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RESUME : 
 La vitréo-rétinopathie exsudative familiale (VREF) est une affection vitréo-rétinienne  rare d’origine héréditaire 

le plus souvent de transmission autosomique dominante. Nous rapportons l’observation d’une fille se présentant 

à la consultation pour une baisse de l’acuité visuelle depuis l’enfance et dont l’examen retrouve une VREF de 

l’œil droit. 
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ABSTRACT : 

 Familial exudative vitreoretinopathy (FEVR) is a rare vitreoretinal disorder of hereditary origin most often of 

autosomal dominant transmission. We report the case of a girl presenting to the consultation for a decrease in 

visual acuity since childhood and whose examination found a FEVR of the right eye. 
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I. INTRODUCTION 
La VREF est un groupe de pathologies lié à un arrêt de développement la vascularisation rétinienne 

périphérique  ou à  une atteinte dégénérative vitréo-rétinienne. Ce sont des anomalies héréditaires de 

transmission autosomique dominante liées à plusieurs  anomalies génétiques dont 50 % des cas aucune mutation 

n’est retrouvée.  Nous rapportons le cas d’une fille se présentant  en consultation avec une VREF.  

 

II. OBSERVATION 
Patiente âgée de 14 ans, ayant comme antécédent la notion de malvoyance chez le père sans notion de 

prématurité qui s’est présenté en consultation pour baisse de l’acuité visuelle de l’œil droit  depuis l’enfance. 

L’examen ophtalmologique de l’œil concerné trouve une acuité visuelle à compte les doigts de loin, un tonus 

oculaire normal, un segment antérieur normal et au fond d’œil : l’aspect d’une membrane vitréo-rétinienne  à 

point de départ papillaire et s’étendant en temporal. 

L’angiographie à la fluorescéine montre un aspect typique de VREF (image1) et à l’OCT un aspect de 

décollement de rétine (image2). 

Un bilan génétique ne retrouve aucune anomalie génétique. 

La patiente a bénéficiée d’un traitement chirurgical. 

 

III. DISCUSSION 
La VREF est un groupe de maladies génétiques rares, le plus souvent de transmission autosomique 

dominante. Elles peuvent être classées en deux groupes : les rétinopathies exsudatives et les rétinopathies 

dégénératives. Ce sont des  pathologies cécitantes  souvent associées à un décollement de rétine, bilatérales dans 

la plus part des cas, survenant au cours de la petite enfance. 

Dans la forme exsudative,  plusieurs mutations génétiques responsables de ces affections ont été 

identifiées dont les gènes  FZD4 (1,2,3) , LRP5  (4,5),   TSPAN12   (6) , ZNF408   (7)   , KIF11     (8),  de 

transmission autosomique dominante du gène NDP    (9),  récessif lié à l’X  et des gènes LRP5    (10), 
TSPAN12  (11) , ATOH7   (12)  de transmission autosomique récessif. 

La forme dégénérative regroupe plusieurs pathologies dont le syndrome de Stickler, le syndrome de 

Knobloch et la maladie de Wagner (13,14). Cette dernière est une vitréo-rétinopathie exsudative extrêmement  

rare résultant d’une mutation du gène VCAN codant pour un protéoglycane, nommé versicane, qui est une 

glycoaminoglycane de la chondroitine sulfate. 
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Un conseil génétique doit être proposé aux familles affectées. 

Les mutations sont inconnues dans 50 % des cas. 

Les manifestations oculaires sont similaires à la rétinopathie des prématurés avec absence d’antécédents de 
prématurité. 

La forme typique associe, en angiographie, une large zone d’ischémie rétinienne surtout  en périphérie 

temporale, des anastomoses artérioveineuses et des proliférations néovasculaires autour de l'ischémie, une 

configuration particulière des vaisseaux rétiniens qui sont étirés vers la périphérie temporale et qui forment un 

angle aigu en sortant de la papille.  

 

La sévérité de ces affections est variable d’un sujet à l’autre, les formes asymptomatiques sont fréquentes.  La 

gravité est lié aux complications : hémorragies intra vitréenne, exsudation lipidique intra rétinienne,  œdème 

maculaire et la rétraction  du vitré entrainant un pli rétinien tendu de la papille à la périphérie temporale et les 

décollements de rétine. 

 

 
 

Image1 : angiographie rétinienne à la fluorescéine montrant un aspect typique d’une vitréo-rétinopathie 

exsudative familiale retrouvé chez notre patiente 

 

 
Image 2 : coupe OCT montrant un décollement de rétine suite à une VREF chez la même malade 

 

Le traitement est basé sur la photocoagulation laser permettant la  destruction des anomalies vasculaires 

périphériques actives  pour  diminuer l’exsudation et  limiter les proliférations fibreuses et donc de prévenir  les 

complications. Le traitement des complications  (décollement de rétine) est chirurgical. 

 

IV. CONCLUSION 
La VREF regroupe un ensemble de pathologies rares d’origine génétiques de transmission autosomique 

dominante dans la plus part des cas. Les formes asymptomatiques sont fréquentes et les complications sont 

responsables d’amblyopie profonde. Le traitement des formes simples est basé sur la photocoagulation au laser, 

les complications sont traitées chirurgicalement  
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