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Atrophie maculaire :

Elise Boulanger-Scemama

et si ce n’était pas une DMLA ?

a dégénérescence maculaire liée a l'dge (DMLA] séche est de loin la premiére cause

d’atrophie maculaire, a l'origine d’une baisse d’acuité visuelle sévere uni- ou bilaté-
rale en cas d’atteinte fovéale. Cependant, il ne faut pas méconnaitre ses principaux diag-
nostics différentiels, plus rares, pour lesquels il existe une prise en charge spécifique.

Cas clinique 1 (figure 1)

Monsieur B., né en 1948, aux antécédents de DMLA atro-
phique, consulte pour une baisse d'acuité visuelle progressive
bilatérale sans métamorphopsie, associée a un trouble d'adap-
tation a lobscurité.

Son acuité visuelle est mesurée a 0,63 P3 avec (-0,75) 80° addi-
tion +2,75 a droite et 0,8 P2 avec -0,75 (-0,75) 160° addition
+2,75 a gauche. Lexamen du segment antérieur montre un cris-
tallin clair aux deux yeux. A.Le fond d’ceil révele une atrophie
maculaire polycyclique d’axe vertical, associée a une dégéné-
rescence pavimenteuse circonférentielle périphérique. L'ima-
gerie en autofluorescence en lumiére bleue (BAF) permet de

mieux visualiser les plages d'atrophie maculaire multiples
confluentes hypoautofluorescentes, associées a des pseudo-
drusen réticulés le long des arcades temporales.

B.En OCT spectral domain (OCT-SD), il existe une irrégula-
rité, voire une disparition, des couches hyperréflectives externes
des photorécepteurs et de la couche nucléaire externe de la
région maculaire, avec une préservation rétrofovéale expliquant
l'acuité visuelle relativement bien conservée. LOCT confirme
également la présence de pseudo-drusen réticulés hyperré-
flectifs en dome en avant de la couche de ['épithélium pigmen-
taire (EPR).

C.Le champ visuel cinétique de Goldmann montre un sco-
tome central absolu bilatéral dans les 20° centraux, avec pré-
servation des isopteres périphériques.

Enfin, devant les troubles d’adapta-
tion a lobscurité décrits par le patient,
un électrorétinogramme (ERG]) global
(D) a été réalisé, qui révele une dys-
fonction mixte modérée de U'électro-
génese rétinienne globale.

ERG Global ISCEV réalisé avec des DTL
Bomnes conditions de réalisation et de coopération
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Ce tableau clinique est trés évocateur du diagnostic d’EMAP
(Extensive macular atrophy with pseudodrusen-like appea-
rance), une nouvelle entité décrite en 2009 par l'équipe du
Pr Hamel a Montpellier [1]. La distinction avec le diagnostic de

Cas clinique 2 (figure 2) »

Monsieur A., agé de 78 ans, est adressé pour
une suspicion de DMLA atrophique. Il présente
une baisse d’acuité visuelle centrale progressive
depuis une dizaine d’années sans héméralopie
ni photophobie. Linterrogatoire retrouve pour
antécédents médicaux un diabéte type 2 insu-
linorequérant, un accident vasculaire cérébral
survenu 3 ans plus tot et une hypoacousie non
datée.

Son acuité visuelle est évaluée a 0,05 P28
avec +2,25 (-1,75) 94° addition +3,00 a droite et
0,9 P3 avec +2,75 (-1,75) 85° addition +3,00 &
gauche. Lexamen du segment antérieur montre
une cataracte corticonucléaire modérée n’expli-
quant pas la baisse d'acuité visuelle de l'ceil
droit. A.Au fond d’ceil, il existe une vaste plage
d’atrophie choriorétinienne bien limitée, cernée
par de discrets dépots jaunatres et épargnant
la fovéa de l'ceil gauche. Limagerie BAF révele
une hypoautofluorescence a bords nets polycy-
cliques, laissant apparaitre le trajet des vais-

DMLA atrophique a principalement un intérét pronostic, car
UEMAP est caractérisée par une évolution atrophique rapide
avec une atteinte fovéale précoce a lorigine d'une malvoyance
sévere aprés 5 a 10 ans d’évolution.

e

seaux choroidiens sous-jacents. En périphérie
de latrophie, il existe de multiples dépots hyperautofluorescents
d’aspect réticulé associés a des taches hypoautofluorescentes.

B.L'OCT-SD montre des altérations plus marquées a droite,
avec une interruption abrupte des couches hyperréflectives
externes et de la couche nucléaire externe de la région maculaire,
laissant place a des tubulations externes et a un amincissement
rétinien marqué. A gauche, Uaspect est similaire avec une
épargne de la région fovéolaire et temporofovéale bien visible
entre les deux plages atrophiques en BAF.

C.Le champ visuel cinétique de Goldmann retrouve un sco-
tome central absolu dans les 30° centraux correspondant aux
plages d'atrophie maculaire, tandis que les isoptéres périphé-
riques sont conservés.

L'association d'une dystrophie maculaire réticulée, d'un dia-
bete et d'une surdité évoque le diagnostic de MIDD (Maternally
Inherited Diabetes and Deafness) [2,3], confirmé génétique-
ment par lidentification de la mutation hétérozygote 3243A>G
dans UADN mitochondrial chez ce patient. Le diagnostic du
syndrome MIDD présente un intérét pronostic en permettant le
dépistage, la prévention et le traitement des comorbidités asso-
ciées : myopathie et cardiomyopathie, atteinte rénale, manifes-
tations neurologiques et psychiatriques. Il présente également
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un intérét pour le conseil génétique. Cette pathologie étant
exclusivement transmise par la femme, il n’existe pas de risque
de transmission a la descendance chez ce patient.

Cas clinique 3 (figure 3)

Monsieur T., dgé de 59 ans, est adressé pour la découverte
fortuite d'une atrophie maculaire de Uceil droit sans baisse
visuelle ressentie. Il ne présente pas d'antécédents médicaux.
Lhistoire familiale retrouve un diagnostic de DMLA atrophique
chez sa mere et chez sa sceur ainée. L'acuité visuelle est mesu-
rée a 0,63 P5 avec +1,75 (-0,50) 80° addition +2,25 a droite et
1,0 P2 avec +2,25 (-0,75) 105° addition +2,25 a gauche. Lexa-
men en lampe a fente retrouve un segment antérieur sans par-
ticularité. A.L'examen du fond d'ceil confirme lexistence de
remaniements atrophiques maculaires plus marqués sur U'ceil
droit. Limagerie BAF révéle un aspect granuleux de la région
maculaire avec une alternance de grains hyper- et hypoauto-
fluorescents épargnant la région interpapillomaculaire et péri-
papillaire. Il existe a gauche une plage hypoautofluorescente a
l'emporte-piéce juxtafovéale correspondant a une plage d'atro-
phie constituée.
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champ visuel, héméralopie, photopho-
bie), prise de rétinotoxiques (antipalu-
déens de synthése, tamoxiféne...). Une
atrophie maculaire diagnostiquée a un
age précoce (avant 50 ans), sans drusen
au fond d'ceil ni a 'OCT maculaire, doit
faire remettre en cause le diagnostic de
DMLA atrophique au profit de causes
plus rares, génétiques ou toxiques.

B.L'OCT-SD maculaire montre une disparition des couches
hyperréflectives de lellipsoide et de la zone d’interdigitation
dans la région rétrofovéale, tandis que la membrane limitante
externe est respectée.

La maculopathie est confirmée par le bilan électrophysiolo-
gique qui retrouve une altération des réponses centrales a lERG
multifocal (C), tandis que la fonction rétinienne globale est nor-
male & UERG grand-champ (D).

Une atteinte maculaire précoce sans drusen dans un contexte
d’histoire familiale d"atrophie maculaire doit faire remettre en
cause le diagnostic de DMLA atrophique. Chez ce patient, une
analyse génétique a permis d'identifier une mutation hétéro-
zygote sur le gene PRPH2 confirmant le diagnostic d'atrophie
aréolaire centrale. Les mutations du géne PRPHZ2 sont carac-
térisées par un mode de transmission autosomal dominant,
avec une pénétrance variable et une grande variabilité phéno-
typique interindividuelle et intrafamiliale, allant de la dystrophie
réticulée (pattern dystrophy) a la dystrophie pseudo-vitelliforme
ou a la dystrophie généralisée batonnets-cdnes [4].

Le diagnostic de cette pathologie est nécessaire pour appor-
ter un conseil génétique aux patients atteints, dont le risque de
transmission a la descendance est de 50%.

Conclusion

Chez un patient présentant une atrophie maculaire, il convient
de mener uninterrogatoire policier afin d orienter correctement
le diagnostic étiologique : histoire familiale, age de survenue des
symptémes, réfraction, troubles visuels associés (anomalies du
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Cependant, au stade trés évolué d'atro-
phie choriorétinienne sévére, il est parfois difficile d"établir un
diagnostic rétrospectif. Limagerie en autofluorescence en lumiere
bleue, LOCT maculaire et l'électrophysiologie sont des examens
clés dans la démarche diagnostique.

Actuellement, sur le plan thérapeutique, les maculopathies
héréditaires ou toxiques ne bénéficient pas de traitement cura-
tif. Les patients recoivent les mémes recommandations hygiéno-
diététiques que pour la DMLA atrophique : protection solaire,
arrét du tabac, régime alimentaire enrichi en lutéine et oméga-3.
En cas de rétinotoxicité, l'arrét du toxique est exigé. Comme le
montrent les précédents cas cliniques, lidentification d'une
dystrophie rétinienne héréditaire présente un intérét pour le
pronostic et le conseil génétique. A Uére des nouvelles approches
thérapeutiques de réhabilitation visuelle (thérapie génique,
optogénétique, cellules souches, rétine artificielle), un phéno-
typage précis de l'atrophie maculaire est indispensable afin de
ne pas méconnaitre ces pathologies rares.
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