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RÉSUMÉ

INTRODUCTION
Le colobome de la choroïde est une affection congé-
nitale qui résulte d’une anomalie de la fermeture de
la fente embryonnaire. Cette malformation s’asso-
cie fréquemment à de nombreuses anomalies ocu-
laires et systémiques, mais exceptionnellement à une
polypose adénomateuse familiale.

OBSERVATION
Nous rapportons le cas d’un enfant âgé de douze ans,
qui a consulté pour malvoyance profonde de l’œil
droit. L’examen a mis en évidence un colobome irien
et choroïdien ainsi que de nombreuses lésions d’hy-
pertrophie congénitale de l’épithélium pigmentaire
rétinien. Les explorations digestives ont révélé la pré-

sence d’une polypose adénomateuse familiale clini-
quement asymptomatique .

COMMENTAIRE ET CONCLUSION
Nous discutons les mécanismes physiopathologi-
ques de ce tableau clinique inhabituel, associant
d’une part un colobome irien et choroïdien et d’autre
part une hypertrophie congénitale de l’épithélium
pigmentaire associée à une polypose adénomateu-
se familiale. A notre connaissance cette association
n’a jamais été décrite auparavant.
Enfin, nous insistons sur l’intérêt de l’examen oph-
talmologique dans le dépistage de la polypose adé-
nomateuse familiale chez les patients à risque.

ABSTRACT

INTRODUCTION
The choroidal coloboma is a congenital malforma-
tion that results from an anomaly of the embryonic
fissure. This anomaly is frequently associated to nu-
merous ocular and systemic anomalies, but rarely
to familial adenomatous polyposis.

CASE REPORT
We report a 12 years -old boy, who consulted for se-
vere visual impairment of the right eye.The clinical
examination revealed a coloboma of the iris and cho-
roid and numerous lesions of congenital hyper-
trophy of the retinal pigmentary epithelium while
exploration of the digestive tract revealed the presence
of familial adenomatous polyposis.
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DISCUSSION
We discuss the physiopathological mechanisms of
this rare case , associating on one hand a coloboma
of iris and choroid and on the other hand a conge-
nital hypertrophy of the retinal pigment epithelium
and a familial adenomatous polyposis. To the best
of our knowledge this association has never been de-
scribed before. We also emphasize the importance
of an ophthalmologic examination for screening fa-
milial adenomatous polyposis in a subject at risk.
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INTRODUCTION

Le colobome choroïdien est une malformation
congénitale secondaire à un défaut de ferme-
ture de la fissure embryonnaire. Cette ferme-
ture débute vers la cinquième semaine de l’em-
bryogenèse et exige une parfaite synchronisa-
tion des vitesses de différenciation et de crois-
sance des deux feuillets externe et interne de
la cupule optique. Lorsque la vitesse de crois-
sance est plus grande que la vitesse de diffé-
renciation, les lèvres du feuillet interne, repous-
sent latéralement le feuillet externe, engendrant
un colobome choroidien (10-12). Cette ano-
malie a été décrite en association avec d’autres
malformations oculaires et générales, mais ex-
ceptionnellement avec une polypose adénoma-
teuse familiale.

OBSERVATION

Nous rapportons l’observation d’un enfant de
12 ans, aîné d’une fratrie de quatre, tous bien
portants , ayant des antécédents de polypose
adénomateuse familiale chez le père et qui a
consulté pour malvoyance de l’œil droit cons-
taté depuis le très jeune âge. L’examen a mon-
tré au niveau de l’œil droit une acuité visuelle
réduite à compter les doigts de près, un tonus
normal et un colobome irien inférieur (photo 1).

Au fond d’œil on voit un colobome choroïdien
inférieur complet englobant la papille et la ma-
cula et s’étendant à la périphérie du fond d’œil.
De plus on a trouvé de nombreuses plages d’hy-
pertrophie de l’épithélium pigmentaire grou-
pées dans la partie nasale supérieure de la ré-
tine équatoriale et dont certaines présentent des
halos de dépigmentation au centre ou en péri-
phérie (photo 2 et 3). L’examen de l’œil gau-
che s’est avéré normal. Les antécédents fami-
liaux de polypose adénomateuse ainsi que la
présence des lésions d’hypertrophie épithélia-
le chez ce patient, nous ont incité à demander
des explorations digestives, qui ont permis de
révéler la présence de nombreux polypes asymp-
tomatiques au niveau du cæcum et du colon
descendant.

DISCUSSION

A notre connaissance, l’association entre d’une
part le colobome choroïdien et d’autre part l’hy-
pertrophie congénitale de l’épithélium pigmen-
taire rétinien dans un contexte de polypose adé-
nomateuse familiale n’a jamais été décrite aupa-
ravant.
Le colobome choroïdien est une malformation
résultant d’un défaut de fermeture de la fente
embryonnaire.Elle peut être isolée ou associée
à d’autres anomalies oculaires à type de mi-
crophtalmie, persistance de la membrane pu-
pillaire, syndrome de Morning Glory (7), em-
bryotoxon postérieur et sclérocornée (12). Des
anomalies systémiques associées au colobo-
me choroïdien sont également décrites: retard
staturo-pondéral, retard mental, anomalies car-
diaques ou neurologiques, hypoplasie génita-
le, paralysie faciale congénitale, atrésie des
choanes (4,13,14) et anomalies rénales. Le co-
lobome choroïdien est transmis le plus sou-
vent selon le mode autosomal dominant et se-
rait lié à une anomalie du chromosome 15q12-
q15(7). La forme autosomale récessive est plus
rare et résulte d’une mutation du gène CHX10
(5,8).
L’hypertrophie congénitale de l’épithélium pig-
mentaire est caractérisée par des lésions d’hy-
perpigmentation du fond d’œil qui résultent
d’une différenciation aberrante d’un groupe de
cellules de l’épithélium pigmentaire. Elle peut
se présenter sous forme isolée ou multifocale
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Photo 1: Colobome irien inférieur

Photo 2: Colobome choroïdien typique englobant la papille et la macula
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qui comporte deux variétés correspondant à
deux entités cliniques différentes: la pigmen-
tation groupée et la forme multifocale associée
à la polypose adénomateuse familiale: syndro-
me de Gardner.
La pigmentation isolée se présente clinique-
ment comme une tache pigmentée plane net-
tement délimitée, localisée au pôle postérieur
ou en périphérie, généralement asymptomati-
que et découverte à l’examen systématique du
fond d’œil . La pigmentation groupée de la ré-
tine, appelée également bear tracks, est beau-
coup plus rare et est habituellement sporadi-
que. Son aspect ophtalmoscopique est carac-
téristique, les lésions pigmentées occupant sou-
vent un secteur rétinien et étant disposées en
amas ronds ou ovales. L’atteinte est bilatérale
dans environ 13 à 16 % des cas (15). Cette
forme a été décrite en association à d’autres pa-
thologies oculaires comme l’anomalie de Rieger,
le rétinoblastome, les druses de la papille, la
persistance du vitré primitif et le colobome ma-
culaire (2,15).
La pigmentation multifocale associée à la po-
lypose adénomateuse familiale est une affec-

tion autosomale dominante caractérisée par la
présence de multiples polypes adénomateux
dans le colon et le rectum. Elle apparaît géné-
ralement entre 10 et 20 ans. La transforma-
tion maligne des polypes est inéluctable en l’ab-
sence de colectomie totale prophylactique (3,9).
Le syndrome de Gardner associe la polypose
adénomateuse à des manifestations extracoli-
ques telles que des anomalies dentaires, des
ostéomes de la face, des kystes épidermoïdes
au niveau du visage ou du tronc et des tumeurs
bénignes osseuses et des tissus mous (6). L’at-
teinte oculaire au cours du syndrome de Gard-
ner est caractérisée par la présence de lésions
d’hypertrophie de l’épithélium pigmentaire qui
sont présentes chez environ 65 à 80 % des pa-
tients et constituent un marqueur clinique de
la maladie. Ces lésions sont bilatérales et ap-
paraissent au fond d’œil comme des zones d’hy-
perpigmentation rondes ou ovales bien limi-
tées avec halos de dépigmentation au centre ou
en périphérie. Leur diamètre est très variable
et elles siègent de façon préférentielle au ni-
veau de l’équateur (14).Ces lésions sont clini-
quement asymptomatiques, de croissance len-

Photo 3: Lésions d’hypertrophie de l’épithélium pigmentaire de siège nasal supérieur.
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te et sans aucune transformation maligne. His-
tologiquement elles sont constituées d’une cou-
che monostratifiée de cellules d’épithélium pig-
mentaire plus grosses et plus pigmentées que
la normale tandis que la membrane de Bruch
peut être épaissie en regard.
Le gène responsable de la polypose adénoma-
teuse familiale est localisé sur le bras long du
chromosome 5 (5q21-q22) (3,9,14). Ce gène
est composé de 15 exons codant pour une pro-
téine complexe qui semble jouer un rôle-clé
dans le contrôle de la prolifération, de la diffé-
renciation et de la mort cellulaire. Son dérègle-
ment conduirait à une production anormale de
cellules souches contribuant à la tumorogénè-
se. Ce gène est impliqué également dans la
croissance de l’épithélium pigmentaire, ce qui
explique son rôle dans la genèse de l’hypertro-
phie congénitale de l’épithélium pigmentaire.
Les lésions d’hypertrophie congénitale de l’épi-
thélium pigmentaire rétinien seront systémati-
quement présentes si la mutation s’opère après
l’exon 9 et dans la partie distale de l’exon 15.
La localisation de la mutation explique l’impor-
tante hétérogénéité entre les familles porteu-
ses de la polypose adénomateuse et l’homogé-
néité dans la même famille du phénotype des
lésions rétiniennes. Elle permet aussi le dépis-
tage précoce des patients ayant hérité de la ma-
ladie à un âge plus précoce que l’apparition des
polypes colo-rectaux et surtout avant l’âge où
la colonoscopie peut être réalisée sans danger
(1,15).

CONCLUSION

La particularité clinique de nôtre observation
est d’une part l’unilatéralité des lésions d’hy-
pertrophie de l’épithélium pigmentaire et d’autre
part leur association avec le colobome chorio-
rétinien. Cette association a été décrite unique-
ment dans la forme multifocale isolée d’hyper-
trophie de l’épithélium pigmentaire comme nous
l’avons souligné. Bien que l’association colo-
bome choroïdien et polypose adénomateuse
puisse être fortuite, la rareté de ces deux af-
fections pourrait éventuellement évoquer la pos-
sibilité d’une prédisposition génétique commu-
ne à ces deux affections. Enfin nous insistons
sur l’intérêt de l’examen du fond d’œil qui res-
te une alternative peu coûteuse et non invasi-
ve de dépistage des patients à risque.
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