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Sur le plan ophtalmologique, les myopies syndromiques 
présentent 2 particularités : elles sont moins évolutives 
que les myopies isolées mais d’apparition précoce avant 
l’âge de 4 ans, et elles donnent peu de staphylomes mais 
peuvent être à haut risque de décollement de rétine du 
fait de fragilité de la périphérie rétinienne. Sur le plan oph-
talmologique, un examen minutieux du segment  antérieur 
recherchera une transillumination irienne, une sphéro-
phakie, un phacodonésis ou une luxation du cristallin. 
L’examen du vitré recherchera de la structure du vitréenne 
en faveur d’une dysplasie vitréo-rétinienne (Stickler, 
 Wagner). Il sera présenté particulièrement la maladie de 
Marfan et le syndrome de Stickler, qui sont les 2 myopies 
syndromiques les plus fréquentes. Les autres syndromes 
seront résumés dans le tableau.  

Maladie de Marfan  

Le diagnostic de la maladie de Marfan est régulière-
ment réalisé par l’ophtalmologiste devant la caractéris-
tique ectopie du cristallin. Celle-ci n’est cependant pas 
constante. La maladie est autosomique dominante et la 
prévalence de la maladie est de 1/5 000. La pénétrance 
et les symptômes sont très variables, y compris au sein 
d’une même famille. Les signes squelettiques vont sou-
vent servir de points d’appel : arachnodactylie (longueur 
excessive des extrémités), grande taille, hypermobilité 
articulaire, scoliose. Comme dans le syndrome de  Stickler, 
une hypoplasie malaire et un micrognatisme peuvent être 
retrouvés. Le séquençage génétique peut être long et on 
recherchera les atteintes cardiologiques qui vont faire la 

gravité systémique de la maladie (dilatation progressive 
de l’aorte avec risque de dissection aortique et insuffisance 
mitrale). Sur le plan ophtalmologique, contrairement aux 
autres myopies syndromiques, la myopie est évolutive 
mais l’accroissement du globe reste harmonieux, sans sta-
phylome. Dans le cas d’une luxation du cristallin, le bloc 
pupillaire et la luxation en chambre antérieure sont rares, 
pouvant faire tolérer une petite ectopie dont l’astigmatisme 
engendré peut être corrigé par le port de lunettes ou de 
lentilles. Si la luxation est plus importante, nous recom-
mandons l’ablation totale du sac cristallinien avec l’abla-
tion du cristallin au vitréotome, afin de réduire le surrisque 
de décollement de la rétine dû aux tractions engendrées 
par une repousse cristallinienne. Du fait de la fréquence 
trop importante des luxations d’implants, quel que soit 
le mode de fixation, le jeune enfant sera souvent laissé 
aphake et équipé en lentilles rigides. Une implantation 
secondaire pourra être discutée chez le jeune adulte mais 
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Figure 1. Luxation bilatérale des cristallins chez un enfant de 4 ans 
chez qui le diagnostic de syndrome de Marfan sera confirmé 
génétiquement. La vision avec correction était limitée à 2/10, avec 
une myopie d’origine cristallinienne et axile de -14 D et un cylindre 
de -8. La vision après extraction complète du sac/cristallin et 
adaptation en lentilles rigides de +19 et +21 est de 10/10 ODG.  
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Myopie forte

Maladie Gène Protéine mutée Atteinte ophtalmo Atteinte extra-ophtalmo

Atteinte systémique associée

Marfan FBNI Fibrilline Luxation du cristallin,  
cornée plate, hypotrophie irienne, 
myopie axile et d’indice

Grande taille, arachnodactylie, 
hypermobilité articulaire, scoliose, 
dilatation de l’aorte, insuffisance 
mitrale

Weill-
Marchesani

ADAMTS10 Protéase Microsphérophakie,  
luxation du cristallin, cataracte, 
glaucome par blocage pupillaire

Petite taille, brachydactylie, 
raideur articulaire

Stickler COL2A1,  
COL9A1-3, 
COL11A1

Collagène Anomalie du vitré, myopie axile, 
dégénérescence rétinienne, 
cataracte

Hypoplasie médio-faciale, 
rétrognatisme, fente vélo-palatine, 
déficience auditive, hypermobilité 
articulaire, scoliose, arthrose

Dysplasie  
de Kniest 
Maladie  
de Spranger 
Wiedemann

COL2A1 Collagène Myopie forte, vitré hétérogène 
mêlant liquéfaction et 
condensation

Tronc et membres courts, 
articulations proéminentes, 
hypoplasie médio-faciale, surdité, 
séquence de Pierre Robin

Knobloch COL18A1 Collagène Myopie avec dégénérescence du 
vitré, cataracte congénitale, 
anomalie de l’iris

Encéphalocèle occipital

Syndrome de 
Cohen

VPS13B Protéine 13b  
(tri vacuolaire)

Rétinopathie pigmentaire Microcéphalie, dysmorphie faciale, 
retard mental

Ehlers-Danlos COL5A1, 
COL5A2

Collagène Kératocône, myopie axile Hétérogène, petite taille, fragilité 
cutanée, hypermobilité articulaire, 
atteinte cardiaque

Bardet-Biedl BBS1, BBS10 Ciliopathie Rétinite pigmentaire rapidement 
évolutive, cataracte, myopie, 
œdème/atrophie optique

Obésité, polydactylie,  
retard mental, hypogonadisme, 
néphropathie

Syndrome 
Cornelia  
de Lange

NIPBL Cohésine Anomalie des paupières,  
myopie forte, sclère bleue,  
papille pâle

Dysmorphie faciale, hypertrichose, 
anomalie des extrémités, retard 
de croissance, retard mental

Prader-Willi Anomalie du 
chromosome 15

Strabisme, myopie forte Hypotonie, hyperphagie,  
obésité, hypogonadisme,  
retard intellectuel, courte taille

Atteinte prédominante ophtalmologique

Syndrome 
LTBP2

LTBP2 Association  
à la fibrilline 1

Myopie d’indice, 
microsphérophakie, iris 
transilluminable, fort risque de 
glaucome par luxation du cristallin

Atrophie gyrée Mitochondriale Ornithine 
 aminotransférase

Myopie précoce progressive, 
atrophie choriorétinienne 
progressant vers le pôle 
postérieur, héméralopie, cataracte 
sous-capsulaire postérieure

Retard mental,  
faiblesse musculaire proximale

Choroïdérémie CHM sur chr X Protéine escort  
de Rab

Myopie moyenne, atrophie 
épithélium pigmentaire et 
choroïde avec préservation des 
gros vaisseaux choroïdiens

Cécité nocturne 
stationnaire 
congénitale

Nombreux Protéines  
de la cascade de 
phototransduction

Myopie, fond d’œil sans anomalie 
ou changement coloration du FO, 
diagnostic électrophysiologique 
devant l’héméralopie

Tableau I. Myopie syndromique.
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les manipulations intraoculaires des implants fixés à la 
sclère ou clippés à l’iris peuvent majorer le risque de 
décollement de la rétine et la fixation reste fragile du fait 
d’une sclère fine et de l’hypoplasie irienne. Les caracté-
ristiques des décollements de la rétine sont similaires à 
celles du myope fort, leur fréquence est estimée de 10 à 
25% sur la vie d’un patient. 

Syndrome de Stickler  

Le syndrome de Stickler, autosomique dominant, plus 
rare que la maladie de Marfan (1/7 500 à 1/9 000) reste 
néanmoins la deuxième cause de myopie syndromique. 
Le diagnostic est souvent réalisé devant une myopie 
 précoce peu évolutive, associée à des modifications du  
gel vitréen et des anomalies faciales caractéristiques. 
 L’aspect du vitré puis la confirmation génétique  permettent 
de  différencier 2 types : le type 1, avec un vitré vestigial 
dense en postérieur du cristallin avec une membrane 
plissée, et le type 2, avec des fibres éparses et la présence 
de voiles prérétiniens (fibres de vitré fortement  enchâssées 
dans la rétine). Les anomalies faciales caractéristiques 
sont la séquence de Pierre-Robin souvent incomplète 
(rétrognatisme, glossoptôse, fente vélopalatine) et une 
hypoplasie médiofaciale. La confirmation génétique est 
rapide et la recherche d’une atteinte auditive pouvant 
nécessiter un traitement devra être réalisée. Les patients 
présentent également fréquemment des anomalies arti-
culaires : hypermobilité articulaire, scoliose, dysplasie 
épiphysaire ; une arthrose précoce à l’âge adulte est 
 fréquente. La survenue, chez plus de 50% des patients, 
d’un décollement de la rétine fait discuter la réalisation 
d’un traitement préventif. Les décollements de la rétine 
survenant essentiellement après l’âge de 12 ans, l’âge 
proposé pour la réalisation du traitement préventif est 
habituellement de 8 ans mais il peut être effectué plus 
tôt en présence de lésions rétiniennes particulièrement 
à risque. La modalité du traitement préventif reste dis-
cutée. Le relâchement dans le temps d’une indentation 
circulaire de type bande de Morin semble faire préférer 
un traitement par pexie à l’aide d’un laser externe avec 
indentation ou d’une cryothérapie. Certains auteurs pré-
conisent un laser extensif allant jusqu’à l’équateur, avec 
un cloutage de la rétine en avant du barrage laser. Si un 
décollement de la rétine survient, les déchirures géantes 
et la survenue de prolifération vitréo-rétinienne sont fré-
quents, diminuant les chances de succès du traitement. 
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Figure 2. Enfant de 3 ans présentant un syndrome de Stickler  
de type 2. Les lésions dégénératives en bave d’escargot marquées 
(étoiles rouges) font discuter un traitement prophylactique laser. 
De nombreux voiles prérétiniens sont présents (flèches rouges). 
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