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RESUME

Latrophie rétinochoroidienne paraveineuse pigmentée (ARPP) est un di-
agnostic d’exclusion rare, car elle peut passer pour de nombreux troubles
rétiniens héréditaires (notamment la rétinite pigmentaire), infectieux et
inflammatoires. Une fois diagnostiquée, elle présente un pronostic favor-
able, car la macula est épargnée, la progression est lente, voire nulle, et il
n’y a pas de symptomes. Cependant, de rares cas ont montré une atteinte
maculaire et des symptomes tels que la nyctalopie. Les cliniciens doivent
étre attentifs aux présentations de PARPP, au-dela des résultats typiques
décrits dans la littérature, car ces cas peuvent étre mal diagnostiqués. Ce
rapport de cas présente en détail une rare présentation de 'ARPP avec at-
teinte maculaire et nyctalopie. Un examen des constatations courantes et
rares, de la pathophysiologie potentielle, des diagnostics différentiels et des
résultats d’imagerie multimodale est également présenté.

MOTS CLES : atrophie rétinochoroidienne paraveineuse pigmentée, rétinite
pigmentaire, imagerie multimodale

INTRODUCTION

Latrophie rétinochoroidienne paraveineuse pigmentée (ARPP) est un trouble
rare de la rétine et de la choroide. Bien que I’étiologie soit inconnue a ce jour, on
a émis Phypothese de pathologies inflammatoires et héréditaires*?. L’affection se
caractérise par une atrophie de I'épithélium pigmentaire rétinien et une dégé-
nérescence des photorécepteurs, une atrophie de la choriocapillaire et une accu-
mulation de pigments autour des veines rétiniennes rayonnant a partir du nerf
optique. Laffection tend a se présenter de manieére bilatérale et symétrique, avec
une progression lente, voire nulle, décrite dans les rapports de cas et les séries*®.
Comme laffection tend a épargner la macula, la plupart des patients sont as-
ymptomatiques et le diagnostic est posé a la faveur d’un examen de la rétine. Ce
rapport de cas décrit une présentation inhabituelle de FARPP dans laquelle le
diagnostic a été posé en fonction des antécédents oculaires, de I'imagerie multi-
modale et des résultats de tests de laboratoire et de tests génétiques.

ETUDE DE CAS

Un homme noir de 25 ans s’est présenté pour un examen ophtalmologique
complet avec comme principale préoccupation une baisse de la vision de loin
et de pres des deux yeux, ainsi que 'impossibilité de trouver sa place dans
une salle de cinéma faiblement éclairée. Ces symptdmes évoquent une nycta-
lopie. Le patient a mentionné que sa baisse de vision avait commencé dix ans
auparavant et que les fournisseurs précédents avaient posé un diagnostic de
rétinite pigmentaire. L’examen de ces dossiers a permis de constater qu’aucun
test génétique m'avait été effectué. Ses antécédents oculaires et médicaux, ain-
si que ceux de sa famille, étaient par ailleurs sans particularité. La meilleure
acuité visuelle corrigée était de 20/300 pour I'ceil droit et de 20/70 pour P'ceil
gauche. Les résultats de Pexamen externe, des préexamens et de lexamen a la
lampe a fente étaient sans particularité. Les pressions intraoculaires étaient
de 12 mmHg dans les deux yeux par tonométrie d’applanation de Goldmann.
L’examen du fond d’ceil a révélé des disques optiques avec un rapport excava-
tion/papille de 0,25/0,25 dans les deux yeux, sans signe de paleur. Des taches
maculaires avec des reflets rétiniens ont été observées dans les deux yeux.
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Une accumulation de pigments rétiniens a été observée a coté et autour des veines rétiniennes qui rayonnaient a
partir du nerf optique dans les deux yeux (figure 1). Il n’y avait pas d’atténuation des vaisseaux. L'autofluorescence
du fond d’ceil a révélé une hypoautofluorescence entourée d’une hyperautofluorescence qui rayonnait égale-
ment a partir du nerf optique et suivait le cours des veines rétiniennes jusqu’a la périphérie moyenne (figure 2).
L’hypoautofluorescence importante dans la périphérie moyenne, qui indique une atrophie de I’épithélium pigmen-
taire rétinien, explique probablement les probléemes de nyctalopie du patient. La tomographie par cohérence op-
tique (TCO) dans le domaine spectral de la macula a révélé une perte périfovéale de la zone ellipsoide et de la zone
d’interdigitation, ainsi qu'un amincissement de I’épithélium pigmentaire rétinien, ce qui explique probablement la
baisse d’acuité visuelle du patient. Une TCO dans le domaine spectral a également été réalisée dans et autour des
veines rétiniennes et a révélé une accumulation de pigments rétiniens dans la rétine interne et externe, accompag-
née d’une ombre postérieure et d’'une atrophie de la choriocapillaire (figure 3).

Compte tenu des antécédents du patient et de 'examen clinique, on a soupconné la présence d’'une ARPP. Un bilan des
maladies héréditaires de la rétine a été planifié afin d’exclure le diagnostic initial de rétinite pigmentaire ou de toute
autre maladie héréditaire de la rétine. Des tests de laboratoire d’uvéite ont également été demandés afin d’exclure toute
étiologie infectieuse ou inflammatoire. Les tests comprenaient les IgG de la syphilis, le QuantiFERON Gold, 'enzyme
de conversion de I'angiotensine, le lysozyme sérique, ’hémogramme complet, les titres de ’herpés simplex et les titres
du cytomégalovirus. Le patient est revenu un mois plus tard pour une visite de suivi et pour examiner les résultats de
son test. Les résultats de Pexamen oculaire étaient semblables a ceux de 'examen précédent. Le bilan des maladies
héréditaires de la rétine s’est révélé négatif, et les tests de laboratoire pour les maladies infectieuses et inflammatoires
étaient également sans particularité. Des tests du champ visuel et des tests électrodiagnostiques ont été envisagés, mais
les résultats varient selon les cas connus d’ARPP (voir la discussion). En outre, de nombreuses affections (voir les dif-
férences) peuvent présenter des résultats semblables. Ces tests n’ont donc pas été effectués. Sur la base des résultats
normaux de Pexamen et des tests génétiques et de laboratoire, on a posé un diagnostic d’ARPP. L'examen subséquent
par un spécialiste de la rétine a confirmé le diagnostic. Le patient a été aiguillé vers un programme de réadaptation de
la basse vision et continue d’étre suivi, la derniére visite montrant des résultats stables.

Photographies du fond d’ceil a champ ultra large de U'ceil gauche et de U'ceil droit révélant une accumulation de pigments
rétiniens d coté et autour des veines rétiniennes rayonnant a partir des nerfs optiques et s’étendant jusqu’a la périphérie moyenne.

Autofluorescence du fond d’eeil de I'ceil gauche et de Uceil droit montrant une hypoautofluorescence entourée d’une
hyperautofluorescence rayonnant également a partir du nerf optique et suivant le cours des veines rétiniennes jusqu’a la
périphérie moyenne. L’hypoautofluorescence importante dans la périphérie moyenne indique une Iésion et une atrophie de
Pépithélium pigmentaire rétinien.
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La tomographie par cohérence optique dans le domaine spectral de la macula a révélé une perte périfovéale de
la zone ellipsoide et de la zone d’interdigitation, ainsi qu'un amincissement de I'épithélium pigmentaire rétinien dans Uceil
droit (image du haut) et dans U'ceil gauche (image du milieu), ce qui explique probablement la baisse d’acuité du patient. Une
tomographie par cohérence optique dans le domaine spectral a également été réalisée dans et autour des veines rétiniennes
(image du bas) et a révélé une accumulation de pigment rétinien accompagnée d’'une ombre postérieure (cercle jaune). Une
atrophie de la choriocapillaire est également présente autour des zones d’atteinte paraveineuse (rectangles orange).
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LARPP est une maladie rare de la rétine et de la choroide. Laffection est habituellement bilatérale et symétrique,
caractérisée par une atrophie choriorétinienne avec accumulation d’'une pigmentation le long des veines rétini-
ennes péripapillaires*®. La macula est généralement épargnée et, par conséquent, la plupart des patients sont as-
ymptomatiques. Toutefois, des symptdmes peu courants ont été signalés, notamment une perte de vision (due a
l’atteinte maculaire), une perte de champ et une nyctalopie. Ces symptomes peu communs ont été observés chez
ce patient. Cette maladie étant rare, ’dge moyen du diagnostic varie d’une étude a l'autre. Une étude indiquait un
age moyen au moment du diagnostic de 51 ans, tandis qu’une autre étude indiquait un 4ge moyen au moment du
diagnostic de 36 ans®¢. L’age des patients est également trés variable : de 29 a 82 ans, sans tendance sexospécifique’.

Létiologie de 'ARPP est encore inconnue. Diverses théories ont été avancées, notamment celle selon laquelle il

s’agirait d’une maladie héréditaire. McKay et al. ont observé un phénotype ARPP, avec une expressivité variable, dans
une famille ayant subi une mutation du gene CRBY”. Cependant, d’autres études et analyses n'ont pas permis d’établir
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Usage clinique :

Enfants (< 18 ans) : Uefficacité et I'innocuité de CEQUA n'ont
pas été établies chez les enfants. Santé Canada n'a donc pas
autorisé d'indication pour cette population.

Personnes agées (> 65 ans) : Dans |'ensemble, aucune
différence n'a été observée sur le plan de I'innocuité ou de
I'efficacité entre les patients agés et les patients adultes
plus jeunes.

Contre-indications :

e Patients qui présentent une hypersensibilité a ce
meédicament ou a I'un des composants du produit
(y compris les ingrédients non médicinaux) ou du contenant

e Patients atteints d'infections oculaires ou périoculaires
évolutives ou soupgonnées

e Patients atteints d'affections oculaires ou périoculaires
malignes ou précancéreuses

Mises en garde et précautions pertinentes :
e Destiné a un usage ophtalmique topique seulement

e || convient de résoudre les infections oculaires ou
périoculaires existantes ou soupgonnées avant l'instauration
d'un traitement par CEQUA. Si une infection se produit
pendant le traitement, I'administration de CEQUA doit étre
interrompue jusqu'a ce que l'infection ait été enrayée.

e || faut déconseiller aux patients de conduire un véhicule
et d'utiliser des machines jusqu’a ce que leur vision soit
redevenue normale apres I'administration de CEQUA.

e CEQUA n'a pas été étudié chez des patients ayant des
antécédents de kératite herpétique, de maladie des glandes
lacrymales en phase terminale, de kératoconjonctivite seche
(KCS) causée par la destruction des cellules caliciformes
conjonctivales comme dans le cas d'une carence en
vitamine A, ou de tissu cicatriciel comme dans le cas d'une
pemphigoide cicatricielle, de brllures causées par des
produits alcalins, du syndrome de Stevens-Johnson, d'un
trachome ou d'une exposition au rayonnement.

e || faut surveiller de prés les patients atteints d'une kératite
grave.

e Risque de blessure et de contamination oculaires

e CEQUA ne doit pas étre administré pendant que le patient
porte des lentilles cornéennes.

e Infections et tumeurs locales : Une surveillance réguliére
est recommandée lorsque CEQUA est utilisé a long terme.

e Réactions d'hypersensibilité

o | es effets de CEQUA n’ont pas été étudiés chez des
patients atteints d'insuffisance rénale ou hépatique.

e CEQUA est déconseillé pendant une grossesse, sauf si les
avantages I'emportent sur les risques.

e || faut faire preuve de prudence lors de I'administration de
CEQUA aux femmes qui allaitent.

Pour de plus amples renseignements :

Veuillez consulter la monographie de CEQUA a I'adresse
https://pdf.hres.ca/dpd pm/00060038.PDF pour des
renseignements importants non abordés ici concernant les
effets indésirables, les interactions médicamenteuses et

la posologie. Vous pouvez aussi obtenir la monographie du
produit en communiquant avec notre Service médical au
numeéro sans frais 1 844 924-0656.

REFERENCE : Monographie de CEQUAYC actuelle, Sun
Pharma Global FZE.

© 2022 Sun Pharma Canada Inc. Tous droits réservés.

CEQUA est une marque de commerce de Sun Pharma Global FZE.
Utilisée sous licence.
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ETUDE DE CAS

un lien génétique. D’autres causes ont été envisagées, notamment
des précurseurs inflammatoires et infectieux. Il est bien établi
que des cas présentant un aspect semblable a celui de TARPP
peuvent survenir a la suite de maladies telles que la rougeole, la
syphilis, la maladie de Behcet et diverses autres affections uvéi-
tiques'®. Comme cette apparence du fond de I'ceil a une étiolo-
gie sous-jacente véritable, beaucoup l'ont appelée pseudo ARPP,
I'ARPP véritable étant réservée comme diagnostic d’exclusion’.
Lexamen de dépistage de l'uvéite de notre patient était normal,
et il était donc peu probable qu’il soit atteint d’une pseudo-ARPP.
Drautres différentiels appropriés doivent également étre envisa-
gés, le principal étant la rétinite pigmentaire.

 Rétinite pigmentaire : comme il s’agit d’'une maladie
héréditaire de la rétine, les antécédents familiaux
peuvent étre utiles en plus des tests génétiques qui
peuvent étre effectués pour dépister toute mutation
potentielle. D’autres signes plus fréquents dans la ré-
tinite pigmentaire que dans TARPP sont la paleur du
nerf optique, des plaintes importantes de nyctalopie
et l'atténuation des vaisseaux®. Des spicules osseux,
ou I'accumulation de pigments, sont observés autour
des arteres et des veines, alors que l'atteinte veineuse
est prédominante dans 'TARPP, comme c’est le cas
chez ce patient. L’affection est également plutot évo-
lutive par rapport a TARPP. Bien que le patient dont
il est question dans ce rapport de cas se soit plaint
de nyctalopie, les tests génétiques et aspect du fond
d’ceil (absence de spicules osseux, absence de paleur
du nerf et absence d’atteinte artérielle rétinienne) ont
permis d’exclure une rétinite pigmentaire.

e Syphilis : infection bactérienne secondaire a Trepo-
nema pallidum. Sa présentation est connue pour varier,
mais elle peut entrainer une rétinopathie pigmentaire
semblable a PARPP Les infections actives ou antéri-
eures par la syphilis peuvent étre vérifiées par des tests
sanguins standard®. Le test standard de dépistage de la
syphilis pour ce patient s’est révélé négatif.

e Choriorétinopathie serpigineuse : affection progres-
sive classée dans les syndromes des points blancs qui
se manifeste par une atrophie choriorétinienne de
grande ampleur qui rayonne a partir du nerf optique
ala maniere d’un serpent. On I’a parfois associée a
la tuberculose'. Cependant, les tests de laboratoire
pour la tuberculose étaient négatifs et 'aspect de la
rétine ne permettait pas de conclure a une chorioré-
tinopathie serpigineuse.

Stries angioides : ces stries linéaires rayonnent a par-
tir du nerf optique, de maniere similaire a PARPP, et
représentent des ruptures de la membrane de Bruch.
Le terme angioide signifie qu’elles ressemblent a un
vaisseau sanguin et peuvent donc étre confondues
avec des vaisseaux sanguins normaux qui divergent
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a partir de la papille. Elles peuvent également étre associées a des affections systémiques telles que

le pseudoxanthome élastique, le syndrome d’Ehler-Danlos, la maladie de Paget et la drépanocytose®.
Parfois, les stries sont idiopathiques et n’ont pas de cause connue. Les antécédents de notre patient ne
présentaient aucune de ces maladies systémiques. L’aspect du fond d’ceil du patient ne correspondait pas
non plus a celui d’un patient présentant des stries angioides.

e Dégénérescence choriorétinienne péripapillaire hélicoide : il s’agit d’'une maladie héréditaire rare qui
se caractérise par une dégénérescence choriorétinienne atrophique rayonnant du nerf optique vers la
périphérie de la rétine. Cette maladie est secondaire a des mutations du géne TEADI et s’observe prin-
cipalement chez les patients d’origine islandaise™. Le test génétique s’est révélé négatif pour la muta-
tion TEADI1 chez notre patient.

Létiologie de PARPP m’ayant pas encore été déterminée, il est également difficile d’établir une physiopathologie
sous-jacente. Cependant, il est établi depuis longtemps que la rétine et la choroide sont les deux principaux sites
d’atteinte. Barteselli a expliqué que 'amincissement de la choroide précede les 1ésions de la choroide. On pensait
autrefois que la réduction du flux sanguin secondaire a cet amincissement entrainait un dysfonctionnement de la ré-
tine externe (atrophie des photorécepteurs suivie d’une atrophie de I’épithélium pigmentaire de la rétine)'2. L’étude
de Lee et al. a également renforcé cette hypothése, puisqu’ils ont observé un amincissement choroidien visible avec
un épithélium pigmentaire rétinien intact chez certains patients®. Ces éléments semblent confirmer la théorie de
Pamincissement de la choroide entrainant des 1ésions de la rétine externe. Cependant, d’autres études seront néces-
saires pour identifier le mécanisme exact impliqué dans le développement de 'TARPP.

Bien que le diagnostic puisse étre posé sur la base de I'observation du fond d’ceil et des résultats des tests effectués en de-
hors du cadre clinique, 'imagerie multimodale peut aider a établir un diagnostic final plus rapidement et avec plus de cer-
titude. Toutefois, les cliniciens doivent noter qu’aucun des résultats des tests n’est pathognomonique de TARPP, puisque
des résultats similaires peuvent également étre observés avec les diagnostics différentiels énumérés précédemment.

Lautofluorescence du fond d’ceil est considérée comme la meilleure modalité d’imagerie, car elle permet de capturer
I’étendue de l'atrophie rétinochoroidienne associée aux lésions de TARPP. Cette atrophie se manifeste par des lignes
de séparation entre les zones actuellement touchées (hyperautofluorescence) et les zones précédemment touchées/
endommagées (hypoautofluorescence)**, Les zones spécifiques d’hypoautofluorescence doivent correspondre aux
zones de 1ésions de la rétine externe mises en évidence par 'angiographie a la fluorescéine et la tomographie par
cohérence optique Différents schémas d’autofluorescence du fond d’ceil peuvent étre présents chez les patients,
c’est pourquoi de multiples classifications ont été proposées®®. Le plus récent de ces systémes classe I'étendue des
Iésions rétinochoroidiennes en trois catégories : paraveineuse, focale et confluente, le sous-type paraveineux étant
le plus courant’. L’autofluorescence du fond d’ceil montre un schéma continu d’hypoautofluorescence entouré
d’hyperautofluorescence le long des veines rétiniennes. Il s’agit probablement du schéma observé chez notre patient.
Le sous-type focal n’a pas cet aspect continu et présente une séparation de 'autofluorescence des lésions. Enfin, le
sous-type confluent se caractérise par de larges zones d’hypoautofluorescence qui s’étendent au-dela du pole postéri-
eur?. Selon ce systeme de classification, notre patient a recu un diagnostic de sous-type paraveineux de 'TARPP.

La tomographie par cohérence optique révele une atteinte marquée de la rétine externe qui peut toucher une partie
ou la totalité de la zone ellipsoide, les zones d’interdigitation, ainsi que I'épithélium pigmentaire rétinien®. Dans
la plupart des cas, la rétine interne est épargnée, ce qui coincide avec une préservation des vaisseaux rétiniens et
donc un aspect normal de la vascularisation rétinienne par rapport a la rétinite pigmentaire?. Des constatations
semblables ont été notées chez notre patient. D’autres observations rares ont été signalées, notamment le fronce-
ment maculaire, P'cedéme maculaire cystoide et les trous maculaires lamellaires et de pleine épaisseur®®. Le balay-
age spécifique des zones paraveineuses permet de constater un amincissement de la rétine externe et une migra-
tion de I’épithélium pigmentaire rétinien englobant une partie ou la totalité des couches rétiniennes, avec un effet
d’ombrage correspondant?*5, C’est ce qui a été observé chez notre patient. En complément de la théorie de Barteselli
sur latteinte choroidienne primaire, il a été observé que I’épaisseur de la choroide est réduite avant que l’atrophie de
Pépithélium pigmentaire rétinien ne se manifeste pres des zones d’atteinte paraveineuse®2. La TCO-angiographie
montre également que latteinte initiale de la choroide se manifeste par des zones de mauvaise circulation choroi-
dienne dans la choriocapillaire ou par des vides d’écoulement sous les zones d’épithélium pigmentaire rétinien
intact. Ces zones de mauvaise perfusion correspondent aux résultats de I'angiographie au vert d’indocyanine?®.
En outre, dans les zones d’atrophie de I'épithélium pigmentaire rétinien, les plexus capillaires rétiniens ont été
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épargnés™’®. Bien que la TCO-angiographie n’ait pas été réalisée chez notre patient, ’'amincissement et ’atrophie
de la choriocapillaire étaient présents a proximité des zones d’atteinte paraveineuse, comme déterminé par TCO, ce
qui implique que la circulation choroidienne est peut-étre affectée (figure 3). Cependant, ce n’est pas le cas de tous
les patients. Jung et al. ont trouvé des réseaux capillaires choroidiens normaux dans leur rapport de cas sur un pa-
tient atteint I’ARPP2 Comme les constatations de la TCO-angiographie sont encore en cours d’établissement pour
IARPP, des recherches supplémentaires sont nécessaires pour corroborer ces résultats et ces théories.

Les résultats de 'angiographie a la fluorescéine varient en fonction de I'étendue de I'atrophie rétinochoroidienne.
L’hyperfluorescence par effet fenétre révele Patrophie. Les amas d’épithélium pigmentaire rétinien présentent une
hypofluorescence due au blocage du signal de fluorescéine sous-jacent®®. L'imagerie de la vascularisation choroi-
dienne par angiographie au vert d’indocyanine montre une hypocyanescence a chaque phase qui correspond a
latrophie de I’épithélium pigmentaire rétinien et de la choroide®.

L’électrodiagnostic par électrorétinogramme n’est pas nécessaire pour le diagnostic, car d’autres tests peuvent étre
plus utiles en raison du risque de résultats non spécifiques et variables'. C’est pourquoi ce test n’a pas été réalisé chez
ce patient. Cependant, des rapports ont montré des réponses normales ou minimes, et des réductions de Pamplitude
de 'onde b sont le plus souvent observées??. Enfin, les cliniciens peuvent envisager d’effectuer un test du champ
visuel pour évaluer Pampleur de la perte potentielle de champ. La encore, les résultats sont variables, en fonction
de la présentation du fond d’ceil et du degré d’atrophie de 1’épithélium pigmentaire rétinien. Les schémas notés
dans les rapports publiés précédemment comprennent un champ normal, un scotome annulaire, un scotome para-
central, une constriction généralisée et des taches aveugles élargies®'**®, Dans la mesure ou laffection présente des
similitudes avec la rétinite pigmentaire avec atteinte rétinienne périphérique, il est recommandé de procéder a un
examen cinétique du champ visuel plutot qu’a un examen statique dans les cas ’ARPPY.

Comme indiqué précédemment, bien que la plupart des cas soient asymptomatiques, bilatéraux et symétriques, une
récente étude rétrospective de grande envergure portant sur des patients atteints ’ARPP a révélé que les signes et les
symptomes sont sous-déclarés®. Lee et al. ont observé une atteinte maculaire chez 26 % des patients atteints ’ARPP
pigmentée, et presque tous ces patients souffraient d’une réduction significative de la vision. Cela contraste fortement
avec d’autres rapports qui font état d’une atteinte maculaire et d’une perte d’acuité limitées ou inexistantes*®. Malheu-
reusement, on ne sait pas encore pourquoi cette variation phénotypique se produit chez certains patients et pas chez
d’autres. Cette variation phénotypique rare a été observée chez notre patient et explique ses symptomes, notamment la
baisse de l’acuité visuelle. Ensuite, ils ont constaté que la prévalence de la nyctalopie était de 36 %, ce qui est beaucoup
plus élevé que ce qui a été rapporté précédemment'*S, La nyctalopie a été notée subjectivement par notre patient et
I’électrophysiologie n’a pas été effectuée dans ce cas. Cependant, 'examen du fond d’ceil et 'autofluorescence du fond
d’eeil montrent une atrophie rétinienne qui s’étend jusqu’a la périphérie moyenne, ce qui correspond a une atteinte des
batonnets et a une nyctalopie subséquente. Historiquement, cette pathologie a été considérée comme stable, avec une
progression structurelle ou fonctionnelle limitée ou inexistante?®. Bien que Lee et al. aient également noté une stabilité
de laspect du fond d’ceil et de l'acuité visuelle, ils ont obtenu deux nouveaux résultats : des changements structurels
révélés par tomographie par cohérence optique (24 % des yeux) et une progression fonctionnelle mise en évidence par
un test du champ visuel (44,4 % des yeux)®. Notre patient présentait une stabilité subjective de la maladie. Cependant,
des tests supplémentaires avec I'imagerie multimodale seront essentiels pour diagnostiquer avec précision la progres-
sion de la maladie. Bien que cette grande série de cas vienne s’ajouter a la littérature concernant 'ARPP, des études
supplémentaires seront encore nécessaires pour valider ces résultats de méme que les résultats précédents. Malheu-
reusement, les études futures risquent d’étre limitées en raison de la rareté de cette pathologie.

La cause exacte de TARPP n’ayant pas encore été déterminée, il n’existe aucune option de traitement pour prévenir
latrophie de la rétine externe. Les patients doivent faire 'objet d’un suivi semestriel ou annuel pour surveiller toute
progression éventuelle de la maladie. Les patients qui présentent une nyctalopie et une perte d’acuité visuelle doivent
étre aiguillés vers des services de basse vision appropriés, y compris une formation a I'orientation et a la mobilité.

CONCLUSION

Ce cas a été diagnostiqué sur la base de l'aspect du fond d’ceil, de I'imagerie multimodale et des résultats des tests
génétiques et de laboratoire sans particularité. Comme il s’agit souvent d’un diagnostic d’exclusion, il convient
d’envisager et d’exclure les différentiels appropriés, comme nous I'avons vu plus haut. Les cliniciens doivent égale-
ment garder a 'esprit que méme si les patients se présentent avec une affection diagnostiquée, cela ne signifie pas
que le diagnostic est correct. Dans ce cas, les patients doivent étre réévalués, en particulier lorsque les résultats ne
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correspondent pas a la présentation ou aux antécédents du patient. Bien que ce cas ne corresponde pas a la descrip-
tion typique d’un patient atteint d’ARPP, les cliniciens doivent savoir qu’une atteinte maculaire et une nyctalopie
peuvent se produire, malgré le nombre limité de cas rapportés dans la littérature. Bien qu’il n’existe actuellement
aucune option de traitement, la prise en charge et les soins a long terme des patients devraient inclure 'imagerie
multimodale pour détecter toute progression ou changement structurel et fonctionnel possible, ainsi que des ser-
vices de basse vision appropriés. e

Aucune information de santé permettant 'identification du patient n’a été incluse dans ce rapport de cas.
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