et 'aspect du vitré (Desjardin,
2000). Lexamen a pour but de noter le siege de la tumeur, ses dimensions, son
extension (essaimage dans le vitré, atteinte du nerf optique) et le nombre de
foyers permettant de classer I'ceil atteint dans un des cing stades de la classifi-
cation de Reese-Ellsworth, et de savoir si I'autre ceil est atteint. Le pronostic
visuel, les indications thérapeutiques et le conseil génétique dépendent de ces
parametres. Le rétinoblastome se manifeste par une ou plusieurs masses blan-
ches s’accompagnant de dilatations angiomateuses des vaisseaux. Les formes
exophytiques ont tendance a décoller la rétine alors que les formes endophy-
tiques envahissent le vitré. Cessaimage vitréen est un facteur de gravité. Dans
de rare cas de rétinoblastome infiltrant diffus survenant chez I’enfant plus
grand, la tumeur infiltre la rétine sans effet de masse.

L’échographie retrouve, dans les formes typiques, une masse trés échogeéne
avec un cone d’ombre en arriere des zones de calcification. Dans la forme
infiltrante, on voit un décollement de rétine sans masse tumorale, mais la
rétine est anormalement épaissie. Le scanner révele une masse intraoculaire
prenant le contraste et des calcifications tumorales. Il permet, ainsi que
'imagerie par résonnance magnétique, d’apprécier I'extension extraoculaire
de la tumeur. La ponction de chambre antérieure est quant a elle discutée : elle
permet de doser ’énolase et la lacticodéshydrogénase qui sont élevées dans le
rétinoblastome. Il faut la réserver aux cas posant un probleme diagnostique
comme les rétinoblastomes infiltrants, car le risque de dissémination de la
tumeur n’est pas négligeable (Decaussin et coll., 1998).

Choriorétinopathies d’orgine infectieuse : cas de la toxoplasmose congénitale

De nombreuses maladies infectieuses sont cause de rétinopathies chez I’enfant
(toxoplasmose, toxocarose, infections a cytomégalovirus, herpes, sida). On ne
décrira dans ce chapitre que la choriorétinite toxoplasmique qui bénéficie
d’un dépistage systématique et d’'une surveillance au long cours. La toxoplas-
mose est une parasitose liée & un protozoaire, toxoplasma gondii. En France, elle
est le plus souvent congénitale. La prévalence de cette forme congénitale est
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de 1 pour 300 nouveau-nés vivants (Cassoux et coll., 1997). Pour Koppe
(1986) et Mets (1996), I'incidence de 'atteinte ophtalmologique dépend de la
gravité de 'affection 2 la naissance : 'atteinte oculaire est présente chez 94 %
des enfants ayant une atteinte neurologique et 65,9 % des enfants ayant une
atteinte extra-neurologique. Chez 10 % des enfants, l'atteinte oculaire est la
seule manifestation clinique. Laffection est plus grave, mais plus rare, si elle
est contractée durant les premiers mois de grossesse.

En France, le dépistage sérologique de la toxoplasmose est, depuis 1978,
obligatoire lors de 'examen prénuptial et pendant la grossesse. Les femmes
enceintes séronégatives sont surveillées par des sérologies mensuelles avec
recherche d'immunoglobulines G et M antitoxoplasmes. Si une séroconver-
sion survient pendant la grossesse, les femmes sont systématiquement mises
sous traitement par spiramycine et un diagnostic anténatal a la recherche
d’une atteinte du feetus est effectué. Si le diagnostic anténatal confirme
I'infection du feetus et que la grossesse n’est pas interrompue, un traitement
par pyriméthamine, sulfamides et acide folique est instauré chez la mere puis
chez l'enfant, dés la naissance, traitement poursuivi pendant la premiére
année de vie, méme si le nourrisson ne présente pas de signe d’infection a la
naissance.

Par la suite, la mise sous traitement diminue I’activité du foyer choriorétinien
et aurait une activité sur la possibilité de récidive. Le protocole de la Salpé-
triere comporte une surveillance une fois par mois pendant le premier trimes-
tre, une fois par trimestre ensuite puis généralement une fois tous les 6 mois
jusqu'a 5 ans. De 5 a 10 ans, la surveillance s’effectue une fois par an, puis une
fois tous les 6 mois entre 10 et 16 ans, Age au-dela duquel le risque d’une
survenue d’une atteinte devient minime. Il persistera toujours des atteintes de
toxoplasmose congénitale, ne serait-ce que par I'existence de séroconversion
tardive du dernier trimestre pour laquelle I'atteinte est purement ophtalmolo-
gique et nécessite une surveillance ophtalmologique et un traitement précoce.

La détection des atteintes oculaires est réalisée par examen du fond d’ceil.
Chez le nouveau-né, les cicatrices rétiniennes sont la manifestation oculaire
la plus fréquente de la toxoplasmose congénitale. Le traitement in utero réduit
le risque pour le foetus de présenter des lésions oculaires. Pour Mets (1996), les
cicatrices sont maculaires chez 54 % des enfants traités in utero (bilatérales
dans 41 % des cas) et dans 76 % des cas chez les enfants non traités (bilatéra-
les dans 23 % des cas). Elles sont périphériques pour 58 % des patients traités
et 82 % des patients non traités.

Chez l'enfant, la forme la plus fréquente d’atteinte oculaire est la rétinocho-
roidite toxoplasmique. Elle est le plus souvent unilatérale et associe un foyer
rétinochoroidien blanc a une réaction vitréenne. L'inflammation vitréenne
est parfois intense, génant la visibilité du fond d’ceil. L’évolution spontanée se
fait vers la cicatrisation en un ou deux mois. Les récidives ne sont pas
prévisibles. Les enfants avec atteinte oculaire traitée pendant un an ont un
taux de récurrence moins élevé que les enfants non traités (13 % versus 44 %
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dans le groupe témoin, avec un recul de trois a cinq ans) (Met et coll., 1996).
Le diagnostic de toxoplasmose rétinochoroidienne est clinique chez le nour-
risson. Chez ’enfant plus grand, le diagnostic de certitude repose sur la mise en
évidence de la production locale d’anticorps spécifiques dans la chambre
antérieure par le calcul du coefficient de Desmonts, positif lorsqu’il est supé-
rieur & 3.

En cas de toxoplasmose acquise, le risque oculaire étant beaucoup moins
important, bien que réel (Holland, 1999), la surveillance ophtalmologique
seffectue au 15° jour, 2¢ et 6° mois, puis au cours des 1¢, 2¢ et 3° années.

Rétinopathies traumatiques : syndrome des enfants secoués

La présence d’hémorragies au fond d’ceil chez un enfant victime d’un trauma-
tisme crinien (hématome sous-dural, hémorragie sous-arachnoidienne) dont
les circonstances sont mal élucidées doit faire évoquer des sévices a enfant et
particulierement le syndrome des bébés secoués. Les larges hémorragies macu-
laires en ddme ou en placard correspondant au classique « rétinoschisis hé-
morragique » décrit par Greenwald en 1986 (Greenwald et coll., 1986) sont
particulierement évocatrices de ce syndrome. Les autres types d’hémorragie
peuvent en revanche étre retrouvées dans les accidents (Gilligand et coll.,

1994, Duhaime et coll., 1992).

Dystrophies maculaires héréditaires (maladie de Stargardt et maladie de Best)

Le motif habituel de consultation est une baisse d’acuité visuelle. Parfois, il
s'agit d’'une découverte lors d'un examen systématique réalisé au cours d’une
enquéte familiale ; dans le cas des affections a hérédité autosomique récessive,
ce mode de découverte existe surtout quand un frére ou une sceur est atteint.

La maladie de Stargardt est une dystrophie maculaire juvénile isolée qui peut
prendre des formes diverses alliant la maculopathie classique et le fundus
flavimaculatus (tAches blanchatres) (Franceschetti et Francois, 1965). Elle est
l'une des dégénérescences maculaires de I'enfance les plus fréquentes. La
maladie de Stargardt débute habituellement entre 7 et 12 ans par une baisse
d’acuité visuelle isolée, bilatérale, parfois asymétrique, rapidement progressive
et aboutissant 2 une amblyopie profonde. Les enfants atteints de cette affec-
tion ne peuvent poursuivre une scolarité normale puisque, en deux ou trois
ans, ils ont une acuité visuelle centrale inférieure a 1/10 ; toutefois, leur rétine
périphérique reste intacte tout au long de leur vie, leur assurant une déambu-
lation relativement aisée. Au stade de début, les signes d’accompagnement
(photophobie, dyschromatopsie) sont inexistants ; aussi I'enfant peut-il étre
considéré comme un simulateur, d’autant que 'affection apparait a I’age de
'apprentissage de la lecture. Le relevé du champ visuel met en évidence un
scotome central alors que le champ visuel périphérique est normal toute la vie.
Le diagnostic est suspecté sur 'examen du fond d’ceil et confirmé par 'angio-
graphie fluorescéinique. Au début, le fond d’ceil est normal. On peut noter,
souvent de maniere rétrospective, une disparition du reflet fovéolaire et du
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rebord maculaire, avec parfois un fin plissement de la limitante interne. Lors
de I'évolution, le remaniement pigmentaire s’accroit et il apparait un anneau
de dépigmentation périfovéolaire aboutissant, au stade terminal, 3 une atro-
phie aréolaire centrale ou a une atrophie choriorétinienne diffuse. Dans la
forme flavimaculée, au stade de début, on met en évidence un semis de fines
ponctuations jaunatres pisciformes périfovéolaires isolé ou associé a des tAches
flavimaculées périphériques, qui vont augmenter en nombre et devenir bru-
nes, donnant un aspect en « bronze martelé » (le terme de fundus flavimacula-
tus est réservé aux formes avec prédominance de taches flavimaculées périphé-
riques) (Armstrong et coll,, 1998). Langiographie fluorescéinique est
I'examen indispensable pour poser le diagnostic de maladie de Stargardt et
classer la maculopathie selon divers aspects morphologiques : les 1ésions ob-
servées sont de type atrophique. Elles peuvent étre observées avant méme
I’apparition de lésions ophtalmoscopiques. Au début, il s’agit d'images annu-
laires périfovéolaires en « ocelle », en « ceil de plume de queue de paon » ou
de taches flavimaculées paramaculaires et périphériques. Elles sont associées
au silence choroidien de Bonnin (masquage du pommelé choroidien) ; ce
signe, présent dans 50 % a 80 % des cas, a un retard de fluorescence choroi-
dienne. Au stade d’état, on met en évidence la classique image en « ceil de
beeuf » (Turut et Puech, 1991). Les caractéristiques électrophysiologiques
sont strictement normales. L’électrorétinogramme (ERG) et les potentiels
évoqués visuels (PEV) attestent qu’il n’y a pas de dysfonctionnement primaire
des cOnes et permettent le diagnostic différentiel avec les dystrophies mixtes
des cones et des batonnets (cone-rod dystrophies). L’électrorétinogramme n’est
donc pas un élément essentiel dans le diagnostic de la maladie de Stargardt.
Par la suite, I'électrorétinogramme s’altére progressivement avec intolérance
profonde 2 la lumigre, trouble de la discrimination des couleurs, particuliere-
ment de I'axe rouge-vert, témoignant de l'atteinte secondaire sévere des
cOnes ; toutes les composantes photopiques et scotopiques sont ensuites alté-
rées, plus encore dans le fundus flavimaculatus que dans la maladie de Stargardt

(Armstrong et coll., 1998 ; Stavrou et coll., 1998).

La dystrophie vitelliforme, ou maladie de Best, est souvent découverte lors
d’une enquéte génétique dans la famille d’un sujet atteint, ou lors d’un examen
du fond d’ceil systématique, car I'acuité visuelle est longtemps conservée dans
cette affection. Elle peut toutefois étre diagnostiquée face a une baisse d’acuité
visuelle uni- ou bilatérale ou a des métamorphopsies (vision déformée) devant
faire évoquer des néovaisseaux anarchiques sous-rétiniens. L'Age auquel est
posé le diagnostic est trés variable, mais se situe en moyenne vers 6 ans.
L'examen du fond d’ceil montre que la lésion maculaire évolue en plusieurs
stades dans la maladie de Best. Dans ’enfance, au stade le plus précoce (stade
prévitelliforme), le fond d’ceil est normal ou présente parfois un reflet anormal
jaundtre. Puis apparait I'aspect caractéristique « en jaune d’ceuf étalé sur le
plat » correspondant au stade vitelliforme : il s’agit d’'une lésion dont la taille
est de 3 a 4 diametres papillaires, de couleur jaune-orangé uniforme, arrondie
ou ovalaire a grand axe horizontal, dont les limites sont nettes. La durée de ce
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stade est variable mais persiste en général pendant I'adolescence. Le stade
suivant, ou stade de remaniement, est rarement retrouvé chez enfant. La
dégénérescence vitelliforme peut se compliquer, méme chez I'enfant, par
'apparition de néovaisseaux. L’électro-oculogramme est le meilleur examen
pour confirmer la maladie de Best : il est altéré de facon bilatérale, méme chez
les porteurs sains et chez les sujets dont les lésions sont apparemment unilaté-
rales. Il est cependant difficile a réaliser avant ’Age de 7 ans. Une atteinte de
’électro-oculogramme d’un des parents associée a I'aspect ophtalmoscopique
chez ’'enfant sont suffisants pour poser le diagnostic.

Dystrophies vitréorétiniennes héréditaires

Les dystrophies vitréorétiniennes regroupent plusieurs entités qui sont a I’'ori-
gine de 20 % des décollements de rétine chez I'enfant (Goddé-Jolly et
Guillaume, 1992 ; Snead et Yates, 1999) : le rétinoschisis congénital, la
maladie de Goldman-Favre, le syndrome de Stickler, la maladie de Wagner et
les vitréorétinopathies familiales exsudatives.

On ne décrira que I'affection la plus fréquente, le rétinoschisis congénital, qui
est une malformation congénitale, peu évolutive, des couches internes de la
rétine. Cest la plus fréquente des dystrophies vitréorétiniennes héréditaires et
des maculopathies héréditaires chez les sujets males. Il est habituellement
découvert lors d’'un dépistage scolaire ou chez un enfant qui consulte en raison
de difficultés de lecture ou de baisse d’acuité visuelle d’environ 2/10 a 7/10.
Chez le nourrisson, c’est I’existence d’un strabisme, cause d’amblyopie, ou plus
rarement d’'un nystagmus qui conduit a consulter. Uenquéte généalogique
systématique est une circonstance de découverte tres fréquente. Au fond
d’ceil, le rétinoschisis congénital se caractérise par une maculopathie stellaire
et dans la moitié des cas par des anomalies vitréorétiniennes périphériques.
Les lésions peuvent étre observées a la naissance ou dans les premiers mois de
vie. La maculopathie se présente sous forme de microkystes en logettes dispo-
sés de maniére radiaire par rapport a la fovéola, avec parfois de fins plis de la
limitante interne centrés par la fovéola. Elle est associé dans 1/3 des cas a un
rétinoschisis périphérique qui peut englober la macula chez le nourrisson.
Dans ces cas, le diagnostic sera posé devant une cécité ou un nystagmus
congénital. Ce rétinoschisis a tendance a se réappliquer spontanément dans le
temps ou a disparaitre en laissant des voiles vitréens résiduels ou un remanie-
ment pigmentaire. Les lésions rétiniennes périphériques peuvent se compli-
quer de déchirures, de décollement de rétine ou d’hémorragies vitréennes
(Turut et Rouland, 1991 ; Georges et coll., 1996). Chez I'enfant, la maculopa-
thie n’étant pas toujours facile & mettre en évidence, 'lERG peut étre d’'une
grande aide au diagnostic. Comme dans toutes les causes d’atteinte des cou-
ches internes de la rétine, 'ERG est négatif : 'onde b est diminuée d’ampli-
tude, et 'onde a est d’amplitude normale ou augmentée, donnant un aspect
d’onde carré. Les autres examens n’ont pas d’intérét diagnostique.
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Décollement de rétine

Les décollements de rétine (DR) de 'enfant représentent 2 % a 5,5 % des DR.
IIs se distinguent de ceux de I’adulte par leur gravité liée & un diagnostic tardif
(I'enfant, souvent, ne se plaint pas d’une baisse d’acuité unilatérale), a la
fréquence, la précocité et 'ampleur de la prolifération vitréorétinienne 2
l’'origine de certains de ces décollements, et au fait qu’ils surviennent fréquem-
ment sur des yeux dont le développement est anormal (vitréorétinopathie, par
exemple).

Les décollements de rétine sont détectés a 'occasion d’'une baisse d’acuité
visuelle, mise en évidence lors d’un examen systématique (scolaire, par exem-
ple) ou lorsque I'enfant ferme (pour une raison quelconque) le bon ceil et se
rend compte de la géne qu'il éprouve a bien voir. Cette découverte peut
également avoir lieu lors de la surveillance systématique d’affections familiales
responsable de DR (vitréorétinopathies), et plus rarement devant un stra-
bisme ou une leucocorie (dans le cas, par exemple, d'une cataracte ou d'un
rétinoblastome).

Les principales causes de décollement de rétine chez 'enfant sont les trauma-
tismes oculaires (contusion, plus que plaie perforante) (33 % a 41 % des cas),
la myopie forte (20 % des cas), la rétinopathie du prématuré (20 % des cas),
les dégénérescences vitréorétiniennes (20 % des cas), un rétinoblastome (8 %

des cas) (Goddé-Jolly, 1992 ; Guillaume, 1991). Les DR chez I'enfant appa-
raissent surtout apres ’Age de 6 ans, avec un pic entre 10 et 12 ans.

Le diagnostic de DR se fait a 'examen du fond d’ceil. En cas de trouble des
milieux (cataracte, hémorragie de vitrée), ce sont 1'’échographie et un ERG
plat (absence des composantes scotopique et photopique) qui permettront le
diagnostic.

Anomalies ou malformations rétiniennes congénitales

Un certain nombre de syndromes polymalformatifs ou de pathologies généra-
les peuvent étre associés a des malformations congénitales de la rétine ; ces
derniéres constituent parfois une circonstance de découverte d’'une pathologie
plus globale.

Des anomalies vasculaires congénitales peuvent ainsi étre associées a des
malformations cérébrales ou cérébelleuses, et étre causes de troubles visuels
(amblyopie, hémorragie) et d’hémorragies intracraniennes pouvant mettre en
jeu le pronostic vital. Il s’agit de :

* ’hémangiome capillaire de la maladie de Von Hippel-Lindau, qui est une
affection a hérédité autosomique dominante et expressivité variable. Elle se
manifeste au fond d’ceil par une ou plusieurs masses arrondies, saillantes,
rosées auxquelles sabouchent une veine efférente et une artere afférente tres
tortueuses et dilatées. A P'IRM, on met en évidence dans 60 % des cas un
angiome du cervelet ou du cerveau ;
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* Panévrisme racémeux ou circoide de la rétine (syndrome de Bonnet-Blanc-
Dechaume ou de Wyburn-Masson), qui est un angiome plus ou moins com-
plexe, unilatéral, non héréditaire, pouvant étre associé a des lésions de méme
type au niveau cérébral (IRM).

Le colobome choriorétinien résulte de I'absence de fusion des deux couches
rétiniennes de la cupule optique. Il peut étre mis en évidence lors d’'un examen
du fond d’ceil réalisé dans le cadre d’'un bilan polymalformatif ou devant
’existence d’un colobome irien, ou devant un strabisme ou une amblyopie, si
la papille et la macula sont incluses dans le colobome. Au fond d’ceil, il se
présente comme une aire blanche parabolique inféronasale parfois bordée de
pigments. Il peut se compliquer d’'un décollement de rétine. Certains colobo-
mes choriorétiniens sont héréditaires : il est donc indispensable, afin de pou-
voir effectuer un conseil génétique, d’examiner le fond d’ceil des parents d'un
enfant atteint.

Rétinopathies diagnostiquées par électrorétinogramme

Le fond d’ceil des enfants souffrant d’une dystrophie rétinienne est souvent
normal ou discrétement poivre et sel. Il faut donc systématiquement évoquer
une rétinopathie et pratiquer un ERG (Cibis et Fitzgerald, 1993 ; Bouvet-
Drumare et Defoort-Dhelemmes, 1994 ; Good et coll., 1989 ; Lambert et
Newman, 1989, 1993 ; Kriss et Russel-Eggitt, 1992) dans un certain nombre
de circonstances :

 desI'age de 3 mois, chez les enfants ayant un comportement de cécité ou un
nystagmus non explicables par 'examen ophtalmologique clinique ou par
’existence d’une maladie neurologique, métabolique ou systémique pouvant
toucher 'appareil visuel (Baker et coll., 1995) ;

o des l'age de 3-4 ans, en cas de baisse d’acuité visuelle bilatérale ou de
troubles importants de la vision nocturne (héméralopie) ; I'existence d'un
ERG normal permet d’évoquer une étiologie neurologique.

Avant I’age de 6 mois, la démarche diagnostique est la méme pour les nystag-
mus congénitaux et la cécité. Le nystagmus congénital apparait en général
vers I'age de 2-3 mois chez des enfants ayant jusque 1a un comportement visuel
de cécité ; il n’apparalt cependant pas de facon constante dans toutes les
rétinopathies. La présence d’un nystagmus congénital ou d’une cécité chez un
nourrisson peut signer la présence de différentes maladies : amaurose de Leber,
achromatopsie, cécité congénitale.

Amaurose congénitale de Leber

Lamaurose congénitale de Leber est une dystrophie rétinienne globale tou-
chant les cones et les batonnets, évolutive dans certaines formes. A 'examen
clinique, on peut observer un nystagmus pendulaire, des mouvements errati-
ques des globes oculaires, une absence de poursuite oculaire de la lumiere ou
des objets et des signes digito-oculaires. Cette affection a longtemps été
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méconnue jusqu’a ce que I'électrorétinographie pratiquée chez des nourrissons
révele que ce désordre visuel n’était pas exceptionnel. En effet, 'amaurose
congénitale de Leber rend compte d’au moins 5 % de 'ensemble des dystro-
phies rétiniennes et probablement beaucoup plus dans les pays a fort taux de
consanguinité (Kaplan et coll., 1990).

Dans le cas de 'amaurose de Leber, les composantes photopiques et scotopi-
ques de ’ERG ne sont pas analysables (I'ERG est plat, ou presque).

Le fond d’ceil est habituellement normal, mais il peut avoir un aspect poivre et
sel, des pigmentations nummulaires (en forme de pi¢ces de monnaie) ou un
colobome maculaire. Les vaisseaux peuvent étre gréles et la papille pale.
Lhypermétropie forte est fréquente. Cette affection est la plupart du temps
idiopathique, héréditaire a transmission autosomique récessive. Elle peut en-
trer dans le cadre d’'une maladie systémique (péroxysomopathie, cytopathie
mitochondriale, syndrome de Joubert) diagnostiquée lors d’un bilan neuropé-
diatrique.

Achromatopsie

Dans ce cas, il existe une atteinte des composantes photopiques de I'ERG
(cones) alors que les composantes scotopiques (batonnets) de 'ERG sont
normales. Lachromatopsie est un type trés rare de déficience de la vision des
couleurs. Son incidence dans la population varie de 1/30 000 a 1/100 000. Ce
syndrome de dysfonction des cones comprend plusieurs formes. L’achroma-
topsie congénitale compléte, avec amblyopie, en est la forme la plus classique
et la plus fréquente ; on I'appelle également monochromatisme des batonnets.
Elle se manifeste par un nystagmus, une photophobie (symptdme fréquent
mais rarement motif de consultation), une acuité visuelle faible (de 'ordre de
1/10) qui est améliorée quand le niveau d’illumination diminue et une ab-
sence de discrimination des couleurs (qui n’est jamais non plus un motif de
consultation). L’achromatopsie congénitale incompléte regroupe les anoma-
lies de la vision des couleurs dans lesquelles un type de cones seulement est
fonctionnel ; les symptomes cliniques sont moindres, que dans la forme com-
plete, elle est donc diagnostiquée plus tard, chez le grand enfant ou ’adulte. Le
monochromatisme au bleu en est la forme la plus fréquente. C'est une affec-
tion récessive liée au chromosome X, non progressive. Le monochromatisme
au vert et le monochromatisme au rouge sont des formes dégradées de I'achro-
matopsie totale typique ; leur hérédité est autosomique récessive (Smith et

coll., 1978 et 1979 ; Frangois et coll., 1995 ; Hansen, 1990).

Héméralopie congénitale

Dans le cadre de ’héméralopie congénitale (ou cécité congénitale) station-
naire, de transmission récessive liée au chromosome X, 'ERG est négatif
(Tremblay et coll., 1995). Cette affection est en général dépistée non pas chez
le nourrisson, mais a I’age scolaire, sauf dans le cadre d’une enquéte familiale.
L’héméralopie est en effet une affection non évolutive qui sera révélée par une
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amblyopie bilatérale modérée chez des enfants souvent myopes ou astigmates
forts, ou plus rarement devant une mauvaise vision crépusculaire. Le fond
d’ceil est normal ou albinoide (trés peu pigmenté). Il existe d’autres formes
plus rares de cécité nocturne a hérédité autosomique récessive ou dominante.

Une baisse d’acuité visuelle et un fond d’ceil normal chez un enfant peuvent
étre en rapport avec une dystrophie progressive des cOnes ou une rétinite
pigmentaire.

Dystrophie progressive des cénes

Dans ce cas, les composantes photopiques de 'ERG sont diminuées, alors que
les composantes scotopiques sont normales. La dystrophie progressive des
codnes peut étre sporadique ou héréditaire a transmission autosomique domi-
nante, ou plus rarement récessive liée au chromosome X. Elle est rarement
diagnostiquée dans I’enfance, bien que les premiers signes soient souvent
retrouvés avant 10 ans. La dystrophie progressive des cones est une affection
qui peut étre symptomatique a I'adolescence. Il s’agit d’'une baisse d’acuité
visuelle lentement progressive, d’'une photophobie trés précoce mais qui ne
retient pas souvent l'attention. Panomalie de vision des couleurs, constante,
n’est habituellement pas ressentie. Le fond d’ceil est normal dans ’enfance, au
début de la maladie, puis apparait une petite atrophie de I’épithélium pig-
menté périfovéolaire réalisant 2 un stade plus tardif le classique « ceil de
beeuf ». La papille est pale en temporal. La vision des couleurs est précoce-
ment altérée : il s’agit souvent d’une dyschromatopsie d’axe rouge-vert, qui
s'aggrave en donnant une quasi achromatopsie. Un nystagmus peut apparai-
tre. La mise en évidence a I'angiographie fluorescéinique d’une hyperfluores-
cence des zones d’atrophie maculaires conforte le diagnostic. Le diagnostic de
dystrophie des cones, comme celui de I’'achromatopsie, pourra parfois étre
révisé si 'atteinte initialement limitée aux cones se complétait d’une atteinte
des batonnets. Il s’agit alors d’'une dystrophie mixte cones-batonnets dont le

pronostic a long terme est différent (Russel-Eggit et coll., 1998 ; Michaud et
coll., 1996).

Rétinopathies pigmentaires

Une altération globale évolutive de 'ERG, touchant a la fois les composantes
photopiques et scotopiques, permet d’évoquer une rétinopathie pigmentaire.
Ce terme est utilisé pour définir un ensemble hétérogene d’affections caracté-
risées par une géne 2 la vision (héméralopie) ou une cécité nocturnes, un
déficit du champ visuel progressif et de 'ERG. Cette maladie est due a la
dégénérescence progressive du couple cellulaire épithélium pigmenté-
photorécepteur, avec une atteinte initiale des bAtonnets suivie a plus ou moins
bréve échéance de I'atteinte des cones : ces altérations condamnent la vision
centrale et conduisent le patient a la cécité. Des formes cliniques de rétinopa-
thies pigmentaires sont bien caractérisées, qui varient selon 1'Age de début,
selon une atteinte extraoculaire (comme le syndrome de Usher associant une
surdité et une rétinopathie pigmentaire) ou encore selon I'aspect du fond
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d’ceil. Parfois, c’est par le fond d’ceil (retrouvant quelques pigments périphéri-
ques en ostéoblaste) que le diagnostic est posé, ou par un ERG réalisé devant
une acuité visuelle basse qui ne s’améliore pas malgré la correction d’une
myopie forte (cas fréquemment associé 2 la rétinite pigmentaire liée a I'X).
L’héméralopie, signe trés précoce, ainsi que les anomalies du champ visuel,
constituent rarement un motif de consultation.

De nombreuses maladies métaboliques ou hérédodégénératives touchant le
systéme nerveux central peuvent s’accompagner dans leur évolution d’une
baisse d’acuité visuelle ou d’'un nystagmus en rapport avec une dystrophie
rétinienne (Gottlob et Helbling, 1999 ; Stanescu-Segal, 1996). Par exemple,
la maladie d’Usher de type 1 se manifeste par une surdité profonde congéni-
tale, des troubles vestibulaires et une rétinopathie pigmentaire survenant a la
fin de la premiere décennie. Il est important de diagnostiquer précocement
cette affection par un ERG, car c’est une indication majeure d’implants

cochléaires (Mets et coll., 2000 ; Brinks et coll., 2001).

Parfois, 'altération de 'ERG, précédant ou accompagnant une baisse d’acuité
visuelle, est inaugurale d’'une maladie neurologique (Bohra et coll., 2000). Il
en est ainsi de la maladie de Spielmeyer-Vogt, forme juvénile des céroides
lipofushinoses, qui est une affection autosomique récessive. Elle débute entre 6
et 10 ans et associe une détérioration intellectuelle, des crises d’épilepsie et
une dystrophie rétinienne globale (ERG négatif au début) (Weleber, 1998).
Laspect de rétinopathie pigmentaire typique est tardif.

Rétinopathies diagnostiquées par la mesure du champ visuel

La rétinopathie liée a la prise de vigabatrin est une des complications oculaires
médicamenteuses les plus fréquentes. En effet, le vigabatrin (Sabril®) est
actuellement le produit le plus puissant dans les épilepsies partielles. C’est un
inhibiteur de la GABA-transaminase (enzyme responsable de la dégradation
de Pacide gamma-amino-butyrique, ou GABA) prescrit dans les épilepsies
partielles rebelles et dans les spasmes infantiles (syndrome de West). Ce
médicament est responsable chez environ un tiers des patients adultes d’une
atteinte du champ visuel a type de rétrécissement concentrique. Ce rétrécis-
sement débute dans la région nasale, a la limite des 30° centraux et va, en cas
de poursuite du traitement, gagner le champ visuel temporal et conduire a une
vision tunellaire. Il est curieusement souvent peu ressenti par les patients mais
est irréversible, justifiant une surveillance ophtalmologique réguliere.

Les publications concernant la surveillance du traitement chez ’enfant sont
peu nombreuses et récentes. Elles concernent surtout les grands enfants
(Russel-Eggit et coll., 2000 ; lannetti et coll., 2000), car I’étude du champ
visuel est rarement possible chez les enfants épileptiques. Quand elle a pu étre
réalisée, cette étude peut étre sujette A caution : un rétrécissement concentri-
que du champ visuel peut en effet étre lié a des troubles de I'attention.
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Harding a montré chez I'adulte que la diminution d’amplitude de I'ERG a
haute fréquence temporelle est le plus puissant indice de I'atteinte du champ
visuel liée a la prise de Vigabatrin (Harding et coll., 2000a et b). Sa sensibilité
serait de 100 % et sa spécificité de 75 %. Aucune étude n’a été publiée
concernant 'intérét de ’ERG dans la surveillance d’un traitement par vigaba-
trin chez 'enfant.

En conclusion, les rétinopathies sont a I'origine d’un tiers des déficits visuels
séveres de enfant. La mise en évidence sans tarder de ces pathologies se
justifie en raison de I'importance de leurs conséquences sanitaires : risque de
cécité (rétinopathie du prématuré, maladie rétinienne infectieuse) et méme
mise en jeu du pronostic vital (rétinoblastome), exigeant l'instauration pré-
coce d’un traitement. Deux examens essentiels sont a la base du diagnostic : le
fond d’ceil et 'électrorétinogramme. Les circonstances de ce diagnostic sont
de différents niveaux : alerte donnée par une baisse d’acuité visuelle, examen
systématique de populations a risque (par exemple les prématurés pour la
rétinopathie du prématuré), examen d’enfants présentant des antécédents
familiaux de rétinopathie héréditaire, dans le cadre d’une enquéte génétique,
recherche de rétinopathie en présence d’une maladie plus globale (par exem-
ple d’'un syndrome polymalformatif). La mise en évidence de I’étiologie d’'une
pathologie rétinienne permet d’avoir une idée du pronostic visuel et donc de
proposer une éducation et une scolarité adaptée. Parallelement, elle permet en
cas de maladie héréditaire de proposer un conseil génétique aux parents, et
éventuellement un diagnostic anténatal lors les grossesses a venir.
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