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1. Synthese pour le médecin traitant et le généraliste
Définition
La maladie de Coats est définie par la présence unilatérale de télangiectasies rétiniennes
congénitales, associées a une exsudation intra ou sous-rétinienne pouvant évoluer vers un
décollement de rétine exsudatif, en I’'absence de traction vitréorétinienne significative. Il s’agit
d’une maladie oculaire isolée, non héréditaire, touchant principalement les garcons (86% des
cas) pendant la premiere décennie de vie. Cette atteinte peut entrainer des complications

séveres et compromettre le pronostic visuel en absence de détection et de prise en charge
précoce.

Manifestations clinigues

La sévérité dépend de I'dge de découverte de la maladie. Chez les enfants de moins de 4 ans,
la maladie se manifeste fréquemment par une leucocorie (12-20%) ou un strabisme (18-23%).
Il s’agit en général des formes plus séveres de la maladie associées, a un décollement de rétine
total. Aprés I’age de 4 ans, les modes de découverte les plus fréquents sont une baisse d’acuité
visuelle ou une découverte fortuite dans 8% des cas. Il s’agit de formes plus modérées de la
maladie. La maladie de Coats peut également étre diagnostiquée a I'dge adulte. La baisse
d’acuité visuelle reste le premier signe d’appel (46%) mais elle est moins profonde : I'acuité
visuelle a la présentation initiale est retrouvée supérieure a 5/10 dans plus de 50% des cas. 23
% des diagnostics sont fortuits chez des patients asymptomatiques. La maladie est similaire a
celle de I'enfant, mais en général d’extension limitée (moins de 6 heures) et progression plus
lente.

Les manifestations rétiniennes de la maladie de Coats incluent?:

e Des télangiectasies périphériques (100% des cas)

e Une exsudation intra-rétinienne et sous- rétinienne (99% des cas)
e Un décollement de rétine exsudatif (81% des cas)

e Un nodule sous-rétinien (50% des cas)

e Des hémorragies rétiniennes (13% des cas)

e Un macrokyste (11% des cas)

e Un tumeur vasoproliférative (6% des cas)

e Une néovascularisation du nerf optique (2% des cas)

e Une néovascularisation rétinienne (1% des cas).

Il est intéressant de noter que seulement 1% de patients présentent des télangiectasies au
niveau maculaire. La présence d’'un nodule exsudatif sous-fovéolaire, une forme clinique
particuliere de maladie de Coats, ne doit pas étre interprétée a tort comme une masse
tumorale. Une non perfusion périphérique en angiographie a la fluorescéine est retrouvée
dans la grande majorité des cas.
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Classification

La classification de la maladie de Coats en 5 stades de gravité croissante est en lien avec le
pronostic visuel de I'ceil atteint.

Tableau 1. Classification de la maladie de Coats selon Shields,” modifiée par Daruich.?
TELANGIECTASIES seules

Stade 1 + EXSUDATS 2A exsudats 2B exsudats fovéolaires

extrafovéolaires
2B1Sans nodule sous 2B2 Avec nodule sous

fovéal fovéal

Stade 2 + DECOLLEMENT = 3A DR subtotal 3B DR total

DE RETINE (DR) EXSUDATIF
3A1 Extrafovéolaire = 3A2 Fovéolaire

Stade 3B + GLAUCOME SECONDAIRE

STADE AVANCE DE LA MALADIE

Diagnostic

La présence de télangiectasies périphériques caractéristiques et d’exsudats jaunatres
unilatéraux a I'examen du fond ‘ceil, chez un enfant de sexe masculin, permet d’orienter le
diagnostic vers une maladie de Coats. En cas d’un décollement de rétine total chez tout jeune
enfant le diagnostic de rétinoblastome doit étre éliminé par échographie en mode B a la
recherche d’une masse intraoculaire. Dans certains cas une imagerie par résonance
magnétique (IRM) devra étre réalisée. L'angiographie a la fluorescéine permet de confirmer le
diagnostic et orienter le traitement. La tomographie par cohérence optique (OCT) permet de
guantifier I'exsudation fovéolaire et son évolution post traitement.

Diagnostic Différentiel

1-Rétinoblastome : Le rétinoblastome est le principal diagnostic différentiel de la maladie de
Coats, particulierement aux stades avancés avec décollement de rétine exsudatif avec une
accumulation d’exsudats sous-rétiniens pouvant aller jusqu’a un aspect pseudo-tumoral. Il doit
absolument étre éliminé avant de poser le diagnostic de maladie de Coats, car 1) sa prise en
charge est une urgence diagnostique et thérapeutique menagant la conservation du globe
oculaire et la survie de I'enfant en cas de retard diagnostique, et 2) il est absolument contre-
indiqué d’effectuer une chirurgie intraoculaire sur un rétinoblastome actif, en raison du risque
de dissémination tumorale orbitaire.
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2- Tumeur vasoproliférative : Elle est définie comme une masse vasculaire caractérisée par des
vaisseaux nourriciers dilatés menant a une rétinopathie exsudative, principalement localisée
dans les zones inférieures ou temporales. 20% des tumeurs vasoprolifératives sont secondaires
a une autre pathologie rétinienne, comme la maladie de Coats, la pars planite, la rétinopathie
pigmentaire, ou la vitréorétinopathie exsudative familiale, entre autres.

3- Le syndrome « Coats-like » : il fait référence a une atteinte rétinienne semblable a la
maladie de Coats, mais qui survient dans le cadre de diverses maladies oculaires ou
systémiques qui doivent systématiquement étre recherchées en cas d’atteinte bilatérale. Des
réponses Coats-like ont été décrites dans plusieurs maladies systémiques d'origine génétique,
telles que la dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale. De plus, ces réponses Coats like
ont également été observées dans des pathologies oculaires telles que rétinopathie
pigmentaire et la pars planite.

4- Le syndrome Coats plus : le syndrome Coats plus implique une atteinte multisytémique et
rétinienne bilatérale. Il sagit d’'une une maladie rare, autosomique récessive, caractérisée par
une rétinopathie bilatérale « Coats-like », une leucodystrophie avec des calcifications et des
kystes intracraniens distinctifs, ainsi que des manifestations extra-neurologiques notamment
au niveau hématologique, squelettique et du tube digestif.

5- La vitréo-rétinopathie exsudative familiale (VREF) : la VREF est une vitréorétinopathie
exsudative, héréditaire, de transmission autosomique dominante, récessive, ou lié a I'X. La
VREF se distingue de la maladie de Coats par son caractere familial, son atteinte bilatérale,
I'absence de télangiectasies, et |'éventuelle association a des manifestations extra-oculaires.

Traitement

L’objectif du traitement dans la maladie de Coats est la destruction des anomalies vasculaires
afin de supprimer les phénomenes exsudatifs. L’objectif final étant de préserver la fonction
visuelle dans les stades précoces de la maladie et de sauvegarder le globe oculaire dans les
stades plus avancés (3B ou plus).

Devant la présence des télangiectasies, sans ou avec peu d’exsudation associée (stades 1 et
certaines stades 2A) et en I'absence de menace imminente pour la vision, une surveillance
rapprochée peut étre préconisée. Cependant, en cas de progression ou lorsque les exsudats,
bien qu’encore a distance du centre de la macula (stade 2A) menacent celle-ci, le traitement
par photocoagulation au laser doit étre commencé rapidement. Le traitement des
télangiectasies périphériques par photocoagulation laser directe permet dans les stades
précoces le controle de I'exsudation maculaire. Un positionnement pendant le sommeil peut
étre associé si possible. Dans les stades plus avancés (a partir du stade 3B) le recours a la
chirurgie vitréo-rétinienne est souvent nécessaire afin de préserver le globe oculaire. Un
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drainage externe du décollement de rétine exsudatif avec ou sans vitrectomie permettra la
réalisation du traitement laser sur les télangiectasies.

Le réle des anti- « vascular endothelial growth factor » ( anti-VEGF) dans la maladie de Coats
reste a étre déterminé. La plupart des études sur le sujet sont de caractére rétrospective et
sans groupe témoin ne permettant pas de conclure. Une évolution plus accéléré vers la fibrose
avec l'utilisation des anti-VEGF a été également suggérée. Il existe cependant une
augmentation de la concentration du VEGF dans le liquide sous-rétinien et ’lhumeur aqueuse
des patients atteints de maladie de Coats a partir du stade 3 et une corrélation positive entre
les taux de VEGF et la sévérité de I'exsudation rétinienne, qui pourrait justifier une place en
tant que thérapie adjuvante.

Pronostic et complications

Le pronostic de la maladie de Coats est étroitement corrélé a la sévérité de la maladie (stade)
et al'dge au diagnostic. L'évolution vers une fibrose extramaculaire et un décollement de rétine
tractionnel, pouvant conduire a une phtyse bulbi est la complication la plus redoutable de la
maladie. La présence d’une fibrose maculaire a été observée de facon systématique chez les
patients présentant un nodule sous-fovéolaire au diagnostic et chez 15% parmi ceux
présentant une exsudation fovéolaire plane. La survenue d’une cataracte a été rapportée dans
28% des patients avec une maladie de Coats. Le principal facteur associé a son développement
était la présence d’un décollement de rétine exsudatif au diagnostic.

Suivi a long-terme

Les parents d’'un enfant diagnostiqué avec la maladie de Coats doivent étre préparés et
informés que l'enfant devra subir des examens répétés, le plus souvent sous anesthésie
générale, durant les premiers mois, voire les premiéres années de prise en charge.

En parallele ou aprées la période de traitement intensif, s’ensuit une phase de réhabilitation
visuelle qui sera menée par 'ophtalmopédiatre. Cela implique la recherche et la correction des
troubles réfractifs ainsi que la rééducation de I'amblyopie.

Une perte de vision unilatérale assez prononcée et prolongée peut avoir pour conséguence la
dégradation de la vision binoculaire, et la survenue d’un strabisme. Une prise en charge
chirurgicale peut étre envisagée s’il existe une déviation entrainant un préjudice esthétique et
social pour I'enfant, ou a I'age adulte.

En cas d’évolution vers la phtyse, la prise en charge du patient doit inclure la gestion de la
douleur, ainsi qu'une orientation, au moment approprié, vers un oculoplasticien et un
oculariste pour envisager un équipement prothétique, tout en proposant un
accompagnement psychologique.
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La maladie de Coats peut récidiver dans I'adolescence et I'dge adulte. Un suivi régulier a vie
est donc recommandé sur 'ceil atteint, chez I'enfant comme chez I'adulte.

Role du médecin généraliste

1. Assurer le dépistage des troubles ophtalmologiques chez les enfants en lien avec les
équipes référentes

2. Veiller ala prise en charge et a ce que le suivi des patients atteints de maladie de Coats
soit assuré par une équipe spécialisé conformément aux recommandations de ce PNDS

3. Maintenir une communication étroite avec les équipes référentes pour la prise en
charge du handicap visuel : orienter le patient vers les acteurs et/ou structures
adaptées et I'aider pour I'acces a ses droits administratifs et sociaux.

4. Mettre en relation les parents avec les ophtalmologistes référents des centres de
maladies rares.
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2. Introduction

2.1 Theme et objectifs du PNDS

La maladie de Coats (ORPHA:190) est une pathologie rétinienne rare, dont la présentation
clinique et la sévérité sont variables, pouvant entrainer un retard diagnostique avec des
conséquences fonctionnelles et anatomiques sur I'ceil atteint. Sa reconnaissance et sa prise en
charge précoces sont d’'une importance capitale pour le pronostic, et pour ne pas retarder la
prise en charge des diagnostics différentiels, le plus redoutable étant le rétinoblastome,
tumeur oculaire maligne la plus fréquente chez I'enfant.

Lobjectif de ce Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) est de présenter aux
professionnels de santé concernés les modalités optimales de prise en charge diagnostique et
thérapeutique actuelles, ainsi que le parcours de soins des patients nécessitant un traitement
pour une maladie de Coats. Il vise a optimiser et harmoniser la prise en charge de cette
pathologie rare sur l'ensemble du territoire. Les principales modalités de diagnostic,
traitement et suivi seront revues afin d’établir des recommandations de bonne pratique.

2.2 Professionnels impliqués et modalités de coordination

Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de
diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé (HAS)
en 2012 (guide méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has- sante.fr).

Sa coordination a été assurée par le Pr Alejandra Daruich et le Pr Dominique Bremond-Gignac
(Centre de Référence OPHTARA, Annexe 1). Le groupe de rédacteurs a inclus 11 référents
ophtalmologistes des différentes régions de France, (Annexe 1), tous impliqués dans la prise
en charge de la maladie de Coats. Les rédacteurs ont eu la charge d’effectuer la recherche
bibliographique, I'analyse et la synthése de la littérature et la rédaction d’une premiere version
du PNDS.

Un groupe de relecture incluant 9 référents ophtalmologistes des différentes régions de
France, (Annexe 1) a été constitué afin de discuter, corriger et/ou valider la premiére version
du PNDS. Lintégration des modifications et la finalisation du PNDS ont été effectuées par les
coordinateurs avant sa diffusion.

3. Définition et étiologie
La maladie de Coats fait partie du spectre des télangiectasies rétiniennes primaires ou
congénitales. Depuis la premiére description de la maladie par Coats # en 1908, et en raison

des nombreuses publications ayant généré une certaine confusion terminologique, Shields et
al. ont proposé en 2001 une définition stricte de la maladie.! La maladie de Coats a été ainsi
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définie par la présence unilatérale de télangiectasies rétiniennes congénitales, associées a une
exsudation intra ou sous-rétinienne pouvant évoluer vers un décollement de rétine exsudatif,
en |'absence de traction vitréorétinienne significative. Il s’agit d’une maladie oculaire isolée,
non héréditaire, touchant principalement les garcons pendant la premiere décennie de vie.
Cette atteinte peut entrainer des complications séveres et compromettre le pronostic visuel
en I'absence de détection et de prise en charge précoce.

Bien que le mécanisme sous-jacent exact reste inconnu, une mutation somatique faux-sens
du gene NDP (Norrie disease protein) sur le chromosome Xp11.2, entrainant une déficience
de la protéine Norine, a été proposée comme explication dans quelques cas rapportés.® La
Norine est impliquée dans la vasculogenese rétinienne normale. Le ratio élevé homme-femme
dans la maladie de Coats pourrait résulter d'une inactivation partielle du chromosome X chez
les femmes. Cependant, cette théorie suppose que le géne NDP fasse partie des 75 % des
geénes liés a I'X subissant I'inactivation d’un des chromosomes, ce qui reste une hypotheése, car
le statut d'inactivation de NDP n’a pas encore été déterminé chez I’lhomme.® Cette théorie est
également remise en question par le fait que le mécanisme présumé sous-jacent prédirait
plutét un phénotype moyen plus léger chez les femmes, plutét qu'une expressivité identique
et indépendante du sexe comme il a été rapporté.”?

Les processus histopathologiques classiques de la maladie de Coats incluent la rupture de la
barriere hémato-rétinienne au niveau de I'endothélium vasculaire, ainsi que la perte des
péricytes et des cellules endothéliales. Cela conduit a une dilatation et a une fuite des parois
vasculaires résultant dans la formation de télangiectasies et I'oblitération des vaisseaux. Les
exsudats présents dans les espaces intra et sous-rétiniens contiennent du sang, des lipides,
des cristaux de cholestérol, des lymphocytes et de la fibrine.®

4. Epidémiologie
4.1 Incidence

La maladie de Coats fait partie des maladies rares (code OMIM : 300216 ), avec une incidence
globale estimée a environ 0.09 a 0.15 cas pour 100 000 personnes par an en Europe selon
I’étude prospective menée par Morris et al.*?

4.2 Age de présentation

Coats a initialement décrit en 1908 la maladie chez six patients,* dont quatre appartenaient
au groupe d'age de 26 a 37 ans . Cette premiére description a constitué un point de départ
essentiel pour la compréhension de la maladie, principalement chez la population pédiatrique.

Des études récentes ont confirmé que la maladie affecte principalement les enfants dans leurs
premiére et seconde décennies avec un 4ge moyen au diagnostic de 5-6 ans.'%12 |a littérature
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rapporte des caractéristiques épidémiologiques globalement stables a travers le temps et les
populations.t!

Des études ultérieures ont élargi la compréhension de la maladie non pédiatrique : Rishi et al
ont mené une étude rétrospective monocentrique axée sur la maladie de Coats débutant a
I’Age adulte!® dans laquelle I'dge moyen de présentation était de 47 ans . De méme, une autre
étude rétrospective menée par Smithen et al. a observé un dge moyen de présentation de 50
ans.'4

4.3 Sexe

La prédominance de la maladie chez les sujets de sexe masculin est observée dans toutes les
études épidémiologiques majeures avec des ratios allant de 3/1 a 4/1 en faveur des sujets de
sexe masculin.710 17,10 Ces observations suggérent |'existence d'une composante génétique
ou hormonale susceptible d'influencer la prédisposition a la maladie de Coats. La présentation
clinique de la maladie de Coats et I'dge au diagnostic ne différent pas entre les sexes.”®

4.4 |atéralité

L'affection est trés majoritairement unilatérale, n’affectant qu’un seul ceil dans 75 a 95% des
cas.® Il n’existe pas de latéralité prédominante concernant I'ceil atteint ! ni de facteur de risque
lié a une origine ethnique. La revue de Shields et al.}! offre une analyse de ce caractére
unilatéral sur une large cohorte de patients suivis sur plusieurs décennies, notant que les cas
bilatéraux, bien que plus rares, présentent une morbidité accrue. Des études plus récentes
utilisant les techniques d’angiographie par tomographie par cohérence optique (OCT-A)
confirment le caractére unilatéral de la maladie (voir chapitre 7.5).1>16

5. Manifestations cliniques

La sévérité dépend de |'age de découverte de la maladie et de I'étendue de |'atteinte de I'arbre
vasculaire rétinien.!> On observe ainsi des tableaux de gravité croissante, allant du jeune
enfant, chez qui un large secteur de la rétine est généralement impliqué, a I'adulte, chez qui
I'atteinte peut se limiter a quelques télangiectasies localisées en périphérie de la rétine.

5.1 Circonstances de découverte : signes d’appel

Les signes d’appel sont variables selon qu’il s’agisse d’un enfant ou d’un adulte. Plus I'’enfant
est jeune, plus le stade de découverte de la maladie sera avancé.1%1?
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Chez les enfants de moins de 4 ans, la maladie se manifeste fréquemment par une leucocorie
(12-20%) ou un strabisme sensoriel, non alternant (18-23%).%1217 || s’agit en général des
formes plus sévéres de la maladie associées a un décollement de rétine total. Aprés I'dge de
4 ans, les modes de découverte les plus fréquents sont une baisse d’acuité visuelle ou une
découverte fortuite dans 8% des cas. 1% |l s’agit de formes plus modérées de la maladie.’?
Une douleur (3%), une hétérochromie irienne (1%) ou un nystagmus (1%) peuvent également
révéler la maladie.

La maladie de Coats peut également étre diagnostiquée a I’age adulte. La baisse d’acuité
visuelle reste le premier signe d’appel (46%) mais elle est moins profonde : I'acuité visuelle a
la présentation initiale est retrouvée supérieure a 5/10 dans plus de 50% des cas. 23 % des
diagnostics sont fortuits chez des patients asymptomatiques.'*

Chez I’'enfant comme chez I’'adulte, aucun facteur de risque, notamment aucun antécédent
personnel ou familial n’est corrélé a la survenue d’une maladie de Coats.

5.2 Caractéristiques cliniques

Les principales manifestations cliniques de la maladie de Coats sont mises en évidence grace
a la réalisation d’'un examen du fond d’ceil (Tableau 1).

Lexamen du fond d’ceil permet aussi de classer la maladie selon la sévérité de l'atteinte
clinique d’apreés la classification proposée par Shields et al.? et mise a jour par Daruich et. al.3
(voir chapitre 6 et 7.1).

Tableau 1. Les manifestations rétiniennes de la maladie de Coats '

Manifestations rétiniennes % au diagnostic
Télangiectasies périphériques 100%
Exsudation intra-rétinienne et sous- rétinienne 99%
Décollement de rétine exsudatif 81%
Nodule sous-rétinien ~ 50%
Hémorragies rétiniennes 13%
Macrokyste 11%
Tumeur vasoproliférative 6%
Néovascularisation du nerf optique 2%
Néovascularisation rétinienne 1%
Télangiectasies maculaires 1%
Non perfusion rétinienne périphérique en angiographie a la | ~100%
fluorescéine
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52.1 Chez 'enfant 1101819

Acuité visuelle : il existe une baisse profonde de I'acuité visuelle (€1/10) chez 44 a 88% des
patients a la présentation initiale.

Examen du segment antérieur : il est normal dans 80 a 90% des cas. Des dép6bts lipidiques

flottant en chambre antérieure ont été rapportés.?® A un stade avancé, une cataracte, une
néovascularisation irienne, et/ou une chambre antérieure étroite peuvent étre présents.

Pression oculaire : un glaucome néovasculaire peut étre présent aux stades avancés.

Examen du fond d’ceil: I'examen du fond d’ceil met en évidence les télangiectasies rétiniennes

périphériques, en moyenne périphérie et au-dela, le plus souvent associées a une exsudation
intra-rétinienne.

Lexsudation causée par les télangiectasies rétiniennes est diffuse, touchant plus de la moitié
de la rétine. Elle est intra et/ou sous-rétinienne, pouvant conduire a un décollement de rétine
exsudatif. L'exsudation a tendance a migrer vers la macula olu s'accumulent les exsudats
lipidiques. Un nodule exsudatif sous-fovéolaire est présente dans environ 50% des enfants au
moment du diagnostic et ne doit pas étre interprétée a tort comme une masse tumorale.? Le
saignement des anomalies anévrysmales et des télangiectasies rétiniennes est rare. Sur les
clichés angiographiques a la fluorescéine on retrouve une non perfusion rétinienne
périphérique avec raréfaction du lit capillaire dans la grande majorité des cas.

5.2.2 Chez I'adulte 142!

La maladie de Coats peut également étre diagnostiquée a I'age adulte. Elle est similaire a celle
de l'enfant, mais en général d’extension limitée (moins de 6 quadrants horaires) et de
progression plus lente.

Acuité visuelle : I'acuité visuelle a la présentation initiale est retrouvée supérieure a 5/10 dans
plus de 50% des cas.

Examen du segment antérieur : le segment antérieur ne présente pas d’anomalie notable lors
du diagnostic initial.

Examen du fond d’ceil: I'examen du fond d’ceil met en évidence les télangiectasies rétiniennes,
au sein d’une zone de non-perfusion capillaire, le plus souvent associées a une exsudation
intra-rétinienne. Les télangiectasies sont typiquement équatoriales, de localisation
temporale, assez limitée, touchant moins de la moitié de la rétine périphérique. L'exsudation
causée par les télangiectasies rétiniennes est intra et sous-rétinienne, migratrice et ayant
tendance a s’accumuler dans la macula. L’'oedéme maculaire est généralement la cause de la
baisse de I'acuité visuelle. Les exsudats lipidiques sont localisés et réalisent une couronne
d’exsudats autour d’un anévrisme. La présence d’un décollement de rétine exsudatif est rare.
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Des hémorragies (intra et/ou sous-rétiniennes) sont fréquemment retrouvées a proximité
d’un anévrisme.

5.2.3 Formes cliniques particulieres

Les télangiectasies maculaires de type 1 de la classification de Yannuzzi et Blodi, considérées
comme une forme maculaire de la maladie de Coats, sont caractérisées par des télangiectasies
rétiniennes juxtafovéolaires idiopathiques. Elles se compliquent d’un cedéme maculaire
cystoide. Ce tableau, initialement nommé « télangiectasies maculaires idiopathiques de type
1 » (Gass, 1993), pourrait étre considéré comme une forme fruste de la maladie de Coats
restreinte a la macula.?? Il se manifeste typiquement chez des hommes adultes.

6. Classification

La classification de la maladie de Coats en 5 stades de gravité croissante est en lien avec le
pronostic visuel de I'ceil atteint. Elle est résumée dans le Tableau 2.

Daruich et al. proposent d’intégrer a la classification de Shields la présence ou non d’un
épaississement fovéal fibroglial au sein du placard exsudatif maculaire, prenant la forme d’un
nodule sous-fovéal car associé a un pronostic visuel péjoratif.

Le stade 1 se caractérise par des télangiectasies isolées. Le stade 2 y ajoute des exsudats
rétiniens, dont le pronostic est moins favorable s'ils sont fovéolaires, et encore plus si un
nodule sous-fovéal est présent. Le stade 3 se caractérise par un décollement de rétine
exsudatif, particulierement préjudiciable lorsqu'il affecte la région fovéale ou qu'il est total. Au
stade 4, le décollement total de la rétine est aggravé par l'apparition d'un glaucome
néovasculaire. Enfin, le stade 5 représente |'évolution terminale et avancée de la maladie de
Coats, avec des complications telles que la cataracte et la phtyse.

Tableau 2. Classification de la maladie de Coats selon Shields,”> modifiée par Daruich.?
TELANGIECTASIES seules
Stade 1 + EXSUDATS 2A exsudats 2B exsudats fovéolaires
extrafovéolaires
2B1Sans nodule sous 2B2 Avec nodule sous
fovéal fovéal
Stade 2 + DECOLLEMENT 3A DR subtotal 3B DR total
DE RETINE (DR) EXSUDATIF
3A1 Extrafovéolaire  3A2 Fovéolaire

Stade 3B + GLAUCOME SECONDAIRE

STADE AVANCE DE LA MALADIE
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/. Diagnostic

Le diagnostic de la maladie de Coats repose essentiellement sur les examens cliniques et
paracliniques permettant de visualiser les anomalies vasculaires rétiniennes caractéristiques.
Les examens d’imagerie sont essentiels pour confirmer le diagnostic, évaluer I'étendue de la
maladie, orienter le traitement et suivre I'évolution apreés traitement.

7.1 Examen du fond d'ceil et imagerie ultra-grand champ

Lexamen du fond d'ceil par ophtalmoscopie indirecte est essentiel pour le diagnostic de la
maladie de Coats.”® Les télangiectasies rétiniennes sont présentes dans tous les cas et
certaines sont décrites comme des "télangiectasies en ampoule" en raison de leur
configuration terminale bulbeuse associée a une exsudation jaunatre.?*> Ces anomalies sont
généralement situées dans les zones périphériques, entre I'équateur et |'ora serrata, et ont
une apparence fusiforme.? Dans environ un tiers des cas, la zone située entre I'équateur et les
arcades vasculaires est également touchée.! Les vaisseaux télangiectasiques maculaires sont
rares.! Les quadrants inférieurs et temporaux sont les plus fréquemment atteints, bien que
certains patients présentent une atteinte diffuse impliquant plusieurs zones ou quadrants.?*

L'exsudation intra-rétinienne est présente dans presque tous les cas et peut étre étendue, se
localisant souvent a distance des télangiectasies.’?* exsudation tend a se concentrer vers la
macula, et un exsudat maculaire dense ou nodule fibroglial est associé a un mauvais pronostic
visuel, méme en cas de traitement adéquat.?>?2>

Par ailleurs, I'examen du fond de I'ceil peut révéler un décollement de rétine exsudatif subtotal
ou total.! Chez un tiers des patients, on retrouve un décollement de rétine subtotal sur plus
de 6 quadrants horaires. L'étendue du décollement est souvent plus importante chez les
enfants plus jeunes, avec les cas les plus graves chez les patients de moins de 3 ans.!! Des
hémorragies rétiniennes, bien que rares, peuvent étre observées a proximité des anomalies
vasculaires.! Des complications liées a un décollement de rétine chronique incluent la
formation de macrokystes rétiniens, de tumeurs vasoprolifératives, et d’hémorragies
intravitréennes.!

Limagerie rétinienne ultra-grand champ est un outil inestimable dans I'évaluation rétinienne
chez I'enfant, aidant au diagnostic, et facilitant le traitement et le suivi de ces patients.?®

7.2 Angiographie a la fluorescéine

L'angiographie a la fluorescéine (AF) est un examen clé pour le diagnostic de la maladie de
Coats, permettant de visualiser les anomalies vasculaires rétiniennes et d'évaluer leur étendue
pour orienter le traitement.'2427.28 | es caractéristiques typiques incluent :
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e Vaisseaux télangiectasiques apparaissant sous forme de dilatations irrégulieres des
capillaires avec des fuites précoces et diffuses de fluorescéine, traduisant une
hyperperméabilité vasculaire.

o Télangiectasies en "ampoule" apparaissant sous forme de petites dilatations
sphériques (light bulb aneurysms), et responsables de la fuite de fluorescéine aux
stades précoces.

o Fuites périvasculaires précoces et progressives, révélant une hyperperméabilité
vasculaire. Un aspect de diffusion en forme de feuille de fougére (perivenular fern-like
leakage) est possible.?®

e Non-perfusion capillaire périphérique et zones de raréfaction/élargissement de la
maille capillaire.

o (Edéeme maculaire et rarement néovascularisation de la papille, de la rétine et de l'iris.

7.3 Autofluorescence

Cet examen montre des zones hyperautofluorescentes correspondant aux exsudats lipidiques
et des zones hypoautofluorescentes ou la rétine externe et I'épithélium pigmentaire sont
altérés ou atrophiques.3%3!

7.4  Tomographie par cohérence optique (OCT)

L'OCT permet de visualiser la région maculaire avec précision et montre : 13233

e Exsudats lipidiques intra-rétiniens et sous-rétiniens.
¢ Nodule sous-fovéolaire

e Fluide intra-rétinien et sous-rétinien.

e (Edeme maculaire cystoide.

e Membrane épirétinienne et traction vitréomaculaire.
e Décollement rétinien exsudatif dans les cas avancés.

Certains éléments retrouvés a I'examen OCT ont été rapportés comme déterminants pour le
pronostic de la maladie. Une structure hyperréflective compacte (fibrose) et une atrophie des
couches rétiniennes externes ont été associées a une mauvaise acuité visuelle finale. A
I'inverse, I'exsudation sous forme de liquide sous-rétinien et de structures hyperreflectives
brillantes (exsudation) ainsi que I'épaisseur sous-rétinienne fovéolaire ont été associées a une
meilleure acuité visuelle finale.3*

7.5 OCT-Angiographie

L'OCT-A permet de visualiser les anomalies vasculaires sans injection de produit de contraste
et montre des télangiectasies, des zones de non-perfusion capillaire, une diminution de la
densité vasculaire des plexus capillaires superficiels et profonds, et un élargissement de la zone
avasculaire centrale dans les yeux atteints.1>3>3¢
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7.6 Echographie oculaire en mode B

L'échographie en mode B est particulierement utile lorsque la rétine est difficile a visualiser
par ophtalmoscopie. Elle permet d’évaluer I'élévation rétinienne, 'exsudation sous-rétinienne
et I'étendue d’un décollement de rétine exsudatif. Cet examen est essentiel pour différencier
la maladie de Coats du rétinoblastome, qui se caractérise par une masse intraoculaire solide
avec calcifications (voir chapitre 8.1).%7

7.7 Imagerie par résonance magnétique (IRM)

L'IRM est particulierement utile dans les cas avancés de maladie de Coats. Les exsudats
lipidiques apparaissent hyperintenses sur les séquences T1 et T2.3” UIRM permet aussi
d’éliminer un rétinoblastome, qui apparait isointense en T1 et hypointense en T2, avec un
rehaussement aprés injection de gadolinium (voir chapitre 8.1).383°

8. Diagnostic Différentiel

8.1 Rétinoblastome

Le rétinoblastome est le principal diagnostic différentiel de la maladie de Coats,
particulierement aux stades avancés avec décollement de rétine exsudatif, accumulation
d’exsudats sous-rétiniens pouvant aller jusqu’a un aspect pseudo-tumoral. Il doit absolument
étre éliminé avant de poser le diagnostic de maladie de Coats, car 1) sa prise en charge est une
urgence diagnostique et thérapeutique menacant la conservation du globe oculaire et |a survie
de I'enfant en cas de retard diagnostique, et 2) il est absolument contre-indiqué d’effectuer
une chirurgie intraoculaire sur un rétinoblastome actif, en raison du risque de dissémination
tumorale orbitaire.*%4

Le rétinoblastome se présente le plus souvent par une leucocorie et/ou un strabisme, modes
de révélation également fréquents dans la maladie de Coats. Il touche les enfants en bas age,
la plupart des cas étant diagnostiqués entre 0 et 5 ans, le plus souvent entre 1 et 2 ans. |l peut
étre unilatéral ou bilatéral. Il peut exister une prédisposition génétique par altération
constitutionnelle du géne RB1 (par mutation ponctuelle, ou délétion de taille variable). Elle
peut étre héritée - avec dans ce cas des antécédents familiaux de rétinoblastomes - ou
survenant de novo. Elle se rencontre dans 100% des cas bilatéraux et dans environ 15% des
cas unilatéraux.*?

Au fond d’ceil, le rétinoblastome se manifeste sous forme d’'une ou plusieurs masses
intraoculaires d’origine rétinienne, blanchatres, calcifiées, avec des vaisseaux tumoraux
souvent tortueux et dilatés, ce qui peut contribuer a la difficulté du diagnostic différentiel avec
la maladie de Coats. Afin de les différencier, I'imagerie est tres utile. On réalisera
systématiquement une échographie en mode B, éventuellement complétée d’une analyse

18
OPHTARA - Centre de Référence des Maladies Rares en Ophtalmologie



Doppler, et une IRM orbitaire pour les cas les plus avancés, ou si un doute diagnostique
persiste. Ces examens retrouvent une lésion tissulaire, contenant des microcalcifications. En
IRM, la lésion est en iso-signal T1 et hyposignal T2, réhaussée apres injection de Gadolinium.
L'IRM recherche une buphthalmie, une extension extrasclérale ou un envahissement du nerf
optique.**** A I'inverse, dans la maladie de Coats, on retrouve un décollement de rétine sans
Iésion tissulaire sous-jacente. Un outil tres utile est le coefficient de diffusion en IRM qui est
supérieur dans le décollement de rétine di a une maladie de Coats par rapport a un
rétinoblastome.*

Le rétinoblastome nécessite une prise en charge multidisciplinaire en centre de référence par
une équipe composée d’ophtalmologistes spécialistes des tumeurs oculaires, d’onco-
pédiatres, mais aussi de radiologues, d’anatomopathologistes, de généticiens, d’'oncologues
radiothérapeutes et de neuroradiologues interventionnels pédiatriques. Le traitement
reposera :

e soit sur |"énucléation primaire dans les formes unilatérales trés avancées,
éventuellement complétée d’une chimiothérapie adjuvante en fonction de l'analyse
anatomopathologique.*>*® |’énucléation peut s’avérer nécessaire dans des trés rares
cases de doute diagnostic.

e soit sur une chimiothérapie par voie intraveineuse ou intra artérielle (par
cathétérisation de l'artére ophtalmique via un abord fémoral) associée a des
traitements oculaires physiques, notamment la thermothérapie transpupillaire et la
cryothérapie.’

8.2 Tumeur vasoproliferative ou «Reactive Retinal Astrocytic
Tumor»

Les tumeurs vasoprolifératives ont été classiqguement définies comme une masse vasculaire
caractérisée par des vaisseaux nourriciers dilatés menant a une rétinopathie exsudative,
principalement localisée dans les zones inférieures ou temporales.*® 20% des tumeurs
vasoprolifératives sont secondaires a une autre pathologie rétinienne, comme la maladie de
Coats, la pars planite, la rétinopathie pigmentaire, ou la vitréorétinopathie exsudative
familiale, entre autres.*® Les tumeurs vasoprolifératives secondaires apparaissent
généralement a un age plus précoce et sont plus souvent bilatérales par rapport aux tumeurs
vasoprolifératives primaires.>® Elles sont également de moins bon pronostic.*> Une analyse
histopathologique rapportée en 2013 a montré que ces tumeurs présentent peu de vaisseaux,
avec des astrocytes et un index prolifératif trés faible, suggérant I'appellation de «Reactive
Retinal Astrocytic Tumor » ou tumeur astrocytaire rétinienne réactionnelle.®® D’autres
analyses histopathologiques ont confirmé la prédominance de la composante astrocytaire de
la tumeur, une hyperplasie et une métaplasie fibreuse, avec des lésions rétiniennes
secondaires.*® La pathogenése de cette tumeur est inconnue, mais il a été proposé que
I'activité astrocytaire entrainerait une prolifération vasculaire via la libération de facteurs
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vasoprolifératifs.>? La tumeur est donc considérée comme de nature réactive et serait une
réponse a une ischémie rétinienne ou une inflammation.

Pour les tumeurs vasoprolifératives non compliquées un traitement conservateur est
recommandé : photocoagulation au laser des vaisseaux nourriciers de la tumeur, application
de cryothérapie, thérapie photodynamique ou brachythérapie.?®>® En présence d’une
membrane épirétinienne, d’'une hémorragie intravitréenne et/ou d’un décollement de rétine,
une vitrectomie est indiquée, parfois complétée d’une résection tumorale.®® Enfin, les
injections intravitréennes d’anti-VEGF devraient étre utilisées en traitement adjuvant plutot
gu’en monothérapie, car la monothérapie intravitréenne de bevacizumab a montré une
efficacité limitée pour induire une régression durable de la tumeur a long terme.>

8.3 « Coats-like syndrome » ou réponse vasculaire exsudative

Le syndrome « Coats-like » fait référence a une atteinte rétinienne semblable a la maladie de
Coats, mais qui survient dans le cadre de diverses maladies oculaires ou systémiques qui
doivent systématiquement étre recherchées en cas d’atteinte bilatérale. Jusqu'a présent, des
réponses Coats-like ont été décrites dans plusieurs maladies systémiques d'origine génétique,
telles que la dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale (DMFSH),%°%>° |e syndrome
Bannayan Zonana,®° la dyskératose congénitale,®! la cutis marmorata télangiectasique,®? et le
syndrome de Cornelia de Lange.?®%* De plus, ces réponses Coats like ont également été
observées dans des pathologies oculaires telles que I’'amaurose congénitale de Leber,® la pars
planite,®® le rétinoschisis lié a I'X,%” le rétinoschisis sénile,® I'atrophie rétinochoroidienne
pigmentaire paraveineuse,® et la rétinopathie pigmentaire (RP).”°

8.3.1 Dystrophie musculaire facio-scapulo-humérale (DMFSH)

Parmi les maladies d'origine génétique, la DMFSH est une myopathie génétique autosomique
dominante avec une prévalence estimée a environ 1 sur 100 000.? La maladie peut se
manifester a tout age et progresse généralement de maniere lente. Une apparition précoce
est souvent associée a une faiblesse musculaire plus étendue. Les premiers signes incluent
fréguemment une faiblesse des muscles du visage, se traduisant par des difficultés a siffler,
sourire ou fermer les yeux. Néanmoins, le symptome le plus souvent rapporté par les patients
concerne les épaules, avec des difficultés a lever les bras, une saillie des omoplates, et des
épaules tombantes et projetées vers I'avant.

Le type 1 de DMFSH, qui affecte 95 % des patients atteints, est causé par la perte d'un nombre
critique d'unités répétées macrosatellites D4Z4 sur le chromosome 4q35.°° L'association avec
des anomalies vasculaires périphériques est observée chez environ 50 % des patients, bien
gue la rétinopathie exsudative et les télangiectasies périphériques de type Coats (appelées

syndrome de Coats) soient beaucoup plus rares, avec une prévalence d'environ 0,8 %.°%>°
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Contrairement a la maladie de Coats, qui est généralement unilatérale et affecte
principalement les hommes dans les deux premiéres décennies de vie, le syndrome de Coats
lié & la DMFSH est souvent bilatéral et touche aussi bien les hommes que les femmes.>%>° ||
est a noter que la DMFSH semble présenter une pénétrance réduite chez les femmes,
entrainant un diagnostic a un age plus avancé et une pathologie moins sévere comparée a
celle des hommes.”® De plus, le syndrome de Coats survient le plus fréquemment chez les
patientes atteintes de DMFSH avec de grandes contractions du D4Z4 (taille de I'alléle <15 kb)
et avec un age d'apparition variable (allant de moins d'1 an a 53 ans).>® Cela suggére que, en
plus de l'dge du patient ou la gravité de la maladie, la taille de la contraction devrait
déterminer la nécessité de répéter les examens rétiniens.

Le mécanisme sous-jacent de cette association entre la DMFSH et le syndrome de Coats
pourrait impliquer une mutation dans un composant non identifié de la cascade de
signalisation Wnt, qui jouerait un réle dans I'angiogeneése rétinienne, le développement de la
vascularisation cochléaire, la myogenése et la régénération musculaire.>’

8.3.2 Rétinite pigmentaire (RP)

La réponse Coats-like est relativement fréquente dans la RP, retrouvée chez environ 0,5 % a 5
% des patients.”’2 Cette manifestation survient le plus souvent de facon tardive dans
I'évolution clinique des patients atteints de RP, mais elle peut également étre retrouvée au
diagnostic. Elle differe de la maladie de Coats typique par I'association constante d’'une RP a
la pathologie exsudative au moment du diagnostic. Elle est localisée principalement dans la
rétine inférotemporale, peut affecter les deux yeux et touche de facon symétrique les
hommes et les femmes.”%73

Dans une étude récente la prévalence d’une vasculopathie de type Coats parmi des patients
présentant une dystrophie rétinienne héréditaire, était de 0,5 %. |l s’agit de la plus grande
série rapportée dans la littérature étudiant cette association et incluant 67 patients. 54% des
patients présentaient une RP isolée et 21% une dystrophie rétinienne de début précoce. Les
associations moins fréquentes incluaient une RP syndromique, une dystrophie cone-batonnet,
une achromatopsie, une dystrophie associée au gene PAX6 et un rétinoschisis liée a I’X. L’age
moyen de présentation se situait autour de 30 ans (quatrieme décennie de vie). Les deux sexes
étaient touchés de maniére similaire avec une présentation clinique majoritairement
bilatérale, avec des télangiectasies, des exsudats et un décollement exsudatif rétinien dans
63% de cas. Un cedéme/schisis maculaire était observé dans 26 % des yeux.”?

En plus des mutations classiques du gene CRB1 décrites dans les cas de RP Coats-like, d'autres
geénes, tels que CNGBI1, RPGR et TULP1,’* ont également été impliqués dans les réponses
Coats-like associées a la RP. La sensibilisation au spectre des vasculopathies chez les patients
atteints de RP est essentielle afin d’intervenir précocement et prévenir une perte de vision

supplémentaire.
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8.3.3 Pars planite

Les patients atteints de pars planite (ou uvéite intermédiaire idiopathique) peuvent présenter
un rétinoschisis bulleux et/ou un décollement de rétine exsudatif. Ces manifestations peuvent
étre associées a une réponse vasculaire exsudative de type maladie de Coats (vaisseaux
télangiectasiques et tumeurs vasoprolifératives) secondaire a une inflammation chronique. Le
traitement des anomalies vasculaires permet la résolution du décollement et/ou du schisis.”

8.4 Le syndrome Coats plus (CP)

A la différence de la maladie de Coats, le syndrome CP implique une atteinte multisytémique
et rétinienne bilatérale. Il s’agit d’une une maladie rare, autosomique récessive, caractérisée
par une rétinopathie bilatérale « Coats-like », une leucodystrophie avec des calcifications et
des kystes intracraniens distinctifs, ainsi que des manifestations extra-neurologiques
notamment au niveau hématologique, squelettique et du tube digestif.”® Sa pathogenése
principale implique une microangiopathie oblitérante, qui au niveau rétinienne peut conduire
a une néovascularisation.

Le syndrome CP fait partie des téloméropathies ( « telomere biology disorders»).””’8 |l survient
le plus souvent en raison de mutations avec perte de fonction dans le géne CTC1.787%0 La
protéine CTC1 fait partie du complexe de maintenance des téloméres CST (CTC1-STN1-TEN1),
essentiel pour la réplication des téloméres. Des mutations bi-alléliques dans le gene STN1 ont
également été décrites.?82 Une mutation spécifique avec perte de fonction dans le géne
POT1,% dont la protéine encodée participe aussi dans la stabilité des téloméres en
interagissant avec les complexe CST, a également été rapportée. Lensemble de ces mutations
met en évidence un défaut dans le maintien de l'intégrité des télomeres comme cause du
syndrome CP, bien que le mécanisme précis menant a la microangiopathie observée reste
incertain.

Au niveau cérébral la microangiopathie oblitérante conduit a des calcifications dystrophiques
par nécrose lente et finalement a la formation de kystes ainsi qu'a des anomalies secondaires
de la substance blanche.”® Les autre manifestations systémiques incluent : un retard de
croissance intra-utérin, une petite taille, une ostéopénie avec une tendance aux fractures®* et
des ectasies vasculaires au niveau du tractus gastro-intestinal associées, entre autres, a des
hémorragies a répétition, une hypertension portale,®> et une anémie.

Les manifestations rétiniennes rapportées dans le syndrome CP peuvent varier et incluent :
une absence de vascularisation de la rétine périphérique, des télangiectasies capillaires, des
anastomoses anormales, des dilatations anévrysmales, une tortuosité vasculaire, une
néovascularisation, des exsudats périphériques, un décollement de rétine exsudatif, un
cedéme maculaire, des membranes et un décollement de rétine tractionnel.868% Les
manifestations cliniques sont presque toujours bilatérales. A noter que certains patients

présentent des anomalies vasculaires en l'absence d’exsudation, ce qui n’élimine pas le
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diagnostic.?® Il est particulierement important d'examiner les deux yeux par AF, car une rétine
cliniguement normale peut présenter des zones de non-perfusion rétinienne, visibles
uniguement sur cet examen, ce qui peut étre déterminant dans le diagnostic du syndrome
CP2 |l est important de noter que ce diagnostic a été rapporté lors du dépistage de la
rétinopathie du prématuré, ce qui incite a envisager ce diagnostic face a une atteinte
rétinienne atypique chez un enfant prématuré.888 Cependant, le diagnostic a également été
posé a 'adolescence ou I'dge adulte dans d’autres cas.’’*? Des décollements de I'épithélium
pigmentaire rétinien drusénoides périphériques et bilatéraux, ont été récemment rapportés
en association avec le syndrome CP. Ces lésions étant de trés petite taille et situées en extréme
périphérie elles peuvent facilement passer inapergues. Elles pourraient étre liées a un
vieillissement accéléré de I'épithélium pigmentaire rétinien associé a des télomeres
dysfonctionnels.??

Des prélevements génétiques sont indispensables en cas de suspicion clinique, compte tenu
de I'impact multi-systémique de la maladie. La prise en charge de la pathologie rétinienne a
été rapportée dans quelques cas isolés et incluent |'utilisation d’une photocoagulation au laser,
des injections intravitréennes d’anti-VEGF, ainsi que des corticoides par voie topique et
systémique.®88° La prise en charge de ces enfants doit relever d’une réunion collégiale
multidisciplinaire (avis d’expert).

8.5 Vitréorétinopathie Exsudative familiale (VREF)

La VREF est une vitréorétinopathie exsudative, héréditaire, de transmission autosomique
dominante, récessive, ou lié a I'X. Des mutations dans plusieurs genes incluant NDP, FZD4,
LRP5, TSPAN12, ZNF408, KIF11 ont été impliqués dans la pathogénése de la maladie. Ces génes
ont un role central dans la voie de signalisation Norine/Frizzled4 impliquée dans 'angiogenése
rétinienne. A différence de la maladie de Coats, la VREF a une présentation familiale et conduit
a une atteinte rétinienne bilatérale. Cependant, en raison d'une présentation initiale
fortement asymétrique, la bilatéralité peut passer inapercue et le patient peut étre a tort
interprété comme présentant une maladie de Coats. Lexamen minutieux de I'ceil adelphe est
indispensable au diagnostic et au traitement. Les télangiectasies rétiniennes caractéristiques
de la maladie de Coats ne sont pas présentes dans la VREF. La VREF se caractérise aux stades
précoces par une rétine avasculaire en périphérie souvent associée a une traction horizontale
des vaisseaux temporaux. Avec la progression de la maladie, les zones avasculaires peuvent
conduire a une néovascularisation, une exsudation rétinienne et sous rétinienne, un
décollement de rétine exsudatif, une hémorragie intravitréenne, une prolifération fibrogliale
et un DR tractionnel ( dans 20-65 % des cas).’® Lévolution vers un DR tractionnel est plus
fréguemment retrouvée chez les patients présentant des mutations du géne LRP5 et du géne
NDP.

23
OPHTARA - Centre de Référence des Maladies Rares en Ophtalmologie



A la différence de la maladie de Coats des manifestations extra-oculaires peuvent étre
retrouvées dans la VREF, notamment une surdité et un retard mental dans les mutations du
géne NDP ainsi qu’une ostéopénie liée a des mutations du géne LRP5.

Le bilan génétique s'avere donc indispensable non seulement pour la confirmation
diagnostique et le conseil génétique, mais également pour le suivi du patient.

La progression de la maladie présente des périodes de quiescence et d'exacerbation.
Des examens réguliers avec rétinophotographies ultra grand-champ et angiographies a la
fluorescéine son nécessaires a la détection précoce d’'une néovascularisation. Le traitement
de la VREF fait I'objet d'un consensus relatif, mais repose sur peu de données probantes.®*°
Une photocoagulation au laser de la rétine avasculaire et/ou des zones de perte capillaire est
recommandée devant la présence d’une néovascularisation en angiographie a la fluorescéine
afin d’éviter la progression vers un DR tractionnel. En cas de DR tractionnel la chirurgie vitréo-
rétinienne par indentation sclérale ou vitrectomie est indiquée.

En conclusion, la VREF se distingue de la maladie de Coats par son caractére familial, son
atteinte Dbilatérale, I'absence de télangiectasies, et [|'éventuelle association a des
manifestations extra-oculaires.

9. Traitement

9.1 Objectif

L’objectif du traitement dans la maladie de Coats est la destruction des anomalies vasculaires
afin de supprimer les phénomenes exsudatifs. L'objectif final étant de préserver la fonction
visuelle dans les stades précoces de la maladie et de sauvegarder le globe oculaire dans les
stades plus avancés (3B ou plus).

Toutes les études rapportées a ce jour concernant la prise en charge thérapeutique de la
maladie de Coats sont des études rétrospectives, non comparatives, classées en niveau de
preuve 4. L'amélioration anatomique, et parfois fonctionnelle, observée dans les cas traités a
cependant conduit a conclure a une efficacité de ces traitements, qui relevent encore du
domaine de I'expertise. Le traitement le plus efficace afin de détruire les anomalies vasculaires
est leur photocoagulation directe au laser. 21

9.2 Traitement chez I'enfant

9.2.1 Surveillance

Devant la présence des télangiectasies, sans ou avec peu d’exsudation associée (stades 1 et
certaines stades 2A) et en l'absence de menace imminente pour la vision, une surveillance
rapprochée sans traitement peut &tre préconisée.? Une possible aggravation de I'exsudation
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avec atteinte fovéolaire a été rapportée apres l'initiation d'un traitement par photocoagulation
laser, ce qui justifie une observation initiale dans ces cas.'%! Cependant, en cas de progression
ou lorsque les exsudats, bien qu’encore a distance du centre de la macula (stade 2A) menacent
celle-ci, le traitement doit étre commencé rapidement.’? Un positionnement pendant le
sommeil peut étre associé si possible (voir chapitre 9.2.7).

9.2.2 Cryothérapie

La cryothérapie était le traitement le plus utilisé pendant les deux dernieres décennies, mais
le traitement au laser des télangiectasies a pris une importance progressivement croissante et
est actuellement le traitement de choix tous stades confondus.'® La cryothérapie est
aujourd’hui utilisée en deuxiéme intention ou comme traitement adjuvant du laser ou de
procédures chirurgicales complexes. Elle ne peut étre efficace que sur une rétine peu ou non
décollée. La cryoapplication est effectuée sous anesthésie générale chez I'enfant, avec une
durée de plusieurs secondes pour obtenir le blanchiment des zones traitées. Un double
passage est recommandé afin de limiter le risque de reperméabilisation des anomalies
vasculaires.>8

9.2.3 Photocoagulation laser

La photocoagulation laser est réalisée par voie trans pupillaire et implique le plus souvent une
anesthésie générale chez I'enfant. Le traitement sera guidé par une angiographie a la
fluorescéine réalisée dans le méme temps.%® Le laser vise a occlure sélectivement les
télangiectasies vasculaires ; sa cible d’absorption est le pigment rouge de I’"hémoglobine du
sang circulant dans les dilatations vasculaires et il n’est pas nécessaire que la rétine soit a plat
pour que le laser soit efficace sur sa cible vasculaire. Les décollements de rétine sont donc
accessibles au traitement par laser en premiére intention dans la maladie de Coats.'® La
longueur d'onde jaune est théoriquement la plus appropriée, car elle est trés bien absorbée
par le rouge méme a faible puissance d'émission. En pratique, la longueur d’onde couramment
utilisée est le vert (532nm) du laser diode Yag doublé.'® Son absorption est trés satisfaisante
pour des puissances relativement peu élevées. L'occlusion des télangiectasies nécessite un
temps d’exposition assez long (environ 0,5 a 2 secondes) pour une puissance entrainant un
blanchiment franc de la zone a occlure. Il est recommandé d’effectuer plusieurs
photocoagulations d’un méme vaisseau a quelques minutes d’intervalle pour minimiser le
risque de reperméabilisation secondaire (double passage).*®

Il nest théoriquement pas nécessaire de réaliser de photocoagulation rétinienne autour des
télangiectasies pour traiter I'exsudation car, la rétine avasculaire n‘est pas ischémique a
proprement parler et n’entraine pas I'apparition de néovaisseaux, bien que certains auteurs
rapportent le traitement associé de ces zones avasculaires.'%> Un traitement laser extensif des
télangiectasies peut cependant induire une ischémie rétinienne et nécessiter d’'une
photocoagulation laser étendue sur la zone atteinte (avis d’expert).
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Dans le mois suivant le traitement au laser, une augmentation des exsudats est parfois
observée en raison de I'cedéme des parois vasculaires induit par la photocoagulation. Par la
suite, en phase cicatricielle, les exsudats se résorbent trés progressivement, tout comme le
liquide sous-rétinien en cas de décollement de rétine. La résorption compléte des exsudats
peut étre trés lente et s'étendre sur plusieurs mois aprés le traitement initial X%

Lorsque les anomalies vasculaires sont étendues sur plus de 2 quadrants, il est souvent
nécessaire de répéter le traitement. Le résultat anatomique du traitement laser est apprécié
au bout de 3 a 5 mois ; un retraitement ne sera envisagé qu’aprées un intervalle minimum de 3

8 On peut proposer une surveillance un mois aprés la

mois en regle générale.
photocoagulation initiale puis tous les 3 mois. Un suivi photographique est conseillé tous les 3
mois puis tous les 6 mois tant que I'amélioration se poursuit ; un nouveau traitement sera
envisagé si les exsudats réapparaissent ou augmentent ou cessent de diminuer ou encore si

des télangiectasies sont cliniquement visibles et paraissent actives (avis d’expert).

Les résultats du traitement sont satisfaisants sur le plan fonctionnel dans les stades précoces
de la maladie et sur le plan anatomique lorsqu’il existe des exsudats sous la macula ou en cas
de décollement de rétine. La récidive de I'exsudation est cependant possible a long terme,
probablement plus par insuffisance du traitement initial mais possiblement par apparition de
nouvelles télangiectasies ; un suivi prolongé est donc recommandé pour traiter précocement
les éventuelles récidives.106:107

9.2.4 La chirurgie vitréo-rétinienne

La chirurgie est indiquée lorsque le laser n’est pas réalisable et en complément de celui-ci,
dans certaines formes trés bulleuses de décollement de rétine rétrocristallinien ou il n’est pas
aisé d’atteindre les télangiectasies cachées dans les replis de la rétine.'® C’est aussi dans ces
cas de décollements de rétine majeurs que s’installent progressivement une hypothalamie
puis une athalamie, exposant au risque de glaucome par fermeture de I'angle et d’opacification
cornéenne.

La procédure chirurgicale comporte la mise en place d’une ligne d’infusion (en chambre
antérieure ou en pars plicata selon le statut cristallinien), la ponction ab externo du liquide
sous-rétinien puis le traitement des télangiectasies par laser ou cryoapplication, associés ou
non a une injection intravitréenne d’anti-VEGF (voir chapitre 9.2.5). 1977112 Dans certains cas,
une vitrectomie plus ou moins associée a la mise en place d’un tamponnement interne par
huile de silicone peut étre nécessaire.!’3114 Une étude rétrospective rapportée en 2021 a
montré que l'association d’une vitrectomie a un drainage externe était plus efficace que le
drainage externe seul dans une série comparative de 31 patients atteints d’'une maladie de
Coats avancée.*® 'ablation du cristallin peut étre nécessaire en cas de décollement de rétine
rétrocristallinien avec chambre antérieure étroite.
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9.2.5 Les anti-vascular endothelial growth factors (anti-VEGF)

Le role des injections intravitréennes des anti-VEGF (« vascular endothelial growth factor »)
dans la maladie de Coats reste a déterminer. Les études sur le sujet sont rétrospectives, sans
groupe témoin et ne permettent pas de conclure.'’71?0 Les injections intravitréennes d’anti-
VEGF n‘ont pas l'autorisation de mise sur le marché (AMM) dans cette indication.

Bien que le VEGF ne soit pas directement impliqué dans la pathogenése de la maladie, une
augmentation de sa concentration a été observée dans le liquide sous-rétinien et I’"humeur
aqueuse des patients atteints de la maladie de Coats a partir du stade 3A2.121122 De plus, une
corrélation positive a été retrouvée entre les taux de VEGF et la sévérité de I'exsudation
rétinienne.’?1™23  Cela pourrait justifier leur utilisation en tant que thérapie
adjuvante,!17.118124-126  mg3js |es injections d'anti-VEGF ne peuvent en aucun cas étre
considérées comme un traitement curatif de la maladie de Coats (avis d’expert). Seules
guelques études, de nature rétrospective, ont comparé le traitement laser seul au traitement
laser combiné a des injections intravitréennes d'anti-VEGF. Ray et al. ont analysé un groupe
de patients traités par laser ou cryothérapie combiné aux injections d’anti-VEGF versus laser
ou cryothérapie seuls, montrant une résolution de la maladie dans 10/10 patients et 8/10
patients, respectivement.’?’ De facon similaire, Oli et al ont montré un résultat anatomique
favorable dans 78.8% (78/99) de patients traités par laser seul versus 91.8% (45/49) dans le
groupe associant un traitement adjuvant par anti-VEGF.1%%

L'avantage potentiel de l'utilisation des anti-VEGF résiderait dans un effet synergique avec le
traitement laser, en particulier en cas d’cedeme maculaire. Ills pourraient accélérer la
résorption des exsudats et réduire la fréquence des séances de laser. De plus, ils pourraient
limiter I'exsudation précoce aprés laser et seraient utiles pour prévenir la survenue d'un
glaucome néovasculaire dans les cas d’occlusion vasculaire étendue induite par laser,
notamment dans les stades 3B. Cependant, une évolution plus accéléré vers la fibrose a été
suggérée chez l'enfant lors de l'utilisation des anti-VEGF, ce qui pourrait augmenter la
progression vers un décollement de rétine tractionnel, 12130

9.2.6 Les corticoides

Lutilisation des injections intravitréennes de triamcinolone ou dexaméthasone comme
traitement adjuvant a la photocoagulation laser a été rapportée dans la maladie de Coats;
mais avec des complications, telles que le développement d’une cataracte dans 40% des cas
et une hypertonie oculaire.'317133 Ce groupe d’expert ne recommande pas I'utilisation de ces
traitements dans cette indication.

9.2.7 Positionnement pendant le sommeil

Une étude récente a montré qu’un ajustement précoce de la posture pendant le sommeil
(décubitus latéral tourné du coté de I'ceil atteint), associé aux traitements traditionnels (tels
que le laser), pourrait diminuer I'accumulation de lipides sous-fovéolaires et améliorer les

résultats visuels chez des patients atteints de maladie de Coats.3*
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9.3 Traitement chez I'adulte

Le traitement le plus efficace pour détruire les anomalies vasculaires de la maladie de Coats
est leur photocoagulation directe au laser.1%1357137 | 3 longueur d’'onde de 532nm la plus
fréguemment utilisée est parfaitement adaptée a son absorption par I'hémoglobine contenue
dans les hématies qui circulent assez lentement dans ces capillaires anormaux.

Le laser est effectué a la lampe a fente chaque fois que cela est possible. Lobjectif est de
coaguler minutieusement chacune des anomalies vasculaires visibles. Il peut étre réalisé en
plusieurs séances si nécessaire. L'angiographie a la fluorescéine permet de guider le
traitement.1% |l n’y a pas d’intérét particulier a traiter les zones de non-perfusion entourant
les anomalies vasculaires.? La régression compléte des exsudats lipidiques est trés lente et
peut prendre jusqu’a une année.

La photocoagulation laser des télangiectasies maculaires situées a plus de 1000 microns du
centre de la macula ne doit étre envisagée qu’en cas de baisse de I'acuité visuelle < 5/10.138
Les injections intravitréennes d’anti VEGF et de corticoides n‘ont pas dAMM dans cette
indication. Plusieurs séries de cas rapportent néanmoins une certaine efficacité anatomique
et fonctionnelle de ces traitements par injections intravitréennes.13%-143

10. Pronostic et complications

10.1 Stade et age au diagnostic

Le pronostic de la maladie de Coats est étroitement corrélé a la sévérité de la maladie (stade)

et a I'age au diagnostic.1217.144

L'étendue des télangiectasies périphériques et la présence ou non d’une atteinte maculaire ou
d’un décollement de rétine sont déterminants pour le pronostic fonctionnel et anatomique.
Les patients diagnostiqués au stade 1 et 2A ont un bon pronostic visuel (télangiectasies +/-
exsudation sans décollement de rétine); la présence d’une importante exsudation maculaire
(stade > 2B) fait chuter le pronostic, notamment en présence d’un nodule sous-fovéolaire
évoluant vers une fibrose maculaire séquellaire méme en cas de régression des exsudats (voir
chapitre 10.2).3 Les patients présentant un DR total sont d’extrémement mauvais pronostic,

autant sur le plan fonctionnel qu’anatomique.'#

Les formes les plus séveres sont celles du jeune enfant chez qui la maladie peut étre
diagnostiquée au stade de décollement de rétine exsudatif total et bulleux pouvant étre a
I'origine d’une cataracte secondaire®*® (voir chapitre 10.4) et d’un aplatissement de la chambre
antérieure aboutissant a une crise aigué par fermeture de I'angle iridocornéen. Le principal
risque de la maladie de Coats aux stades 3B et 4 est I'évolution vers la fibrose et le décollement
de rétine tractionnel (voir chapitre 10.3), ayant comme conséquence ultime la phtyse (voir
chapitre 10.5).14/
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La maladie de Coats découverte plus tardivement est de meilleur pronostic. L'acuité visuelle
de I'ceil atteint est variable, selon le stade au moment du diagnostic.

10.2 Fibrose maculaire

Les termes « fibrose maculaire », « nodule subfovéal », « protubérances sous-rétiniennes », et
« nodule gris » ont été utilisés pour décrire une lésion nodulaire fibreuse généralement
associée a un composant vasculaire au niveau de la fovéa ou du péle postérieur chez les

patients atteints de la maladie de Coats.?3148-150

La physiopathologie présumée implique une accumulation chronique d'exsudats lipidiques
pouvant entrainer dans certains cas une réponse néovasculaire et inflammatoire.'*° analyse
histologique a montré la présence de matériel protéique comprenant de la fibrine, mélangée
a des cellules dérivées de I'épithélium pigmentaire et des macrophages.*>!

Il s’agit d’'une complication tardive et son incidence varie de 23% a 52,5%.>'*° La présence
d’une fibrose maculaire a été observée de fagon systématique chez les patients présentant un
nodule sous-fovéolaire au diagnostic et chez 15% parmi ceux présentant une exsudation
fovéolaire plane.® La présence d’un nodule subfovéal au diagnostic est donc un facteur
prédictif de fibrose maculaire et de mauvais pronostic visuel,® raison pour laquelle il a été
suggéré d’intégrer cette complication aux classifications actuelles.3*>°

Le diagnostic est clinique et repose sur I'examen du fond d’ceil qui montre une lésion jaunatre,
saillante et arrondie, souvent entouré d’exsudats lipidiques intra-rétiniens.3*%0 || peut étre le
siege de prolifération vasculaire anormale donnant l'aspect d’anastomoses chorio-
rétinienne. 3149150152 I’OCT montre une lésion sous-rétinienne, hyperréflective, avec cdne
d’ombre postérieur et entrainant une altération de la rétine externe et de I'épithélium
pigmentaire. 31 |’angiographie a la fluorescéine montre une lésion hypofluorescente aux
temps précoce et hyperfluorescente sans diffusion au temps tardif. >0

10.3 Fibrose extramaculaire

Dans la littérature, les termes « fibrose vitréorétinienne », « rétinopathie proliférative
vitréorétinienne » ou « rétinopathie vitréorétinienne fibreuse » ont été utilisés pour décrire la

fibrose extramaculaire dans la maladie de Coats.118129,136,147,153

Le développement de la fibrose extramaculaire est associé a |'étendue de |'exsudation
rétinienne et a la présence d’un décollement rétinien exsudatif au moment du diagnostic.*4’

Uincidence de la fibrose extramaculaire est évaluée autour de 40% des cas chez I'enfant.'#
Celle du décollement de rétine tractionnel est plus faible (10% a 21%).12>'%7 Le traitement par
photocoagulation au laser ou cryothérapie n'a pas montré de lien significatif avec le
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développement de la fibrose extramaculaire.'*’ Cependant, le lien entre cette complication et

I'utilisation des anti-VEGF intravitréens reste controversé dans la maladie de Coats.12%147

La présence d’une fibrose extramaculaire est associée a un pronostic visuel défavorable, avec
des décollements de rétine tractionnels et une phtyse plus fréquents. 14’

Il n’existe pas de traitement consensuel. Toutefois, un traitement rapide de I'exsudation et du
décollement rétinien exsudatif semble approprié.12>:136.147

10.4 Cataracte

La survenue d’une cataracte a été rapportée dans 28% des patients avec une maladie de Coats
suivis pendant 7 ans en moyenne.#® Le délai moyen de détection de la cataracte était de 25
mois apres le diagnostic de la maladie de Coats. La présence d’une cataracte était un facteur
indépendant de mauvais pronostic visuel. 14 Le principal facteur associé a son développement
était la présence d’un décollement de rétine exsudatif au moment du diagnostic. 14®

10.5 Phtyse

Un stade avancé au moment du diagnostic (stade 3B et supérieur), une atteinte diffuse, une
cataracte, une fibrose extramaculaire (pré-rétinienne et sous-rétinienne), une hémorragie
intravitréenne et un décollement de rétine tractionnel sont des facteurs de mauvais pronostic
pour la préservation du globe dans la maladie de Coats.**

Les caractéristiques cliniques qui prédisent le risque et le délai d'énucléation dans les yeux
atteints de la maladie de Coats comprennent la néovascularisation de l'iris, la présence
échographique d’un décollement de la rétine, ainsi que l|'étendue angiographique des

télangiectasies.'>

En cas d’évolution vers la phtyse, la prise en charge du patient inclut la gestion de la douleur,
et, au moment approprié, l'orientation, vers un oculoplasticien et un oculariste pour envisager
un équipement prothétique, ainsi qu’un accompagnement psychologique (voir chapitre 11. 3).

11. Prise en charge et suivi a long terme

11.1 Récidives

La maladie de Coats peut récidiver dans I'adolescence et I'dge adulte. Il a été rapporté dans
une petite série, des récidives survenant en moyenne 4 ans apreés le traitement initiale chez
33% des patients.'®” Un suivi régulier a vie est donc recommandé sur I'ceil atteint, chez I'enfant
comme chez I'adulte.
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11.2 Rééducation de I'amblyopie et prise en charge du strabisme

Les parents d’un enfant diagnostiqué avec la maladie de Coats doivent étre préparés et
informés que I'enfant devra bénéficier des examens répétés, le plus souvent sous anesthésie
générale, durant les premiers mois, voire les premiéres années de prise en charge.

Aprés la période de traitement intensif (ou en paralléle pour des patients avec des stades
précoces), s’ensuit une phase de réhabilitation visuelle qui sera menée par 'ophtalmopédiatre,
visant a favoriser le meilleur développement possible de la vision de I'ceil atteint mais
également celui de I'ceil sain. Cela implique la recherche et la correction des troubles réfractifs
et I'identification de facteurs de risque d’amblyopie (strabique, anisométropique, de privation)
et leur prise en charge. En effet, dés lorsqu’une pathologie ophtalmologique survient avant la
fin de la période sensible, la présence de I'un de ces facteurs de risque d’amblyopie associés a
I'atteinte organique perturbe davantage la perception visuelle de I'ceil atteint par rapport a
I'ceil sain, aggravant le pronostic visuel final.?>® Dans le cadre de la maladie de Coats, la prise
en charge de cette amblyopie, est complexe car I'acuité visuelle initiale est le plus souvent
limitée a une vision non quantitative.3°.12.2024 15:48:00 Cette trés basse vision initiale rend
compliqué la réalisation d’une occlusion intensive du bon ceil, obligatoire pour obtenir des
progres visuels, car I'enfant se retrouve dans une situation de malvoyance. De plus, méme si
le traitement par occlusion est bien conduit, le résultat attendu est souvent limité par la
présence d’un fibrose maculaire centrale, complication trés fréquente chez les enfants.3 De ce
fait, il est difficile de maintenir une occlusion prolongée sans pénaliser I'apprentissage de
I'enfant. Cependant, dans les meilleurs cas, avec une bonne acceptation de l'occlusion de la
part de I'enfant et une bonne adhérence par I'entourage familial et éducatif, une acuité visuelle
utile (entre 1 a 2/10éme et 3 a 4 / 10éme) peut étre récupérée dans environ la moitié des
cas.’’ Cette récupération visuelle, méme limitée, permet de conserver une autonomie dans
la vie quotidienne en cas de perte du bon ceil par accident ou par maladie au cours de la vie.
Cela justifie de tenter une rééducation de I'amblyopie, méme si elle est coteuse pour I'enfant
et son entourage.’*® Les principes et objectifs du traitement doivent bien étre expliqués aux
parents, décidés au cas par cas. Le patient et sa famille doivent étre accompagnés par une
équipe spécialisée comprenant ophtalmopédiatres et orthoptistes travaillant de concert. Une
notification MDPH pourra étre demandée de facon temporaire et des aménagements adaptés
pourront étre réalisés a I'’école afin de favoriser la réalisation du traitement. S'il existe trop de
répercussions sur le développement de l'enfant, il faudra alors savoir alléger le temps
d’occlusion et parfois méme savoir renoncer a toute possibilité de rééducation.>®

Une perte de vision unilatérale assez prononcée et prolongée, comme c’est le plus souvent le
cas chez I'enfant atteint de maladie de Coats, aura pour conséquence la dégradation de la
vision binoculaire, a laquelle va ensuite s’associer fréquemment une perte du parallélisme des
deux yeux. Le strabisme observé dans la maladie de Coats est un strabisme qualifié de
sensoriel et sera le plus souvent en divergence comme c’est la régle dans les strabismes de ce
type.'0 Une fois la pathologie rétinienne stabilisée et le traitement de I'amblyopie consolidé,
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une prise en charge chirurgicale du strabisme peut étre envisagée s’il existe une déviation
entrainant un préjudice esthétique et social pour I'enfant, ou a I'dge adulte.’®! La chirurgie
monoculaire de I'ceil amblyope est en général la régle dans ce cas en premiére intention.5?

11.3 Particularités du suivi du patient monophtalme

En dépit des progres dans le traitement de la pathologie au cours de ces dernieres décennies,
il existe encore des cas, initialement les plus sévéres (stade 4 et 5), pour lesquels I'évolution
anatomique reste défavorable.!” En cas d’évolution vers la phtyse, la prise en charge du patient
doit inclure la gestion de la douleur, ainsi qu'une orientation, au moment approprié, vers un
oculoplasticien et un oculariste pour envisager un équipement prothétique, tout en proposant
un accompagnement psychologique.

Malgré I'amélioration du pronostic anatomique, le pronostic fonctionnel de I'ceil atteint reste
assez faible chez I'enfant car la pathologie est souvent diagnostiquée a un stade déja avancé
(stade > 2b).1#° Il faut cependant rassurer les parents quant au pronostic visuel global qui reste
préservé en cas d’atteinte unilatérale. Un enfant monophtalme aura en regle générale un
développement psychomoteur puis un parcours scolaire et ensuite une insertion
professionnelle normale. Il en est de méme pour I'aptitude a la conduite automobile qui reste
conservée 1>

Un suivi régulier a vie est nécessaire en raison du risque de récidive évolutive sur I'ceil atteint,
chez I'enfant comme chez I'adulte.

En outre certaines recommandations spécifiques a la prise en charge du patient monophtalme
s'imposent. On insistera sur les mesures de prévention a mettre en place pour éviter la
survenue d’un traumatisme oculaire sur le bon ceil (lunettes de protection, sports a risque
déconseillés) et I'examen régulier du bon ceil pour détecter d’autres pathologies
ophtalmologiques pouvant survenir au cours de la vie.'>®

12. Centres de compétences et professionnels impliqués

Les patients sont au mieux pris en charge dans des centres spécialisés dans le traitement des
maladies rétiniennes de I'’enfant et/ou 'adulte.

Tout centre entreprenant la prise en charge de patients atteints d’une maladie de Coats
nécessite une interaction pluridisciplinaire incluant des ophtalmo-pédiatres, des spécialistes
en pathologie rétinienne, des anesthésistes pédiatriques, des oncologues, des radiologues et
des orthoptistes formées au diagnostic, traitement et suivi de cette maladie rare. Le centre de
prise en charge doit étre en mesure d’accepter dans un délai court les enfants qui nécessitent
un traitement, ainsi que de réaliser les examens paracliniques nécessaires comme une
imagerie numérique de la rétine ultra grand champ, une angiographie a la fluorescéine, une
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tomographie par cohérence optique et un échographe oculaire, en consultation ou sous
anesthésie générale si I'age de I'enfant le justifie.

Tout centre de référence de maladies rares entreprenant un traitement de la maladie de Coats
doit étre en mesure de proposer une thérapie par photocoagulation laser, injections
intravitréennes d’anti-VEGF et une thérapie par chirurgie vitréorétinienne pédiatrique ou
adulte selon les recommandations du présent PNDS.

Le traitement d’'une maladie de Coats peut étre entrepris par des ophtalmologistes
pédiatriques ou par des spécialistes de la rétine. Tout ophtalmologiste prenant des décisions
de traitement ou entreprenant un traitement doit s'assurer que ses compétences sont a jour
et maintenues.

13. Annexes

Annexe 1. Liste de Participants

Annexe 2. Coordonnées du(des) centre(s) de référence, de compétence et de(s) I'association(s)
de patients

Annexe 3. Différents aspects de la maladie de Coats
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Bulletin officiel Santé - Protection sociale - Solidarité n® 2023/24 du 29 décembre 2023

Arrété du 26 décembre 2023 portant labellisation des réseaux des centres de référence prenant en charge les maladies rares

E-mail personnel indiqué peut étre utilisé pour le contact (patient = ophtalmologiste) et n'est pas le moyen/site de prendre un rendez-vous.
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proche de leur domicile (voir Annexe No 4)
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Annexe 3. Différents aspects de la maladie de Coats

Rétinophotographie dans la maladie de Coats qui met en évidence des télangiectasies
rétiniennes associées a une exsudation intra-rétinienne.

Rétinographie et angiographie a la fluorescéine montrant une maladie de Coats stade 2B2
avec nodule sous-fovéolaire.

Leucocorie dans le cadre d’une maladie de Coats stade 3B avec décollement de rétine total.

Source Pr Daruich (Hépital Necker-Enfants Malades)
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