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RESUME — Dans le cadre de Uexploration génétique des familles atteintes de cataracte congénitale, on a soumis & Uexamen
anthropologique un groupe de 40 enfants affectés — 25 gargons et 15 filles & Udge de 6,6 jusqu’ a 15,2 ans. Ouire les
données anthropométriques, on a enregistré méme quelques indices morphologiques et défouts associés. Le visus moyen
des enfants fut dans la zone de faiblesse de vue moyenne et supérieure. 5 %, des enfants étaient d’une intéligence réduite,
chez 95 %, des malades l'intéligence: rentrait dans lo zone de norme large. 15 enfants souffraient d’une petite dysfonction
de cerveau, & d’entre eux étaient mualades de malaises névrotiques. Chez 9 enfanis on a attesté Uhérédité autosomique
dominante, chez 2 enfants le type récessif, 8 malades présentaient les phénocopies, et chez 21 malades il §agissait de la
cataracte congénitale d’origine inconnue. En comparaison de Uensemble comparalif, les enfants atleints de calaracte
congénitale avaient en moyenne le périmeétre de téte considérablement moindre, la téte plus étroite, le front plus large et la
face plus haute, plus de 50 %, des enfants élaient d’un palais haut ow supérieur & la moyenne. On a constaté méme quel-
ques corrélations des indices métrigues avec les défauts associés et le visus, conformément au type d’hérédité. A ce que

les auteurs savent, il s'agit de la premiére exploration anthropogénétique des malades de cataracte congénitale.

MOTS CLEFS: Cataracte congénitale — Hérédité — Anthropoméirie.

La cataracte congénitale est une cataracte innée
de lentilles cristallines. Cette maladie constitue & peu
prés 1/5 de tous les défauts de vue plus graves a
partir de la zone de vue faible jusqu’d la cécité presque
complete, La présence de cette affection dans la
population est indiquée au taux de 0,4 9, (Frangois,
1959), sa fréquence parmi la population tchéque n’est
pas connue d'une maniére exacte.

La cataracte est une de ces maladies ophtalmiques
qui se font remarquer visuellement. C’est probable-
ment pour cette raison que, depuis les temps recuiés,
elle excitait 'attention, sa description et méme son
nom étant souvent trés bizarres, peut-étre justement &
cause de son évidence. Le terme ,,cataracte tire son
origine du mot grec ,katarraktés ce qui signifie
chute d’eau. En hindoustani, la cataracte gappelle
»moti pani®- — eau de nacre, pareillement que dans
la médecine alexandrine ou l'on employait le terme

arabe, ,,muzul-el-ma“, eau descendante. On suppose
que le manuscrit arabe respectif a été traduit par
Constantin I’Africain (1018—1085) en latin et, ainsi,
¢'est dans son livre ,,Liber de oculis® que la traduction
grecque et puis latine du terme ,,cataracte’ a apparu
pour la premiére fois (Bellows, 1975). ‘

Le terme latin ancien fut ,,suffusio et celui
grec ,,hypochyma*. Cela signifie proprement la méme
chose gue le terme arabe, ,humeur tombante dans
Poeil” (Sorsby, 1972). A 1’époque arabe, cependant,
la cataracte ne fut pas localisée comme une affection
de cristallin. D’aprés Pexplication de Celse, suffusio
est ,,une humeur condensée, entassée entre la pupille
et le cristallin, retenant le fluide de vue“, et la méme
conception survit aussi chez Galien (Sorsby 1972).
Ce n’est quau XVIIéme siécle que commengaient
& surgir des opinions considérantes la cataracte en
effet comme altération de la lentille.
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Le terme allemand ,,Grauer Star, employé a
I‘heure actuelle, mais aussi celui tchéque »sedy zakal®
ont une signification un peu différente.

La cataracte est une perte partielle ou compléte
de transparence de la lentille. Il est possible d’en-
registrer parmi la population toute 1’échelle & partir
de petites cataractes isolées jusqu’d la. cataracte
binoculaire totale qui a pour effet le manque de netteté
de vue (Lomitkové, 1981). Meéme Pétiologie de la
cataracte est trés variée.

La cataracte congénitale peut étre conditionnée
par des facteurs génétiques ou exogeénes. Cette variété
étiologique résulte des particularités anatomiques
et physiologiques du cristallin, car c’est avant tout
par le trouble que, durant Pembryogenése et méme
aprés, le cristallin réagit sur les impulsions malsaines.
Dans son milieu naturel ce qui est "humeur aqueuse
et vitrée, le cristallin peut étre comparé a une culture
tissulaire, influencable par les changements de ce
milieu. 7

A peu prés 1/3 de toutes les cataractes congéni-
tales sont dues & 1’hérédité. Les informations généti-
ques ayant pour effet la cataracte sont de plusieurs
types, ca veut dire que I’hérédité de la cataracte est
caractérisée par ’hétérogénéité. La cataracte congéni-
tale a ét6 attestée, pour la plupart, comme héréditaire
d’aprés les lois mendéliennes. Les proportions de
scission répondent aux suppositions théoriques. Le
caractére le plus fréquent de la transmission hérédi-
taire de cette maladie est celui autosomique dominant
qui a été la cause de 2/3 de toutes les cataractes
héréditaires attestées (pareillement Goldberg, 1974,
McKusick, 1978, Fonda, 1981). La pénétration de la
cataracte transmissible de cette maniére est compléte,
mais son expressivité est variable. Quant a la morpho-
logie et la localisation de la cataracte, il n’y a pas dans
les familles de coincidence univoque. Le degré auquel
la netteté de vue est réduite, en tant qu’un des indices
possibles de I’expressivité, montre que, Pexpressivité
étant dans la génération suivante au point de vue
statistique considérablement plus haute, le défaut
de vue devient successivement pire.

Le type autosomique récessif de Phérédité de la
cataracte congénitale est beaucoup moins fréquent,
constituant moins d’un tiers de toutes les cataractes
héréditaires (Goldberg, 1974 soutient 25 %)- C’est un
groupe trés varié, caractérisé par I’hétérogénéité. La
cataracte indépendante présente 60 %, de ce groupe,
celle dans le cadre d’un syndrome constitue a peu
prés 40 %, Méme avec ce type d’hérédité, la pénétra-
tion est compléte. Les proportions de seission parmi
les frores et soeures répondent a celles supposées. Pex-
pressivité est variable, de méme quil en va avec la
cataracte autosomique dominante. Dans le cadre
d’une génération, lexpressivité chez les fréres et
soeures malades n’est pas trop variable, leur netteté
de vue étant réduite 4 peu prés au méme niveau.
Entre les populations différentes, cette coincidence
n’entre plus en jeu. Dans le groupe caractérisé par

Phérédité autosomique récessive’ de la maladie, la .

capacité reproductrice est beaucoup plus réduite que
dans le groupe de cataractes autosomiques dominan-
tes. A ce qu’il semble, ¢’est dii & la présence relative-
ment fréquente de la cataracte héréditaire récessive

244

dans le cadre d'un syndrome, la fertilité étant ré-
duite par les autres symptomes beaucoup plus que
par le défaut de vue.

La cataracte congénitale récessive, dont la trans-
mission est liée au chromosome X, est trés rare,
notamment s’il g'agit de la cataracte indépendante.
Elle ne constitue que 5 9, de toutes les cataractes
congénitales héréditaires.

Un groupe non négligeable de cataractes congéni-
tales est présenté par celles produites par Pinfluence
tératogéne des facteurs de milieu extérieur sur 'em-
bryon, & savoir les soi-disant phénocopies. Les phéno-
copies attestées constituent & peu pres 40 %, de toutes
les cataractes congénitales (Merin et Crawford, 1971
soutiennent 45 %, Keith, 1981 40 %). En général,
on peut dire que I'influence tératogéne de quelconque
facteur est toujours conditionnée par linteraction
tout & fait individuelle de tous les facteurs endogénes
et exogénes présents. Parmi les facteurs tératogénes
ayant pour effet, entre autres, la cataracte de lentilles
cristallines on compte les infections virales dont la
plus connue est la rubéole. C’est par Gregg déja en
1940, aprés la grande épidémie de rubéole en Austra-
lie, que la cataracte rubéolique a été décrite (Sachsen-
weger, 1973). Bien que la cataracte rubéolique soit
relativement fréquente, le trouble de cristallin peat
étre produit méme par d’autres virus (par exemple
grippe, cytomégalovirus, herpes simplex et zoster) ou
bactéries (toxoplasmose). On ne peut exclure ni
Pinfluence des facteurs physiques (radiation) et de
divers produits chimiques, notamment des médica-
ments. La cataracte congénitale de lentilles cristallines
peut résulter d'une maladie assez grave de la meére,
notamment d’une maladie dérangeant le métabolisme
de son organisme et, par son intermédiaire, aussi
celui du foetus. Cest sur la méme base que la cataracte
peut se produire chez les foetus nés avant terme.

Le facteur de temps joue un role déterminant
par rapport & la morphologie de la cataracte chez les
phénocopies. Le cristallin embryonnaire croit rapide-
ment, sa croissance étant accompagnée d’un métabo-
lisme intense, notamment entre la 4éme et la 7éme
semaine de gestation. Cette période peut étre caracté-
risée comme la phase de sensibilité tératogéne du
cristallin. Dans la seconde moitié de la gravidité,
Paltération de cristallin provoquée par une infection
n’est pas primaire, mais secondaire, produite sur la
base de l'inflammation, de la soi-disant uvéite. Pen-
dant l'uvéite, il se produit un trouble de nutrition
et de métabolisme du cristallin et, en conséquence,
celui d’équilibre de transport et la cataracte (Lomié-
kové, 1981).

En connexion avec la cataracte congénitale, on
rencontre trés souvent méme d’autres défauts ou
déviations de développement innées, liées a son
étiologie. Chez les cataractes dues & I’hérédité, il s’agit
d’habitude des syndromes dont un symptome est
justement la cataracte de cristallins. Chez les phéno-
copies, cela se rattache plutot au type de la noxe par
laquelle organisme a été dérangé et 3 la durée de son
influence. En général, on peut dire que chez les

- phénocopies il se présente considérablement plus d’af-

fections d’autres systémes d’organes que chez les cata-
ractes héréditaires. Les défauts et déviations de dévelop-

pement innées les plus fréquentes, trouvées chez les
malades de la cataracte congénitale, sont retardation
mentale et d’autres altérations de SNC, défauts
d’ouie, d’os, défauts de coeur et hernie. Il est possible
d’fenregistrer méme de moindres déviations et asymé-
tI:IeS notamment sur la face, mais aussi aux extrémi-
tés. En ce sens, il est caractéristique la cataracte
rubéolique o, pour la plupart, on rencontre réme
des défauts d’ouie et de coeur, de petites scissions
de palais, la réduction de capacités mentales et,
éventuellement, d’autres petites déviations (¥Francois
1959, 1963, Donaldson, 1976, Lomitkova, 1981). ,

En raison des falts mentionnés, nous avons
soumis & Pexamen anthropologique, dans le cadre de
Pexploration génétique des familles atteintes de cata-
racte congénitale, un groupe de 40 enfants affectés.
L’ensemble consista en 25 garcons et 15 filles & Page
dg 6,6 jusqu’a 15,2 ans qui, fréquentant 1’école des
faibles de vue, étaient enregistrés dans P'Institut
Ophtalmopédique prés de I’'Hopital de Prague-Motol.
Leur visus moyen fut dans la zone de faiblesse de vue
moyenne et supérieure. 5 9%, des enfants étaient d’une
intéligence réduite, chez 95 %, des malades I'intéligence
rentrait dans la zone de norme large. 15 enfants souf-
fraient d’une petite dysfonction de cerveau, b d’entre
eux étaient malades des malaises névrotiques.

Chez 9 enfants on a attesté ’hérédité autosomique
df)mina,nte de la cataracte, chez 2 enfants le type
récessif, 8 malades présentaient les phénocopies, et
chez 21 malades il s’agissait de la cataracte congéni-
tale d’origine inconnue.

Chez les garcons, ’4ge moyen du pére au moment
de la naissance du malade fut 29,4 ans, celui de la
mére 26,3 ans; chez les filles, ’dge moyen du pére
fut 28 ans, celui de la mére 25 ans.

Quant & Iordre de la gravidité, 50 %, des enfants
sont nés de la premiére gravidité, 30 9%, de la seconde
gravidité, 7 enfants proviennent de celle 3éme et
sel\llement un enfant est né de la 4éme gravidité de sa
mere.

Les complications pendant la gravidité figurent
sur la table 1.

La plupart des enfants sont nés a terme, 5 enfants
au 8¢me mois de gravidité, seulement un enfant au
7eme mois de gravidité. Dans 2 cas, I'accouchement
a étf_é fait per sectionem Caesaream, une fois on ’est
servi du forceps, dans 1 cas il s’agissait des jumeaux
dont un est décédé.

TABLE 1. Complications pendant la gravidité

Nombre de cas |

Contact avee la rubéole
Contagion de grippe

Application des médicaments

. Gravidité maintenue, saignement
" Néphrite et urétérite
Hypertension

Malaises bilieux

Titre de toxoplasmose élevé
Contact avee la rougeole

Contact avec la varicelle
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/ Ni le poids ni la longueur moyenne des nouveau-
nés ne se distinguent considérablement des données
de population. (Poids moyen des garcon 3030 g
celui des filles 3034 g; longueur moyenne des ga.r(;on;
49,13 em, celle des filles 48,6 cm.)

. L’examen anthropelogique des malades embras-
sait les indices métriques aussi bien que morphologi-
ques. Les mesures étaient prises & I'aide des méthodes
apthropométriques classiques habituelles. L’évalua-
tion était effectuée par la méthode de déviations indi-
ylduelles et par le t-test, les corrélations entre les
indices particuliers étaient attestées a ’aide du coet-
ficient corrélatif (Fetter et collectif, 1967).

TABLE 2. Dimensionsde corps

Gargons Filles

Poids

Hauteur de corps

Hauteur d’acromion

Hauteur de dactylion

Longueur de la partie inférieure
du corps

Hauteur assise

Périmstre de thorax

Périmeétre de bras

Périmeétre de mollet -
Largeur d'épaules

Largeur de bassin *

Largeur d’humsérus (Jk x
Largeur de fémur 4 ¥ I
Largeur de thorax v E
Profondeur de thorax Ak

® - "
b Valeurs supérieures a celles de PUensemble

comparat'i/, stqnificatives au point de wvue
statistigue.

\ Valeurs inférieures & cellzs de I'ensemble com-
paratif, significatives aw point de vue stalisti-
que.-

* Niveaw dimportance de 5 %.
** Niveau & importance de 1 %,.

. Les caractéristiques métriques enregistrées avec
Pindication des différences significatives au point de
vue statistique en égard & ’ensemble comparatif sont
réunies sur les fables 2 et 3. A titre de comparaison,
nous nous sommes servies des résultats de 1’explo-
ration anthropologique des enfants et jeunes sains
(Stloukalova, 1976; Stloukalova — résultats inédits;
Hajnisova, 1968; Blaha et collectif, 1982, 1984).

La table derniére rend la présence des anomalies,
défants et stigmates associés, enregistrés chez nos
malades.

En résumant les résultats de notre recherche,
on peut dire que, en comparaison de la norme, les
enfants atteints de cataracte congénitale avaient en
moyenne le périmeétre de téte considérablement moin-
dre, la téte plus étroite, le front plus large et la face
plus haute, plus de 50 % des enfants étaient d’un
palais haut ou, au moins, supérieur a la moyenne. Les
malades de tous deux sexes avaient une charpente
gracile @’extrémités supérieures et inférieures. En
comparaison de l’ensemble comparatif, les gargons
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avaient le diamétre sagittal de thorax plus grand et
le bassin plus étroit, les filles avaient le thorax plus
étroit et les mollets plus gréles.

Quant au type de constitution, chez les gargons il
prévaut le type leptomorphe (62 %), 44 Y%, sont de
type mésomorphe, seulement un gargon était brachy-
morphe. Chez les filles, la distribution des types est
plus balancée: plus de 33 9/, présentent le type lepto-
morphe, 40 9%, le type mésomorphe, et presque 27 %
rentrent dans le type brachymorphe.

TABLE 3. Dimensions de téte et face

Gargons Filles ‘

|

|

| Périmetre de téte |
‘1 Longueur de téte ] |
‘ Largeur de téte N JrE
| Hauteur de face \ 4* 1 |
. Largeur de face ‘
\ Largeur de machoire inférioure ‘ I ‘
i Largeur de base crénienne ‘ # 1 1 |
Largour minimale de front | ope | e

|

Distance des coins extérieurs
des yeux |
Distance des coins intérieurs
i des yeux : }

Hauteur de nez ‘ “
Largeur de nez ‘ i i
I | R

Valeurs swpérieures o celles de Pensemble
comparattf, significatives au potnt de wvue
statistique.
| Valeurs inférieures & celles de I'ensemble com-
paratif, significatives au point du vue statis-
tigue.
* Niveaw d'tmportance de 5 Y-
w% Niveau dimportance de 1 Y-

Le développement pubertaire des filles malades
était conforme & leur Age: ménarché 3 I’age de 11—13
ans environ — & une seule exception d’une fille asthe-
nique dont le développement des caractéres sexuels
secondaires était retardé et qui, agée de 13 ans et 8
mois, n’avait pas encore de menstrues. Egalement
chez les gargons, nous avons enregistré le commen-
cement de la puberté & ’age adéquat (& partir de 12
ans 8 mois).

De la comparaison des corrélations des indices
enregistrés, voici ce qui en présente les notions les
plus essentielles:

1. I2étendue du périmétre de téte baisse selon
que Denfant, outre la cataracte congénitale, est
affecté encore d’un autre défaut — pour la plupart,
il Yagissait d'une petite dysfonction de cerveau ou
défaut de développement inné (par exemple défaut de
coeur, hernie, défaut orthopédique, coloboma iridis,
dureté d’oreilles, malformation du bassinet). Chez les
malades affectés de cette maniére, on a constaté le
périmétre de téte considérablement moindre (X2 =
— 4,88 auniveau d’importance de 5 %).

2. 11 y a une certaine corrélation de la vue
binoculaire & distance avec la dimension de la téte
dans le groupe ou I'hérédité autosomique dominante
n’a pas été attestée: plus petite la téte, plus basse
la capacité de voir & distance (r = 0,364).
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TABLE 4. Anomalies et stigmates associés

-
|

Nombre de cas
|

‘ Palais haut (supérieur & la moyenne) l‘ 2
Posture défectueuse ‘
‘ Asymétrie de face 1
Forme de face triangulaire

Pavillons bas (écartés)

Anomalie dentaire (rétention)

l Microphtalme

Déclivité mongoloide des fentes
oculaires

Coloboma, iridis

\ Déformation du voile du palais

Alopécie
Gynécomastie
Hernie
¢ Dureté d’oreilles
‘ Allergie
"[ Vitium eordis congenitum
Electro-encéphalogramme anormal
[ Malformation du bassinet

e el Bk ek fed DD e b

Bien que, dans notre pays et & Pétranger, beau-
coup d’auteurs se soient occupés des recherches
anthropologiques des enfants et jeunes, it n’y a que
peu d’études fondées sur Pexploration des enfants at-
teints de défauts de sens. A ce que nous savons, les don-
nées anthropologiques concernantes les enfants affectés
de la cataracte congénitale n’ont pas encore été
publiées. L’oeuvre de Machova et Gutvirth (1974) ne
présente que des résultats préliminaires de I’explora-
tion de la hauteur de corps, du poids et du périmétre
de téte chez les enfants aveugles — -toutefois, elle
manque de données concrétes auxquelles il ~serait
possible de comparer les résultats de notre étude. Nos
résultats font voir, bien entendu purement sur la
base d’un ensemble pas trop grand, que Paffection de
cataracte congénitale se refléte distinctement dans
la. caractéristique corporelle des enfants. En gros, on
pourrait dire que les enfants de vue faible sont plus
graciles que la population ,,normale’, mais il est
clair que cette constatation demandera encore d’autres
recherches.
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