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D lntroduction

Les neuropathies opt iques génét iques sont t rès rares en
comparaison des mult ip les autres ét io logies de neuropathie
opt ique à commencer par les NO inf  lammatoire,  toxique,
traumatique, compressive, vasculaire, ...

Devant une at te inte de I 'acui té v isuel le ou du champ visuel ,
on éliminera le plus rapidement possible une origine rétinienne.
0n él iminera également les t roubles v isuels d 'or ig ine
fonctionnel-psychiatrique très nombreux et qui simulent souvent
une neuropathie optique (Zanlonghi).
0n raisonnera beaucoup plus par él iminat ion successive de
grande cause d'atteinte du nerf optique. On s'aidera d'un inter-
rogatoire orienté sur les antécédents, sur les circonstances
de la baisse d 'acui té v isuel le centrale ou I 'at te inte du champ
visuel ,  sur I 'uni  ou la bi latéral i té des troubles v isuels.

Des examens complémentaires de trois types sont nécessaires :
o Examens psychophysiques avec le champ visuel neurolo-
gique examen fondamental, la vision des couleurs uniquement
de type 1 5hue puisque I'on cherche à caractériser une dyschro-
matopsie acquise,
r Examens électrophysiologiques tout particulièrement les
Potent ie ls Evoqués Visuels par damiers (Heckenl ively,
Rigaudière),
r Examens anatomiques avec le {ond d'æil, la prise de rétino-
photographie couleur, les clichés f i l tres, et éventuellement les
appareils de type OCT HRT GDX, voire une angiographie de la
tête du nerf  opt ique, une échographie.
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D. (APUTO, EIe(trophysialogie de I  enlûnt,  Por is

D Devant une atteinte
uni latérale de [ 'acuité visuel le ou au
champ visue[,  quand penser à une or ig ine génét ique ?

La triade champ visuel neurologique, PEV, aspect de la papil le
au fond d'æil, permet d'orienter fortement vers un diagnostic.
En effet i l  existe des. signatures " des atteintes des examens
complémentaires dont voic i  quelques exemples :

o La neuropathie optique compressive par un méningiome
(exemple 2J se traduit très souvent par un scotome centro-
caecal et fasciculaire et surtout oar une atteinte oarticulière
des PEV damiers qui sont plus altérés par grands damiers que
par petits damiers, la papil le est pâle.

r Le neuropathie optique inflammaloire (exernple 3J donne
une papi l le normale,  voire une papi l l i te,  un scotome centro-
caecal  et  une at te inte des PEV d'autant plus importante que
I'acuité visuelle est faible. Dans cet exemple, la neuropathie est
très sévère à tel point que le patient n'a vu que quelques points
en chamo visuel et oue les PEV damiers sont totalement destruc-
turés (Arndt).

o La NOHL démarre brutalement(exemple 1), donne une papil le
normale ou discrètement hyperhémique, un net scotome centro-
caecal, et des PEV par damiers dont I 'atteinte est en rapport
avec la baisse d 'acui té v isuel le (Hamel) .

Electrophysiologie visuel le,
examens fonctionnels

et neuropathie optique génétique
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Exemple r

Pathologie

Neuropathie optique de Leber à un stade débutant.

)))
Histoire c l in ique acui té
Homme de 30 ans. 1 f  rère at te int  de N0HL
mutat ion 11778
Se plaint de baisse d'acuité ODG depuis 1 mois à 7/10
P2,5.
4 mois plus tard I'acuité est de CLD 1m 0D et 0G.

Figuret:Chompvisuel
OD : scotome centro-caecal ovec

atteinte du seuil fovéolaire qui est
à zr dB.

OC même atteinte

Figure 3: PEV OD :
grands damiers de 6o' : retord

de lotence du pic Proo à rz5 ms
pour une normole inférieure à

e3 ms, petits domiers de ry'
faible omplitude avec un pic

hoo de latence normdle
OG même dtteinte

Figure z: FO
OD : pas dbtrophie optique,très discrète
hyperhémie papilloire à la limite du
signifcatif
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Z Exemple z

) ) i

Path ologie

Neuropathie optique compressive par méningiome
de la gaine du nerf optique droit

)>i

Histoire c l in ique

Femme de 44 ans, se plaignant depuis quelques mois
d'une perte partielle des mots lors de la lecture avec
son æil droit. Son acuité visuelle est à D et à G de
10/10

Figure 4 : OD : otteinte diffuse, scotome
ce nt ro- co eca l, déf cit Jasci cu la i re i nfé rie u r

OG : CV neurologique normal

Figure 5: PEV
OD : grands damiers de 6o', ptoo de faible amplitude avec un net
retard de latence à 46 ms (normole < ej ms), petits damiers de ry'
Ptoo ovec un tÈs discret retard de latence à pç ms
OC : PEV damiers normaux
OG : grands damiers de 6o' : latence du pic proo normale, petits
damiers de ry' : latence du pic ptoo normole

EXAMEN DU CHAMP VISUEL
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Figure 6: OD pôleur papiltaire gtobale plus marquée en temporal
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Z Exemple 3

) )
Pathologie
Neuro-papillite Inf lammatoire aiguë unilatérale
lmportant bilan négatif
Sous corticothérapie récupération de I'acuité visuelle à
1 0/1 0 en quelques jours

))
Histoire c l in ioue
Homme de 20 ans se plaignant de douleurs péri-et rétro-
oculaires des 2 yeux depuis 6 jours et d'une BAV brutale
de l '0D depuis 5 jours, avec des périodes de quasi
cécité. Scanner cérébral en urgence normal.
Acuité 0D PL mal localisée, 0G 8/10 P2

Figure 8 : PEV OD : oucune réponse individuolisable par ropport oux bruits de fond
par damiers de 6o et t5',|'asped est déstructuré.
PEV OG : notmaux

- 
Devant une atteinte bilatérale

de I'acuité visuelle ou du champvisuel, quand
penser à une origine génétique ?

Une atteinte bilatérale et symétrique de I'acuité visuelle, du
champ visuel neurologique, des PEV des papilles au fond d'æil
oriente fortement vers une origine toxique ou génétique. Là
encore, il existe des " signatures " des atteintes des examens
complémentaires :

r  La neuropathie opt ique toxique alcoolo-tabagique
(exemple 6) se traduit très souvent par un scotome centro-
caecal peu étendu, une baisse d'acuité visuelle de loin et de
près modérée à moyenne, mais surtout par une atteinte majeure
des PEV damiers qui sont très altérés pour toutes les tailles

Figure 7 : OD : Champ visuel automotique : quelques rores points sont vus

Figure 9 : OD ædème papillaire modéré
OG popille normale

de damiers, la papille ne devient pâle qu'au bout de plusieurs
mois de baisse d'acuité visuelle (Mancel).

r Chez I'enfant, la neuropathie optique dominante 0PA1
(exemple 4) donne une amblyopie bi latérale, une pâleur
papillaire, une quasi absence de scotome centro-caecal et
une atteinte modérée des PEV damiers. 0n aura également
une dyschromatopsie bleu-jaune. Cette dyschromatopsie et la
pâleur papillaire permettent de différencier l '0P41 de toutes
les autres causes d'amblyopies bilatérales de I'enfant (Cohn,
Ferré).

o La NOHL peut rêcupérer (exemple5), on notera des séquelles
en champ visuel avec un scotome centro-caecal, une atrophie
optique, des PEV par damiers altérés mais avec un P100 bien
ind ividualisable.
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4 Exemple 4

) ) )
Pathologie

Neuropathie opt ique dominante 0PA1 mutat ion
hétrozygote delTTAG dans I'exon 27
Un grand frère atteint de la même neuropathie optique, pas
d'autres antécédents familiaux

)))
Histoire c l in ique
Enfant de 6 ans présentant une amblyopie bi latérale.
L'acuité est à D de 2,5/1 0 et à G de 3,3/1 0.
Préconisation de loupe globe pupitre, lampe basse tension,
premier rang

Order of color caps entered: z.

Figurcn

Figure n : PEV
OD : por grands damiers de 6o'l'amplitude du hoo est
correcte mais ovec un net retard de latence à ryrms
pour une normale inférieurc à e3ms à cet ôge, par
petits damiers de 15'Ptoo de trèsJaible amplitude à
peine identiJiable ovec une latence oux alentours de
r6ams.
06 : par grands domiers de 6o', Proo defaible
amplitude étalée à peine identifable,de latence
retardée à ry4ms, par petits damiers de tS', Ptoo non
identifable por rapport au bruit de fond.

Figure n: OD : papille globalement
pâle, maculo normole

OO même ospect
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d Exemple 5

) ) ) ,
Pathologie

Neuropathie optique de Leber à 1 1 ans avec une acuité
descendue à D de 2,8/10 P6 et à G de 1i10 p10 qui a
lentement récupéré en 5 ans.
Nombreux cas familiaux de NOHL mutation 1177g

))) .
Histoire c l in ique
Homme de 24 ans, avec une acuité à D de 6/10 pg à 40
cm, et à G de 3/10 P16 à 40 cm.
A une distance de lecture de 20 cm, I'acuité binoculaire
de près est de P2.

Figurc 14: OD : gtonds damiers de 6o, :faible amplitude du proo avec un retard de
Iatence à DSms pour une normale inférieure à n3ms, petits damiers de ry' Iatence du
Proo à ryoms pour une normale inférieure à n5ms.
OA : gronds domiers de 6o' ptoo de latence retardée à ryoms et de foibte amplitude,
petits damiers de ry'hoo deJoible amplitude avec une lotence à ry3ms.

Figurc rS: FO OD et OG : discrète pâteur popilloire secteu temporct
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Zl Exemple 6

)>

Pathotogie
Neuropathie optique toxique alcoolo-tabagique récente

t )

Histoire c l in ioue
Homme de 51 ans ayant débuté une intoxication tabagique
et alcoolique à l'âge de 16 ans.
BAV des 2 yeux depuis quelques mois avec une acuité à
D de 7/10 P3 et à G de 6/10 et p3

Figure 8 : OD pôleur papillaire
sedeur temporal

Figure t6

Figure 17 : PEV OD
damiers 6o' et 6'oucun pic
Pto individualisable ovec des
artéfads très
caroctéristiques
OG même trocé

PEVdâmier 60'
O() slimulé

2mt16 Vt'60 Rq=t
d'&

PEV dt'ri€r 15'
OD stimulô
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I  Conclusion

-  =-.opathies opt iques génét iques sont rares mais doivent
'  :  - i .  s temat iquement évoquées devant toute suspic ion de

"- : 'ce du nerf  opt ique. L ' interrogatoire,  I 'examen cl in ique,
: = - r des papil les, et les examens complémentaires comme

: -3 ' ' rpvisuel  neurologique, le15 hue, lesPEVpardamiers,
-  - . : tent  prat iquement toulours d 'approcher le diagnost ic
' , : j  que, et d'orienter de façon ciblé le diagnostic moléculaire
. -a:  OUe. I

Ionf l  ts d rniérêts oucun srgnolé
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