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Introduction

I. Meunier

Ce volume traite des principales dystrophies 
rétiniennes héréditaires, les neuropathies optiques 
héréditaires étant abordées dans le volume dédié 
au nerf optique.

Le premier chapitre répond à trois questions. 
Quand évoquer une dystrophie héréditaire  ? 
Quelle stratégie des explorations fonction-
nelles et de l’imagerie adopter chez l’enfant ou 
chez l’adulte  ? Quant à la question de l’analyse 
génétique, elle est en plein bouleversement car 
l’exome (étude de toutes les parties codantes des 
gènes connus) et le génome deviennent presque 
accessibles en termes de coût. Au-delà de la 
complexité de l’analyse par séquençage à haut 
débit, ceci va conduire à l’identification quasi 
systématique de la mutation causale et des gènes 
modulateurs (variation de sévérité de la dystro-
phie) pour tout patient.

Les chapitres 2 à 7 reprennent les grandes 
classifications des dystrophies séparant les 
maculopathies, les dystrophies de type cônes-
bâtonnets, les rétinites pigmentaires ainsi que 
les dys trophies rétiniennes et choroïdiennes. La 

sémio logie nouvelle et prépondérante de l’ima-
gerie en autofluorescence et de la tomographie à 
cohérence optique est décrite et illustrée.

Le chapitre 8 est dédié aux dystrophies de 
l’enfant et permet à l’ophtalmologiste de savoir 
reconnaître une achromatopsie ou un albinisme 
oculaire et de ne plus évoquer à tort une amaurose 
congénitale de Leber.

Le chapitre 10 consacré à la thérapie peut 
paraître limité, mais les premiers essais cliniques 
ont enfin débuté avec une thérapie génique dans 
les amauroses congénitales liées à RPE65. Les 
techniques de séquençage à haut débit permet-
tent de découvrir chaque semaine de nouveaux 
gènes puis de mieux connaître l’ensemble des 
mécanismes directs ou indirects (gènes modula-
teurs) de la perte de la fonction visuelle centrale 
ou périphérique dans ces dystrophies.

Que tous les auteurs de ce volume soient remer-
ciés pour leur envie de partager leurs connais-
sances sémiologiques et démystifier le côté obscur 
de ces dystrophies.



rétine

Ce volume est consacré aux dystrophies rétiniennes héréditaires. 

Le premier chapitre répond à plusieurs questions pratiques : 
Quand évoquer une dystrophie héréditaire ? Quelle stratégie des 
explorations fonctionnelles et de l’imagerie adopter chez l’enfant 
ou chez l’adulte ? Quid de l’analyse génétique, à l’heure où 
l’exome (étude de toutes les parties codantes des gènes connus) 
et le génome deviennent presque accessibles en termes de coût, 
permettant d’envisager l’identification de la mutation causale et 
des gènes modulateurs (variation de sévérité de la dystrophie) pour 
tout patient ?

Les chapitres 2 à 7 reprennent les grandes classifications des 
dystrophies séparant les maculopathies, les dystrophies de type 
cônes-bâtonnets, les rétinites pigmentaires ainsi que les dystro-
phies rétiniennes et choroïdiennes. La sémiologie nouvelle et 
prépondérante de l’imagerie en autoffluorescence et de la tomo-
graphie à cohérence optique est décrite et illustrée.

Le chapitre 8 est dédié aux dystrophies de l’enfant.

Le dernier chapitre sur la thérapie rapporte les premiers essais 
cliniques de thérapie génique. Les techniques de séquençage à 
haut débit permettent de découvrir chaque semaine de nouveaux 
gènes puis de mieux connaître l’ensemble des mécanismes 
directs ou indirects (gènes modulateurs) de la perte de la fonction 
visuelle centrale ou périphérique dans ces dystrophies. 

Ce volume a donc pour ambition de faire le point sur des mala-
dies hétérogènes dans cette période charnière entre description 
clinique et analyse génétique, à l’heure des premiers véritables 
espoirs thérapeutiques.

Isabelle Meunier, 
Praticien Hospitalier, Centre National 
de Référence Maladies rares, 
Affections sensorielles génétiques, 
Hôpital Gui de Chauliac, Montpellier.
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