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Triple anneau d’hyperautofluorescence rétinienne. Aspect pathognomonique
d’'une dystrophie rétinienne liée a la mutation c.166G>A dans le géne NR2E3.

Triple hyperautofluorescent retinal ring. Pathognomonic appear ance of
€.166G>A NR2E3-related inherited retinal degeneration.
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Certains aspects d’autofluorescence rétinienne lsmmtement spécifiques de génes voire de
types de mutation dans le méme géne[1], resporsdhlae dystrophie rétinienne héréditaire.
lls peuvent orienter les recherches en biologieémdaire.

Nous rapportons ici des images d’autofluorescencbleu et les OCT d'une patiente de 17
ans, consultant pour héméralopie dans le conteldaté&tédents familiaux de rétinite
pigmentaire.

L'imagerie ultra-grand champ (Daytona Optomap, GpdMarlborough, MA, USA) a permis
la visualisation d’un triple anneau d’hyperautofiegcence. Deux anneaux était localisés de
maniere concentriqgue au niveau du pole postérigdéiimitant une zone d’altération de la
rétine externe. Le troisieme anneau se situaitéeiplpérie rétinienne (Fig.1).

Cet aspect de triple anneau est caractéristiquaeddystrophie rétinienne liée a la mutation
ponctuelle ¢c.166G>A (p.Gly56Arg) dans le géene NR2E3jui a été retrouvée chez cette

patiente.
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Figure 1. A. Autofluorescence au bleu 488nm, champ large d€ PD@ytona Optomap;
Optos, Marlborough, MA, USA). Le premier anneausitsté autour de la fovéa, le deuxiéme
autour du péle postérieur et le troisieme en périghrétinienne (fleches jauned,D.
Clichés en autofluorescence au bleu 488nm de S5%idétberg Retinal Tomograph,
Heidelberg Engineering, Inc., Germany). La fleckete indique le niveau de la coupe OCT,
les fleches jaunes délimitent la zone entre les @meaux d’hyperautofluorescence centrale.
C,E. OCT (Spectralis OCT, Heidelberg Engineering, Heidelberg, Germany). Les anneaux
correspondent & la zone de transition entre lagétaine et atteinte. La rétine délimitée par
deux anneaux (fleches jaunes) présente des adt@gatypiques d’une rétinite pigmentaire
(amincissement de la couche nucléaire externee mirtla zone ellipsoide et altérations de
I'épithélium pigmentaire).
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