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RESUME

Le syndrome d’Usher associe une surdité neurosensorielle généralement congénitale et une
rétinite pigmentaire. Nous décrivons une famille de 12 enfants dont 3 sont atteints. Trois
membres d’une fratrie de 12 ont présenté une surdité congénitale et une rétinopathie pigmen-
taire. Le bilan ophtalmologique a montré un champ visuel tubulaire, les ondes a et b de
I’éléctrorétinogramme étaient presque éteints, la vision des couleurs a montré une dyschro-
matopsie de I’axe rouge jaune. Les potentiels évoqués auditifs étaient a plat. Les signes
cliniques et para cliniques ont permis de confirmer le type 1 du syndrome d’Usher chez les
trois patients. 20 a 30% des cas de rétinopathie pigmentaire sont associés a des signes non
oculaires et constituent des syndromes dont le plus fréquent est le syndrome d’Usher (18%).
La thérapie génique serait un espoir pour ces affections génétiques qui de nos jours restent
sans traitement.

ABSTRACT

Usher syndrome is a combination of sensorineural hearing loss, which is usually congenital,
and retinitis pigmentosa. We describe a family of 12 children of which 3 are affected. Three
siblings of 12 presented with congenital deafness and retinopathy pigmentosa. The ophthal-
mologic workup showed a tubular visual field, the electroretinogram a and b waves were
almost extinguished, color vision showed dyschromatopsia of the red-yellow axis. Auditory
evoked potentials were flat. The clinical and paraclinical signs made it possible to confirm
type 1 of Usher syndrome in the three patients. 20 to 30% of retinopathy pigmentosa cases
are associated with non-ocular signs and constitute syndromes, the most common of which is
Usher syndrome (18%). Gene therapy would be a hope for these genetic conditions which

today go untreated.

INTRODUCTION

L’atteinte congénitale du systéme vestibulaire aboutit a
une surdité, celle-ci est associée a une dystrophie réti-
nienne dans le syndrome d’Usher. La prévalence de ce
syndrome est estimée a 1/30 000 et représente 3 a 6%
des patients sourds et 18% de ceux atteints de rétinite
pigmentaire. Il s'agit de la cause la plus fréquente de
surdité-cécité héréditaire [1]. Le tableau clinique associe
une dégénérescence précoce et progressive des cellules
rétinienne a batonnets a une perte étendue des cellules
ciliaires de l'organe de Corti et des cellules ganglion-
naires spiralées avec atrophie des vascularis stria. Cette
anomalie est de transmission autosomique récessive en
général sporadique. Nous présentons trois membres
d’une famille issus d’un mariage consanguin au premier
degré atteints tous d’une surdi-cécité congénitale.

OBSERVATIONS

Notre étude a concerné une famille de douze enfants
issus d’un mariage consanguin au premier degré dont les
deux premiers garcons et la cadette sont atteints. Ils
présentent une surdité profonde depuis la naissance et
une baisse de I’acuité visuelle progressive. Toute la fa-
mille a bénéficié d’un examen ophtalmologique complet.
Un examen ORL et des examens complémentaires ont
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été réalisés chez les trois atteints. L’ainé de cette famille
était notre premier patient, 4gé de 20 ans a I’examen.
Sourd muet de naissance, il a acquit la marche a I’age de
3 ans, et des I’age de 5 ans il a présenté une baisse de la
vision nocturne (héméralopie). A ce jour il présente une
acuité visuelle de loin non améliorable de 2/10 a I’ceil
droit et 1/10 & I’ceil gauche, une pression intraoculaire a
10 mm Hg aux 2 yeux. L’examen & la lampe & fente
bilatéral et comparatif ne retrouve aucune anomalie du
segment antérieur, le fond d’ceil montre des papilles
pales, un rétrécissement artériel diffus et des ostéoblastes
disséminés en dehors du pole postérieur (figure 1).
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Figure 1: rétinite pigmentaire
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Le bilan ophtalmologique montre un champ visuel rétré-
cis et tubulaire (figure 2).
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Figure 2 : Champ visuel tubulaire
Une vision de couleur altérée des axes rouge et jaune et

une diminution des ondes a et b on été notés sur
I’électrorétinogramme (figure 3).
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Figure 3: électrorétinogramme montrant une ré-
duction des ondes aet b

Le bilan ORL a retrouvé un potentiel évoqué auditif
effacé. Le bilan général ne ressort aucune autre anoma-
lie. Le second patient est le deuxieme de cette famille,
&gé de 17 ans. Il présentait aussi une surdité depuis sa
naissance, un retard de marche & 30 mois, et une héméra-
lopie dés 1’age de 4 ans. Le bilan ophtalmologique et
ORL ont donné des résultats semblables a ceux de son
frére.

La derniére née de cette famille, une fillette agée de 3
ans était notre troisieme patiente avec les mémes symp-
tdmes et les mémes signes a 1’examen. Vu la difficulté
dans la collaboration, son bilan fut limité au fond d’ceil.
L’atteinte a été confirmée chez les trois avec une atteinte
oculaire typique de rétinopathie pigmentaire tant sur le
plan clinique que para-clinique, et une atteinte auditive :
surdité profonde et congénitale. Ceci nous a permis de
classer nos patients dans le type 1 de la maladie (forme
rare du syndrome d’Usher).

DISCUSSION

La majorité des patients atteints du syndrome d'Usher
appartiennent généralement a l'une des trois catégories
cliniques suivantes: les patients atteints de type 1 sont
nés sourds, ne développent pas de langage intelligible,
ont des problemes vestibulaires et sont pergus comme
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percevant la cécité nocturne pendant la petite enfance,
tout comme le patients décrits dans ce cas clinique. Les
patients atteints du type 2 naissent avec un déficit auditif
mais sont capables de développer une parole intelligible
et n'ont pas de problémes d'équilibre. Des problémes de
vision nocturne et des changements de champ visuel sont
notés plus tard chez ces patients. Les patients atteints du
type 3 naissent avec une audition relativement bonne qui
se détériore au cours d'une décennie ou plus. Ils peuvent
avoir des problémes d'équilibre progressifs et signalent
une cécité nocturne dans I'enfance ou l'adolescence.
Parmi ceux-ci, le syndrome d'Usher de type | (USH1) est
la forme la plus sévere et l'apparition de la rétinite
pigmentaire survient tét pendant I'enfance, ce qui
entraine un champ visuel progressivement rétréci et une
altération de [l'acuité visuelle qui se transforme
rapidement en cécité. Des anomalies de la réponse
électrique évoquée par la lumiére de la rétine peuvent
étre détectées par électrorétinographie a 2-3 ans, ce qui
permet un diagnostic précoce de la maladie [2]. Toutes
les formes du syndrome d'Usher sont transmises par
transmission autosomique récessive [3]. Les deux
parents sont porteurs sains; le risque est alors de 25 % a
chaque grossesse. Les couples ayant déja un enfant
atteint peuvent benéficier d'un diagnostic prénatal, au
sein de la méme famille les symptoémes peuvent étre de
gravité variable.

Actuellement, il n'y a pas de traitement disponible pour
le syndrome d'Usher. Le probléme de perte auditive peut
étre résolu par l'utilisation de protheses auditives et
Iimplantation  cochléaire [4]. Sur le plan
ophtalmologique, les complications sont dominées par la
cataracte et l'eedéme maculaire cystoide. La prise en
charge est faite au cas par cas et les capacités visuelles
restantes doivent &tre optimisées, une consultation
orthoptique et de basse vision peuvent étre d’une aide
importante [5].

CONCLUSION

L’évolution de la science dans le domaine génique reste
le grand espoir dans le traitement des ces pathologies a
transmission génétique. La consanguinité étant un
facteur & considérer dans la prévention en passant par
une bonne éducation et sensibilisation de la population.
Cette pathologie handicapante depuis le bas &ge laisse
derriere un fardeau pour les parents et la société.
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