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iagnostic  génétique  : dystrophie  des  cônes
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athognomonic  ERG  predicting  the  genetic  diagnosis:  Cone  dystrophy  with
upernormal  rod  response
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igure 1. A. Photographie couleur : dysversion et pâleur papillaire temporale, atrophie fovéale en emporte-pièce avec un halo hyperpig-

enté. B. La SD-OCT (Spectralis OCT, Heidelberg Engineering, Inc, Heidelb

xternes (RPE, ellipsoïde, nucléaire et plexiforme externes) corresponda
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Figure 2. Vidéonystagnographie (MonPackOne, Métrovision, Pérenchies, France). Canal horizontal, OD (tracé rouge) et OG (tracé vert).
A. En position primaire, micronystamus. B. Regard à gauche. C. Regard à droite (20◦). On retrouve une vitesse croissante de phase lente du
nystagmus qui change de sens avec la direction du regard et augmente de l’amplitude à l’excentration. C’est un tracé typique de nystagmus
précoce (infantile nystagmus syndrome).

Figure 3. ERG global (MonColor, Métrovision, Pérenchies, France). Les réponses scotopiques au flash atténué (DA 0,01) montrent une
onde b d’amplitude normale mais au temps de culmination anormalement augmenté ; au flash de forte puissance (DA 3,0) l’amplitude de
l’onde b atteint des valeurs supranormales. Les réponses photopiques (LA 3,0 et LA 30 Hz) sont effondrées. ERG typique de dystrophie des
cônes avec une réponse supranormale des bâtonnets.
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Il  s’agit  d’un  garçon  de  11  ans,  adressé  pour  un  nystag-
us  associé  à  une  mauvaise  acuité  visuelle.  La  meilleure

cuité  visuelle  corrigée  était  de  1,8/10  à  l’OD  et  1,4/10  à
’OG.  Le  segment  antérieur  était  sans  particularité.  Le  fond

il  retrouvait  une  atrophie  fovéale  en  emporte-pièce  avec
es  bords  hyperpigmentés.  On  remarquait  également  de
açon  bilatérale  une  choroïdose  myopique  et  une  dysversion
apillaire  avec  une  pâleur  temporale  discrète  (Fig.  1A).  La
omographie  en  cohérence  optique  a  retrouvé  une  atrophie
es  couches  rétiniennes  externes  correspondant  à  la  lésion
aculaire  visible  au  fond  d’œil  (Fig.  1B).  À  cette  étape,

’histoire  clinique  et  les  examens  morphologiques  orien-
aient  vers  le  diagnostic  de  dysfonctionnement  des  cônes,
tationnaire  (achromatopsie  ou  monochromatisme  à  cônes
leus)  ou  progressive  (dystrophie  des  cônes/dystrophie
ônes-bâtonnets).  Sur  le  plan  fonctionnel,  la  vidéonys-
agnographie  était  caractéristique  du  nystagmus  précoce
Infantile  Nystagmus  Syndrome)  (Fig.  2).  L’ERG  global,  pra-
iqué  selon  les  standards  d’ISCEV  [1],  était  typique  d’une
ystrophie  des  cônes  avec  réponse  supranormale  des  bâton-
ets  (Fig.  3).  Le  séquençage  du  gène  KCNV2  a  retrouvé  un
ariant  homozygote  c.162C  >  A  p.(Tyr54*),  précédemment
apporté  dans  cette  pathologie  rare  [2].

Chez  notre  patient,  la  découverte  de  la  dystrophie  réti-
ienne  a  été  faite  dans  le  cadre  d’un  bilan  de  nystagmus
récoce.  Celui-ci  impose  la  réalisation  d’un  bilan  ophtal-
ologique  complet  avec  des  tests  électrophysiologiques.
nviron  50  %  des  nystagmus  précoces  sont  secondaires  à  une
tteinte  rétinienne  [3].

La  dystrophie  des  cônes  avec  une  réponse  supranormale
es  bâtonnets  (MIM#610356)  est  une  maladie  héréditaire
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utosomique  récessive  secondaire  à  l’altération  d’un  canal
otassique  voltage-dépendant  codé  par  le  gène  KCNV2
MIM*607604).  L’ERG  est  un  examen  clé  qui  permet  d’établir
e  diagnostic  et  de  cibler  la  recherche  d’événement  causal
n  biologie  moléculaire  [4,5].
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