Rétinite pigmentaire.

Résumé :
Il n’y a pas « une »,mais « des » rétinopathies pigmentaires .
Les rétinopathies pigmentaires représentent un groupe de maladies génétiques, caractérisées par la perte progressive des photorécepteurs , associés à des dépôts pigmentaires visibles au fond d'oeil.

Actuellement les rétinites pigmentaires sont « non curables » et aboutissent souvent à la cécité.

Il s’agit d’un ensemble très divers de pathologies toutes différentes dont la résultante est la disparition des cônes et bâtonnets .
Chacune de ces « sous maladie » a des étiologies génétiques différentes, parfois « simples », parfois « très complexes » .





Génétique :

L’étude génétique des rétinopathies pigmentaires est d’une complexité sans nom .

Cette étude très complexe n’est pas de grande utilité pour les familles car elle peut difficilement aboutir à une décision génétique « éclairée » ;

Cette étude très complexe est par contre indispensable pour celui qui étudie cette pathologie d’un point de vue théorique car l’une pathologie n’est en rien l’autre …

· La prévalence est d'environ 1/4000 naissances. 
· Il existe des familles entières qui sont atteintes,
Dans d'autres cas, ce sont des individus isolés .

· les formes autosomiques dominantes sont les moins graves, alors que les formes récessives ou liées à l'X sont graves.

· Les cas sporadiques représentent 45% des cas.

· Les 55% de cas familiaux se répartissent ainsi:

· Dominants autosomiques 20 % 

· Récessifs autosomiques 20% 

· Récessifs lié à l'X 14% 

Plaintes : 
Le diagnostic est établi à l'occasion d'un bilan ophtalmologique pour
· une baisse de vision,
· une baisse de la vision nocturne  héméralopie 
· un bilan familial devant la découverte d'un cas.

· Une photophobie (mais elle ne surviendra que plus tard).

· Une perte progressive du champ visuel périphérique, dans un délai très variable par rapport au début de l'héméralopie.






Examen Ophtalmo :

A l'examen ophtalmologique on décrit des lésions bilatérales:

· une dépigmentation de l'épithélium pigmentaire, qui prend un aspect poivre et sel au début de la maladie. Puis le déplacement des cellules pigmentées va donner un aspect particulier de la rétine: 

· une pigmentation périphérique de la rétine, avec un pigment plus ou moins concentré, formant des amas que l'on a comparé à des ostéoblastes. 







Evolution .
Une grande majorité de patient garde longtemps une vision utilisable pour leurs déplacements, malgré un champ visuel tubulaire très étroit de 2 à 3 degrés seulement ( cad une vision « au travers d’un canon de fusil » ) .
Traitements 

Actuellement il n'y a pas de traitement, 

· On conseille le port de verres teintés pour lutter contre le soleil, lequel semblerait aggraver les lésions .

· La voie de la neuro-protection est ouverte car on pense que la mort des cônes qui suit la disparition des bâtonnets est secondaire à la disparition d'un facteur de survie produit par ces bâtonnets . 

· Les greffes de rétine ne consistent pas à changer la rétine pour recouvrer une vision normale, mais bien à réimplanter des bâtonnets de telle façon que ces greffons puissent produire les facteurs de survie pour les cônes du malade 

Anatomie 
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Bâtonnet 

· Les cellules visuelles de la rétine sont les cônes et les bâtonnets.

· Les cônes sont 3 millions dans chaque rétine, concentrés au niveau de la macula, et servent à la vision fine et à la vision des couleurs.

· Les bâtonnets en revanche sont 100 millions par oeil, et servent à la vision crépusculaire

Biochimie :

Les étapes de la phototransduction (transformation de la lumière en influx nerveux ) sont assez bien connues actuellement ,mais pour les bâtonnets uniquement,
contrairement à ceux des cônes.

Tout ou presque se passe dans les disques .

La rhodopsine des disques est un photopigment 
Elle est composée de deux parties :

· une partie protéique, l'opsine 
· un groupement photophore : le cis rétinal (avec un « coude »).


Lorsque la lumière éclaire la rétine, on assiste à une transformation du cis-rétinal en trans-rétinal (sans coude au niveau de sa chaîne conjuguée). 
La liaison avec l'opsine devient instable et va s'hydrolyser ,avec émission d'un message neuro-chimique : la modification du taux de GMP cyclique 

La modification du GMP C a son tour commande un canal sodium.

