N

HAL

open science

Amylose vitréorétinienne héréditaire : a propos d’un cas

E. Debourdeau, C. Zagroun, Vincent Daien

» To cite this version:

E. Debourdeau, C. Zagroun, Vincent Daien. Amylose vitréorétinienne héréditaire : & propos d’un
cas. Journal Francais d’Ophtalmologie, 2021, 44 (7), pp.1084-1086. 10.1016/j.jf0.2020.12.025 . hal-

03648432

HAL Id: hal-03648432
https://hal.umontpellier.fr /hal-03648432
Submitted on 16 Oct 2023

HAL is a multi-disciplinary open access
archive for the deposit and dissemination of sci-
entific research documents, whether they are pub-
lished or not. The documents may come from
teaching and research institutions in France or
abroad, or from public or private research centers.

L’archive ouverte pluridisciplinaire HAL, est
destinée au dépot et a la diffusion de documents
scientifiques de niveau recherche, publiés ou non,
émanant des établissements d’enseignement et de
recherche francais ou étrangers, des laboratoires
publics ou privés.

Distributed under a Creative Commons Attribution - NonCommercial 4.0 International License


https://hal.umontpellier.fr/hal-03648432
http://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/
https://hal.archives-ouvertes.fr

Version of Record: https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0181551221002990
Manuscript_e2b2ef323bfff4d45c9cebf69195ae36

Amylose vitréorétinienne héréditaire : a propos d’un cas

Familial amyloid polyneuropathy: case report

E. Debourdeau**°, C. Zagroun*®, V. Daein®"*

aService d’ophtalmologie, CHU de Montpellier, Hopital Gui de Chauliac, 80, avenue
Augustin-Fliche, 38054 Montpellier, France.

bUniversité Montpellier 1, U1061, Montpellier, France.

‘Inserm, U1061, Montpellier, France.

* Auteur correspondant.

Adresse e-mail : eloidebourdeau @ gmail.com (E. Debourdeau).

Titre courant : Amylose vitréorétinienne héréditaire

© 2021 published by Elsevier. This manuscript is made available under the CC BY NC user license
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/


https://www.elsevier.com/open-access/userlicense/1.0/
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0181551221002990
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0181551221002990

Cas clinique

Un homme de 71 ans est adressé aux urgences ophtalmologiques pour une hyalite bilatérale
avec baisse d’acuité visuelle depuis 6 mois. Ses antécédents personnels sont marqués par des
troubles de la conduction cardiaque. On note dans ses antécédents familiaux le déces par
neuropathie non étiquetée de sa mere et son frere, et une cécité chez sa sceur.

L’examen retrouve une acuité visuelle a 1,6/10 P20 a droite et a 1/20 P28 a gauche. Le
segment antérieur est normal et le fond d’ceil révele une hyalite dense bilatérale isolée (Fig. 1
a,b), sans vascularite ni foyer ni masse rétinienne. Durant 1’hospitalisation, le bilan
étiologique comportant une ponction de chambre antérieure avec analyse du rapport IL-6/1L-
10, un bilan infectieux et auto-immun complet, un TEP-scan et une IRM cérébrale, revient
négatif. Une corticothérapie orale a 1 mg/kg par jour est introduite, sans amélioration clinique
et fonctionnelle apres un mois. Des vitrectomies diagnostiques et thérapeutiques de 1’ceil
gauche puis de I’ eil droit sont alors réalisées. Celle de 1’ceil gauche reste incomplete a cause
d’un décollement choroidien peropératoire, tandis que celle de 1’ceil droit est complete.
L’acuité visuelle postopératoire est a 10 P2 aux deux yeux et les analyses du rapport IL-6/IL-
10, des PCR Whipple et 16 S des deux vitrés sont normales. Le fond d’ceil postopératoire est
normal a droite et montre a gauche une hyaloide postérieure persistante (Fig. 1 c, d).

Trois ans plus tard, on note une baisse d’acuité visuelle a 6/10 P2 de I’ceil gauche associée a la
réapparition de condensations sur le vitré résiduel (Fig. le), tandis que 1’acuité visuelle de
I’ceil droit reste inchangée. Devant les antécédents familiaux de neuropathie et I’ atteinte
cardiaque, le diagnostic d’ATTR est alors évoqué. Le séquencage du gene de la TTR retrouve
la mutation Val30Met (p.Val50Met) et pose le diagnostic d’amylose a transthyrétine
héréditaire.

Discussion

L’amylose héréditaire a transthyrétine (ATTR) est une affection rare responsable d’atteintes
neurologique, cardiaque, rénale et oculaire [1]. L atteinte oculaire est ici le mode de
révélation de la maladie et permet un bilan génétique familial qui authentifie d’autres cas,
comme celui d’une cousine chez qui des malaises étiquetés « vagaux » révélaient en réalité
une neuropathie végétative liée a la maladie (Fig. 2). Cette maladie s’exprime habituellement
vers 50 ans ou avant. Dans notre cas, I’apparition plus tardive illustre son expressivité
variable [1] ; la présence de porteurs sains asymptomatiques dans I’arbre généalogique

(Fig. 2) illustre la pénétrance variable. L’ATTR est la seule amylose a donner des dépots
intravitréens et I’atteinte ophtalmique peut précéder les autres atteintes d’organe [2]. Des
signes ophtalmologiques (non identifiés dans ce cas) permettent a eux seuls d’évoquer une
amylose a transthyrétine [3] : une pupille festonnée, des dépots sur la capsule antérieure
ressemblant a ceux de la pseudo-exfoliation, des opacités sur la capsule postérieure
pathognomoniques (pseudopodia lentis). Dans notre cas, 1’atteinte oculaire a certes conduit au
diagnostic, mais ne précede pas celle des autres organes : le malade présentait initialement des
troubles de conduction probablement liés a sa pathologie. Le diagnostic peut étre confirmé sur
I’examen anatomopathologique d’une biopsie des glandes salivaires accessoires, d’un
prélevement de graisse abdominale ou encore du vitré, avec coloration au rouge Congo et
immunomarquage spécifique de la transthyrétine, associé au diagnostic génétique. La récidive
de dépdts amyloides en cas de vitrectomie incomplete a déja été décrite dans la littérature [4,
5]. Nous formulons I’hypothese qu’elle est liée a la synthese de transthyrétine par 1’ épithélium



pigmentaire [2] et a I’affinité des dépdts amyloides pour le collagene de type II du vitré
résiduel sur I’ceil ou la vitrectomie a été incomplete [6]. L’amylose a TTR est associée a un
risque de glaucome ; risque qui est augmenté en cas de vitrectomie [7]. L apparition d’un
glaucome sera donc surveillée a vie. Un traitement par tafamidis est discuté, compte tenu de
I’atteinte cardiaque, car celui-ci diminue la mortalité [8]. Il sera alors intéressant de monitorer
la quantité de dépots vitréens de I’ceil gauche durant le traitement, bien que I’effet de celui-ci
sur la progression des atteintes oculaires semble mineur [9].

Conclusion

L’amylose a transthyrétine doit étre évoquée devant une pseudo-hyalite associée a des
antécédents personnels et familiaux évocateurs (neuropathie, malvoyance), et ce méme en
I’absence de signes ophtalmologiques spécifiques.
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Légendes des figures

Figure 1. a,b : fonds d’ceil initiaux droit (a) et gauche (b) flous, révélant une hyalite

bilatérale ; c,d : fonds d’ceil postopératoires clairs. La vitrectomie est complete a droite (c),
incompléte a gauche avec persistance de quelques dépdts au niveau de la hyaloide postérieure
prépapillaire (d) ; e : fond d’ceil gauche trois ans plus tard, avec majoration des dépdts au
niveau de la hyaloide partiellement décollée.

Figure 2. Arbre généalogique réalisé a partir de la découverte de la maladie chez le patient
index.
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