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RESUME

But: Rapporter 4 formes d’occlusions veineuses
rétiniennes survenues dans deux familles.

Observations: Il s’agissait de quatre patientes is-
sues de deux familles, d'une moyenne d’age de 50,5 ans
avec des extrémes de 43 et 59 ans. Dans la premiére
famille, il s’agissait de deux sceurs et dans la seconde
famille, de deux demi-sceurs. La baisse d’acuité visuelle
était le motif de consultation chez trois patientes.
L’acuité visuelle était comprise entre 0,5/10° et 8/10¢.
Le fond d’ceil avait objectivé un cas d’occlusion de la
veine centralede la rétine et trois cas d’occlusion de
branches veineuses rétiniennes (CAS 1, CAS 2, CAS
4). L’atteinte était unilatérale dans tous les cas. Tous
les patients présentaient un cedéme maculaire (OM)
objectivé a la tomographie en cohérence optique, néces-

ABSTRACT

Aim: The objective of this study was to report 4 forms
of retinal vein occlusion that occurred in two different
families.

Observations: There were four patients from two
different families, with an average age of 50.5 years
with extremes of 43 and 59 years. In the first family,
there were two sisters, and in the second family, two
half-sisters. Decreased visual acuity was the reason
for consultation in three patients. Visual acuity was
between 0.5/ 10" and 8/ 10™. The fundus had objectified
one case of occlusion of the central retinal vein and three
cases of occlusion of retinal vein branches (CASE 1,
CASE 2, CASE 4). The involvement was unilateral in all

sitant des injections intravitréennes de bévacizumab.
La photocoagulation au LASER était réalisée chez les
cas 2 et 3. Une régression de I’'OM corrélée a un gain
visuel était observée chez les cas 2, 3 et 4. Nous avions
noté une récidive de ’'OM et ’apparition secondaire
d’un glaucome néovasculaire chez le cas 1.
Discussion et Conclusion: Les formes familiales
d’OVR sont rarement rapportées. Leur age de survenue
semble étre plus précoce dans la génération descen-
dante. Des mutations génétiques sont associées a ces
formes familiales. La fréquente bilatéralisation impose
une surveillance de 1’ceil adelphe.
Mors-cLEs: OCCLUSIONS VEINEUSES; MUTATIONS GENETIQUES;
INJECTIONS INTRAVITREENNES.

cases. All patients presented with macular oedema (MO)
objectified on optical coherence tomography, requiring
intravitreal injections of bevacizumab. LASER photocoa-
gulation was performed in cases 2 and 3. A regression
of MO correlated with visual gain was observed in cases
2, 3 and 4. We noted a recurrence of MO and the secon-
dary appearance of neovascular glaucoma in case 1.
Discussion and Conclusion: Familial forms of
RVO are rarely reported. Their age of onset seems to be
earlier in the descending generation. Genetic mutations
are associated with these family forms. The frequent
bilateralization requires monitoring of the other eye.

KEeyworps: VENOUS OCCLUSIONS, GENETIC MUTATIONS; INTRAVITREAL
INJECTIONS.
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INTRODUCTION

Les occlusions veineuses rétiniennes (OVR)
résultent du ralentissement de la circulation
sanguine au niveau des veines rétiniennes,
trés souvent provoqué par un rétrécissement
du calibre de la veine, pouvant secondaire-
ment conduire a la formation d’'un thrombus!.

L’occlusion peut intéresser la veine cen-
trale de la rétine ou 'une de ses branches et
l’angiographie en fluorescence (AGF) est 'exa-
men de basepour distinguer les formes oede-
mateuses des ischémiques. La tomographie
en cohérence optique (OCT) est également un
bon outil diagnostique mais surtout un moyen
de surveillance.

OBSERVATIONS

CAS 1

1 s’agissait d'une patiente de 59 ans, dia-
bétique, hypertendue et glaucomateuse sous
traitement. Dans le cadre d’un bilan de routine,
I’'examen ophtalmologique montrait une acuité
visuelle (AV) corrigée a 3/10¢, P3 ; une cata-
racte corticale et des hémorragies rétiniennes
dans le quadrant temporal inférieur associées
a des nodules cotonneux et une dilatation vei-
neuse, avec un cup-disc a 3/10.

L’examen de I’ceil gauche était normal.

L’OCT scan B objectivait a 1’ceil droit (OD)
(Figure 1) un cedéme maculaire cystoide
(OMC). Et les clichés d’AGF étaient biaisés
par la cataracte.

Une prédisposition génétique a 'OVR a
été décrite pour la premiére fois en 19922

Ces formes familiales sont peu décrites
dans la littérature, et de nombreux geénes
ont été incriminés.

La prise en charge des OVR a été révo-
lutionnée par les injections intravitréennes
(IVT) d’anti-VEGF qui ont considérablement
ameélioré le pronostic visuel.

L’objectif de ce travail est de rapporter des
formes d’OVR survenue dans deux familles
suivies au Centre d’Ophtalmologie de I’'Hopi-
tal Abass NDAO.

Le diagnostic retenu était une occlusion
de branche veineuse rétinienne (OBVR) tem-
porale inférieure compliquée d'un cedéme
maculaire cystoide (OMC).

Une phase d’induction thérapeutique a
été instaurée avec 3 IVT mensuelles de béva-
cizumab, avec une surveillance clinique et
paraclinique (OCT) aprées chaque IVT. LOMC
répondait bien aux IVT avec une régression
progressive. Aprées arrét des IVT, une récidive
est survenue avec un OMC persistant malgré
quatre IVT supplémentaires. Un glaucome
néovasculaire est survenu au bout de 24
mois.

Figure 1: OCT scan B et mapping du CAS 1 montrant un épaississement intra rétinien avec des logettes kystiques

rétrofovéolaires et une membrane épimaculaire.

CAS 2

Il s’agissait d’'une patiente de 55 ans,
sceur du CAS 1. Elle a consulté pour une
amputation du champ visuel a OG.

L’examen a OD était sans particularité. A
l'ceil gauche, ’AV corrigée était a 5/10¢, P3
et on notait au fond d’ceil des hémorragies
rétiniennes en flammeéche au niveau du
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quadrant temporal inférieur, une dilatation
veineuse et quelques nodules cotonneux

L’AGF a ’'OG montrait un remodelage
de la vascularisation intrarétinienne par
l'occlusion avec des territoires d’ischémie
rétinienne en inféro-temporale.

L’OCT scan B (Figure 2) montrait 'OMC.

Le diagnostic d’'OBVR temporale inférieure
ischémique avec OMC a été retenu.

Nous avions effectué une photocoagu-

lation au LASER des zones ischémiques
et quatre IVT de bévacizumab a intervalle
mensuel, entrainant une régression compléte
de I’'OM, corrélée a un gain de 3 lignes d’AV
(8/10¢).

Figure 2 : OCT scan B et mapping du cas 2 montrant un épaississement rétinien dans le territoire occlus avec

des logettes kystiques retrofovéolaires

CAS 3

Il s’agissait d’une patiente de 46 ans, dré-
panocytaire de type AS, référée pour OVCR
a I’OD pour laquelle elle a recue des IVT de
ranibizumab et d’aflibercept.

L’examen ophtalmologique a OD montrait
une AV corrigée a 6/10¢, P2, et au fond d’ceil
des hémorragies profondes, des veines dila-
tées et tortueuses et des zones d’ischémie
rétinienne périphérique.

L’examen de l'ceil gauche était normal

L’OCT (Figure 3) avait montré un OMC
et 'AGF objectivait des boucles vasculaires
prépapillaires, une plage centrale hyperfluo-
rescente correspondant a ’'OMC et des zones
d’ischémie rétinienne périphérique.

Une photocoagulation au LASER a été
effectuée sur les zones ischémiques.

L’évolution était favorable avec une amé-
lioration de l'acuité visuelle.

329.8

Awerage Thickness (um)

Figure 3 : OCT scan B et mapping du CAS 3montrant un épaississement intra rétinien avec de volumineux

kystes intra rétiniens.
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CAS 4

Il s’agissait d’une patiente de 43 ans, demi-
sceur du CAS 3, sous contraceptif oral, recue
en consultation pour une BAV brutale a OD.

L’examen ophtalmologique montrait une
AV corrigée a 8/10¢, P3 ;et des hémorra-
gies superficielles en supéro-temporal, une
dilatation et tortuosité veineuse, associées a
quelques nodules cotonneux au fond d’ceil.

L’examen a OG était normal

L’AGF a OD montrait un aspect d’OBVR
au niveau de la branche supéro-temporale
avec des zones d’hypoperfusion sans throm-
bus visible.

ATOCT (figure 4), on trouvait un OMC as-
socié a un décollement séreux sous rétinien.

Le diagnostic d’OBVR temporale supé-
rieure compliquée d’'un cedéme maculaire
avait été retenu, traitée par quatre IVT de
bévacizumab a intervalle mensuel.

Au cours du suivi, des zones ischémiques
sont apparues en périphérie, traitées par
photo coagulation au LASER (Figure 5).

Le dernier controle OCT montrait un assé-
chement complet de la rétine avec restitution
ad integrum de la structure rétinienne. L’AV
corrigée était a 10/10¢° P3.

Figure 4 : OCT scan B du CAS 4 montrant un épaississement maculaire avec des logettes kystiques rétrofovéo-

laires associé a un petit décollement séreux sous rétinien.

Figure 5 : AGF du CAS 4 montrant des zones ischémiques périphériques traitées par photocoagulation au LASER
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DISCUSSION

Les données épidémiologiques sur les
formes familiales d’OVR sont rares. En
Afrique, aucune étude ne rapporte des cas
d’OVR familiales, Koki au Cameroun?® fait
mention d’'un manque de données sur la
prédisposition familiale aux OVR.

Dans notre série, I’age moyen de surve-
nue était de 50,5 ans, correspondant a ’age
de survenue des OVR en général. Rogers*
affirme que 90% des OVR surviennent chez
des patients de plus de 50 ans. Cependant
dans les formes familiales d’OVR, il a été
rapporté que 1’age de survenue chez les
descendants d'un sujet atteint était plus
précoce. Girmens avait noté une différence
d’age de survenue de 17,5 années entre deux
générations successives®.

Dans les séries sur les formes familiales
d’OVR, la prédominance masculine est la
regle, contrairement a notre série ou tous les
sujets étaient de sexe féminin. Il est démontré
dans la méta-analyse de Kolar, que les OVR
en général sont plus susceptibles d’atteindre
les hommes que les femmes®. La grossesse et
la contraception oestroprogestative sont in-
criminées comme des facteurs de risque chez
la femme car promotrices de phénomeénes
thromboemboliques’. Dans notre étude, les
OVR sont survenues a distance d’'une gros-
sesse. Par ailleurs, une de nos patientes était
sous contraception oestroprogestative.

Au fond d’ceil, trois de nos patientes pré-
sentaient une OBVR et une seule présentait
une OVCR. Dans les autres séries de formes
familiales, ’OVCR était la forme clinique la
plus rapportée?8910,

Cependant dans la population générale,
I’étude «Blue Mountains Eyes Study»!! aux
Etats Unis rapporte une prédominance des
OBVR sur les OVCR. Cette prédominance est
également notée par Koki® qui rapporte une
prévalence de 61,1% pour les OBVR, contrai-
rement a Fiebai!? qui rapporte 74% d’OVCR
dans son étude. Cette variabilité des formes
cliniques peut étre attribuée d’'une part a la
différence d’effectifs dans les échantillons
étudiés et d’autre part aux différents facteurs
de risque présents dans chaque groupe.

Une bilatéralisation est fréquemment
rapportée dans les formes familiales d’OVR.

Dans les études de Castella? et Bhagat®, une
OVCR controlatérale était survenue chez un
patient respectivement au bout de 9 ans et 3
mois. Cette bilatéralisation a été également
observée chez trois patients dans la série de
Girmens?. Les facteurs génétiques pourraient
étre ainsi incriminés dans la bilatéralisation
des formes familiales d’'OVR. Dans notre
étude aucune atteinte controlatérale n’a été
objectivée au bout de deux ans.

L’OVR est une pathologie multifactorielle,
il est de rigueur de rechercher les facteurs
étiologiques lors de son diagnostic. Classi-
quement les facteurs de risque associés aux
OVR sont 'HTA, les dyslipidémies, le glaucome
ou l’'hypertonie oculaire, le diabéte. Dans les
formes familiales, des mutations génétiques
ont été incriminées par certains auteurs. C'est
le cas de Péris-Martinez et al.’ qui avaient
retrouvé chez 2 patients d’une fratrie atteinte
d’OVR, une mutation sur le géne F2 de l'alléle
G20210A du chromosome 11p11-q12. Ce géne
est responsable de la synthése de la prothrom-
bine et est incriminée dans la thrombophilie
héréditaire et la maladie thromboembolique ; a
noter que I'un des patients avait présenté une
thrombophlébite du membre inférieur.

Par ailleurs, Girmens et al. dans leur
étude sur les formes familiales d’OVCR ont
retrouvé une mutation C667T de la 5,10
Méthyltétrahydrofolate réductase (MTHFR)®.
Cette mutation est le plus souvent respon-
sable d'une augmentation de ’homocystéine
plasmatique. Cette hyperhomocystéinémie
est associée a l'artériosclérose et a la sur-
venue de phénomeénes thromboemboliques.
Cette mutation n’est pas rare, elle a été
également retrouvée chez 40% des patients
atteints d’'OVCR dans I’étude de Prisco et al'®.

Au total, en raison des différentes muta-
tions trouvées, il n’a pas été retenu un géne
spécifique des formes familiales d’'OVR.

Dans notre étude, ces mutations géné-
tiques n’ont pas été recherchées, cependant
un dosage ultérieur de la prothrombine et
de I'homocystéine plasmatique pourrait
nous orienter vers ces mutations génétiques.
Ainsi malgré une prédisposition génétique,
l’association avec d’autres facteurs de risque
semble potentialiser la survenue d’OVR.
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Sur le plan thérapeutique, trois patientes
qui présentaient un OMC ont recu des IVT
de bévacizumab. Actuellement dans notre
contexte, le bévacizumab bien que sans
autorisation de mise sur le marché (AMM)
pour le traitement de ’'OVR demeure l'anti-
VEGF le plus accessible. Son efficacité sur
l'cedéme maculaire liée & une OVR en injec-
tion intravitréenne (IVT) a été prouvée pour
la premiére fois en 2005,

Au cours du suivi, 2 patientes ont bien
répondu aux IVT de bévacizumab avec un
net gain visuel, par contre chez une patiente
I’OM était récidivant et persistant. Cet échec
thérapeutique pourrait étre mis dans le
compte d'un mauvais équilibre des facteurs
de risque associés ou encore d’une résis-
tance au bévacizumab. Un GNV est apparu
secondairement au bout de 2 ans chez la
méme patiente. Ce délai d’apparition du GNV
est conforme aux données de la littérature

CONCLUSION

La forme familiale d’occlusion veineuse
rétinienne est ’entité la moins connue et la
moins documentée dans la littérature. Des
mutations génétiques ont été rapportées
mais aucune d’entre elles n’a été formelle-
ment incriminée. L’age de survenue semble
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