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Etiologie et diagnostic
des pathologies des milieux
transparents

Les pathologies des milieux transparents (atteintes de la cornée ou du cristal-
lin) peuvent étre a l'origine de déficits importants de la vision : amblyopie
profonde et méme perception lumineuse seulement avec abolition de la
perception de la forme.

Pathologies de la cornée

La majorité des atteintes cornéennes sont dues a des traumatismes, a des
accidents domestiques ou a des infections de la cornée (Priluck, 1978). Il
existe toutefois quelques pathologies congénitales.

Atteintes congénitales

Le signe d’appel de ces atteintes est souvent une amblyopie profonde (Smith,
et Taylor, 1991). Il peut s’agir d’'une anomalie de taille : la microcornée a un
diametre inférieur A la normale (Luyckx-Bacus et Delmarcelle, 1968), et sa
découverte doit toujours s’accompagner de la recherche d’autres anomalies
(Batra et Paul, 1967 ; Bilgrami et coll., 1981 ; Bleik et coll., 1992 ; Cameron,
1993 ; Colville et Savige, 1997 ; Palotta et coll.,, 1998). On mesurera la
pression oculaire et on examinera la chambre antérieure pour déterminer s’il
existe un colobome uvéal, cristallinien ou une cataracte associée. La mégalo-
cornée (Meire, 1994) présente une taille supérieure a la normale. Elle ne doit
pas étre confondue avec la buphtalmie liée au glaucome (Pollack et Oliver,
1984). 1l peut s’agir d’anomalies d’aspect telles que des dystropies de la cornée,
une sclérocornée (Howard et Abrahams, 1971) ou encore une cornea plana
(Fishman et coll., 1982).

Traumatismes et infections de la cornée

Parmi les infections, on peut citer la kératite ponctuée superficielle (Zuclich,
1989), liée a une exposition excessive aux ultraviolets lors des séjours au bord
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de la mer ou en montagne. Il faut étre trés vigilant avec les enfants en age
préverbal qui ne pourront pas exprimer la géne qu'ils ressentent. Les kératites
allergiques, de plus en plus fréquentes, surviennent plus particulierement 2
certaines périodes de I'année : on retrouve alors un contexte allergique (Frie-
dlaender, 1998). Les contusions, cedémes, ruptures, brilures (Boone et coll.,
1998) et les plaies de la cornée (Poole, 1995) entrent dans la catégorie des
accidents ménagers au méme titre que les agressions chimiques (Wagoner,
1997). Lorsqu'il existe une atteinte traumatique de la cornée (Macsai, 2000 ;
Onofrey, 1993 ; Alfaro et coll., 1994 ; Jay, 1982), il est nécessaire de recher-
cher une atteinte des autres constituants oculaires et de pratiquer un examen
neurologique. On recherchera en particulier une hémorragie au fond d’ceil, un
cedéme maculaire ou un trou maculaire. Les érosions et plaies entrainent un
larmoiement, une photophobie et une baisse de 'acuité visuelle. 'examen
biomicroscopique permet de faire le diagnostic et de rechercher un corps
étranger ou 'existence d’une plaie transfixiante (Lam et coll., 1999) qui ne
releve pas du méme traitement que Iérosion superficielle. Cune des causes
domestiques les plus fréquentes malgré les campagnes de prévention reste la
brilure d’origine chimique. Celle-ci est parfois catastrophique sur le plan
fonctionnel et entraine des traitements longs et difficiles sans garantie de
résultats satisfaisants.

Cataractes (pathologies du cristallin)

La cataracte est une opalescence d’un ou des deux cristallins (Wright, 1997).
C’est une étiologie importante de malvoyance (Wright, 1997 ; Lambert,
1999). Si la majorité des cataractes est liée a ’Age en raison du vieillissement
naturel du cristallin, il existe aussi des cataractes de I’enfant dont I’aspect
coloré blanchatre est généralement différent de celui de 'adulte.

Signes d’appel

Les signes d’appels devant attirer ’attention et entratner un examen ophtal-
mologique complet sont une pupille blanche, I'absence de poursuite oculaire,
I’apparition d’un nystagmus, I'apparition d’un strabisme et la présence d’un
réflexe digito-oculaire ou signe de Franceschetti (le nourrisson se frotte les
yeux pour se créer des perceptions lumineuses 2 type de phospheénes!©). I faut
alors tenter d’évaluer la fonction visuelle par des examens comportementaux,
un examen ophtalmologique, la recherche de signes associés, la recherche
d’autres malformations et éventuellement un bilan électrophysiologique
(Tong et Bateman, 1999) et échographique.

10. Sensations lumineuses percues par I'ceil et non provoquées par la lumiére.
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Cataractes congénitales

Ce sont les cataractes les plus fréquentes chez 'enfant.

Cataractes constitutionnelles héréditaires

Cette affection est hétérogene sur les plans phénotypique et génotypique. Des
mutations géniques responsables de formes de cataracte autosomiques domi-
nantes ont été récemment identifiées (Francis et coll., 2000 ; He et Li, 2000 ;
Kannabiran et Balasubramanian, 2000 ; Wettke-Schafer et Kantner, 1983). 1l
s'agit d’'une mauvaise résorption ou d’une mauvaise constitution de certains
éléments du critallin aux stades embryonnaires.

Cataractes non constitutionnelles

Elles peuvent étre liées a différentes causes :

* une embryopathie s’exprimant sous forme de cataracte totale blanche (Cas-
sidy et Taylor, 1999 ; Gupta, 1998 ; Ueda et coll., 1992) ;

¢ des facteurs infectieux tels que la rubéole chez la femme enceinte, avant le
troisiéme mois de la grossesse (Webster, 1998) ;

* facteurs parasitaires (toxoplasmose, trachome) (Madhavan, 1999) ;

e facteurs traumatiques (Jones, 1991).

Cataractes liées a des anomalies métaboliques

Ces maladies métaboliques sont rares. De nombreux autres signes cliniques
accompagnent alors la cataracte (Cassidy et Taylor, 1999 ; Denslow et Robb,
1979 ; Eichhorn, 1971 ; Endres et Shin, 1990 ; Francois, 1982 ; Godel et coll.,
1981 ; Horrobin et Morgan, 1980 ; Meire et coll., 1991 ; Toutain et coll.,
1997). Elles peuvent étre associées a des atteintes du systeme visuel (Bron et
Cheng, 1986) ou du systéme nerveux. Les anomalies métaboliques portent sur
les grandes classes biochimiques des acides aminés, des glucides (Van Heynin-

gen, 1971 ; Williams, 1986) et des lipides (Chen et Zhou, 1985 ; Cenedella,
1996).

Anomalies de position du cristallin

Les anomalies de positionnement du cristallin entrainent des anomalies de
’axe optique et par conséquent des troubles graves de la réfraction (Bjerrum et
Kessing, 1991 ; Byles et coll., 1998 ; Gupta et coll., 1998 ; Ivanov et coll,,
1995). La qualité des images rétiniennes est médiocre. On peut distinguer les
ectopies cristalliniennes qui sont en général bilatérales et peuvent se complé-
ter par une luxation. Les ectopies isolées autosomiques dominantes sont 2
distinguer des ectopies associées a des syndromes tels que le syndrome de
Marfan, ou a des anomalies du squelette. Les problémes chirurgicaux posés
sont souvent trés complexes et les résultats incertains. Ce sont des pathologies
qui nécessitent une prise en charge dans le cadre de la malvoyance. 77
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Glaucomes

Le glaucome est une affection caractérisée par une élévation de la pression de
I'ceil (Coleman, 1999). Les éléments de pronostic dépendent de la précocité
du diagnostic et de Pefficacité du traitement.

Glaucome congénital primitif infantile

Le glaucome primitif (Grierson, 2000 ; Oostenbrink et coll., 1999) apparait
dans les six premiers mois de la vie. Chez le nourrisson, il se traduit dans un
premier temps par une augmentation de taille de I'ceil (buphtalmie), une
malvoyance, une myopie forte, un larmoiement, une photophobie, un cedeme
cornéen et une distension limbique. Uhyperpression est secondaire et n’appa-
rait que plusieurs mois aprés une augmentation décelable de la taille du globe.

Un examen permettant d’établir le diagnostic est pratiqué sous anesthésie
générale. Il consiste 2 mesurer la pression intraoculaire au tonomeétre, ainsi
que le diameétre cornéen qui doit &tre inférieur ou égal 4 11 mm. Un examen
biomicroscopique de la cornée et de 'angle permettra de confirmer le diagnos-
tic, de classer I'importance du glaucome et d’évaluer sont retentissement sur le
tissu cornéen.

Lexamen du fond d’ceil va révéler des modifications de taille et de texture de
la papille liées respectivement a ’hyperpression et a 'atteinte du nerf optique.
Des criteres d’imagerie concernant la papille permettent de suivre I'évolution
(Broadway et coll., 1999) : il peut s’agir du rapport des diametres externes et
internes de 'anneau neuropapillaire, ou du calcul du volume de I'excavation
pupillaire 2 'aide d’instruments spécialisés (Burk et Volker, 1996). Il est
également possible de mesurer I’épaisseur de ’'anneau neurorétinien en utili-
sant des méthodes ellipsométriques. La mesure du champ visuel est impossible
chez le trés jeune enfant. Elle reste souvent délicate et de résultat inconstant
chez 'enfant de moins de dix ans.

Le pronostic dépend du caractére uni- ou bilatéral. Il faut éviter la survenue de
la buphtalmie. Il faut surveiller la survenue ou I'existence d’altérations secon-
daires irréversibles. Dans tous les cas, il conviendra d’effectuer une prise en
charge prolongée de I'amblyopie.

Glaucome juvénile

Le glaucome juvénile survient entre 3 et 35 ans. Il se traduit par une hyper-
pression trés importante et une perte de vision. En dehors de tout traitement,
il existe des risques d’amblyopie profonde et irréversible.

I peut étre présent deés la naissance ou étre diagnostiqué plus tardivement et
de fagon variable au cours de la premiere décennie de vie. D’un point de vue
histologique, ils résultent d’'une anomalie de migration des cellules de la créte
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neurale provoquant un développement anormal des structures de I'angle
iridocornéen. La persistance de fragments d’endothélium recouvrant I'iris
provoque des adhérences entre l'iris et la ligne de Schwalbe anormale, expli-
quant les trois stades de gravité croissante habituellement décrits pour ces
glaucomes secondaires par goniodysgénésie :

* embryotoxon postérieur (stade A), ce terme désignant un épaississement de
la ligne de Schwalbe. Cette anomalie serait présente chez environ 10 % de la
population normale ;

» anomalie d’Axenfeld (stade B), qui associe le stade A a l'existence de
synéchies iridocornéennes ;

» anomalie de Rieger, qui associe les stades A et B ainsi que des anomalies
iriennes a type d’atrophie, de trous et de correctopie. Au niveau des adhésions
iridocornéennes, la périphérie irienne est insérée au niveau des lamelles
trabéculaires, ce qui conduit & une compression des fibres trabéculaires, a une
raréfaction des espaces intertrabéculaires et a une fermeture du canal de
Schlemm comme dans le glaucome congénital primitif. Comme les cellules de
la créte neurale donnent également naissance a la partie antérieure du cer-
veau, a ’hypophyse, aux os et cartilages de la partie supérieure de la face et aux
papilles dentaires, on comprendra aisément les anomalies somatiques rencon-
trées dans le syndrome de Rieger qui associe a I'anomalie de Rieger une
dysmorphie faciale avec hypoplasie de 1’étage moyen de la face, une hypopla-
sie mandibulaire, une hypodontie avec anomalies dentaires et une hernie
ombilicale.

Glaucomes associés

Un glaucome peut également étre associé a une autre pathologie congénitale,
par exemple 2 un syndrome de Sturge-Weber-Krabbe qui comporte un an-
giome de la face ou un angiome cérébral. On peut également retrouver un
glaucome dans les atteintes de type neurofibromatose, ou bien encore lors des
dysgénésies de I'angle ou des aniridies. Les luxations et les intumescences du
cristallin peuvent également étre associées a un glaucome. Enfin, les trauma-
tismes peuvent &tre a 'origine d'une hyperpression oculaire. De nombreuses
pathologies inflammatoires comportent des risques d’hyperpression intraocu-
laire dans les suites évolutives. Il s’agit dans ces cas de traiter la cause de
I'’hyperpression dont les conséquences peuvent étre aussi dramatiques que lors
des atteintes primitives.

En conclusion, les pathologies de la cornée et du cristallin sont a l'origine
d’amblyopies profondes. Elles nécessitent un diagnostic et un traitement
précoce si I'on veut éviter une perte irréversible des capacités visuelles.
Lobservation de la lueur papillaire et I'inspection de la forme et de 'aspect de
la cornée sont des gestes médicaux simples qui devraient permettre un dépis-
tage précoce et une prise en charge rapide par I'ophtalmologiste, qui posera le
diagnostic de base et adressera 'enfant a consultation spécialisée si nécessaire.
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