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L’hamartome combiné de l’épithélium pigmentaire et de 
la rétine (HCEPR) est une tumeur congénitale bénigne 

et rare, caractérisée par une prolifération de l’épithélium pig-
mentaire rétinien et une gliose rétinienne entrainant une dé-
sorganisation de la rétine et de la papille. Nous rapportons 
l’observation d’une enfant qui présente un hamartome combi-
né de l’épithélium pigmentaire et de la rétine.

OBSERVATION :
Une fille de 12 ans, consulte pour baisse visuelle à gauche 
associée à un strabisme divergent du même œil. L’acuité vi-
suelle est de 10/10 à droite, limitée au décompte des doigts à 
gauche. Le segment antérieur est normal, le vitré est clair au 
niveau des deux yeux. Le fond d’œil normal à droite, montre 
du côté gauche l’existence d’une formation péripapillaire légè-
rement surélevée et grisâtre témoignant d’une hyperplasie des 
cellules de l’épithélium pigmentaire rétinien, surmontée d’une 
tortuosités vasculaires et d’une membrane gliale épirétinienne 
(Figure 1). L’examen général ne trouve pas d’autres anomalies 

Résumé : L’hamartome combiné de l’épithélium pigmentaire et de la rétine (HCEPR) est une prolifération de l’épithélium pigmen-
taire rétinien et une gliose rétinienne entrainant une désorganisation de la rétine et de la papille. Nous rapportons l’observation 
d’une enfant qui présente un HCEPR diagnostiqué tardivement.
Observation : Une fille de 12 ans, consulte pour baisse visuelle à gauche associée à un strabisme divergent. L’acuité visuelle à 
gauche est limitée au décompte des doigts non améliorable. Au fond d’œil, on trouve une formation péripapillaire légèrement 
surélevée grisâtre, surmontée d’une tortuosités vasculaires et d’une membrane gliale épirétinienne. Le diagnostic d’HCEPR est 
retenu devant cet aspect, confirmé par L’angiographie à la fluorescéine. L’OCT  objective une masse rétinienne épaisse à surface 
hyperréflective désorganisant largement le tissu rétinien, associée à une membrane épirétinienne. L’évolution après un suivi de 
2ans, est marquée par la stabilité de la lésion et de l’acuité visuelle.
Discussion : L’hamartome combiné de l’épithélium pigmentaire et de la rétine est une tumeur congénitale bénigne, dont la pa-
thogénie n’est pas encore bien élucidée. Le diagnostic est clinique confirmé par l’angiographie et l’OCT. L’évolution est en général  
stationnaire, cependant une baisse visuelle peut survenir en rapport avec une membrane épirétinienne ou néovasculaire.
Conclusion : Bien que c’est une tumeur bénigne, L’hamartome combiné de l’épithélium pigmentaire et de la rétine peut être évo-
lutif, d’où l’intérêt d’un suivi régulier pour améliorer le pronostic visuel  
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Figure 1 : Photo couleur du FO montrant une formation péripapillaire 
légèrement surélevée et grisâtre, surmontée d’une tortuosités vasculaires 
et d’une membrane gliale épirétinienne.

malformatives ni de taches café-au-lait. L’angiographie réti-
nienne à la fluorescéine montre un masquage de la fluores-
cence choroïdienne au niveau des zones hyperpigmentées, un 
syndrome de rétraction rétinienne, des vaisseaux rétiniens 
tortueux qui deviennent perméables aux temps tardifs et une 
absence de néovascularisation rétinienne ou choroïdienne (Fi-
gure 2). L’OCT objective une membrane épirétinienne épaisse 

Figure 2 : Angiographie rétinienne montrant un effet masque au niveau 
de la zone hyperpigmentée, syndrome de rétraction rétinienne et une 
hyperperméabilité vasculaire.
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à l’origine d’une traction et d’un plissement rétiniens.  La ré-
tine péripapillaire est surélevée et épaissie à surface hyperré-
flective avec une désorganisation de son architecture (Figure 
3 et 4). L’échographie ne montre pas de signes de malignité. Le 
diagnostic d’HCEPR est retenu devant cet aspect clinique, an-
giographique et OCT. Une correction optique de +0,75 (-1,50; 
70°) est prescrite à gauche et un traitement d’amblyopie est 
démarré. Après 1an de rééducation, l’acuité visuelle est passée 
à 1/10. La lésion rétinienne est restée stationnaire.

DISCUSSION :
L’hamartome combiné de l’épithélium pigmentaire et de la 
rétine est une lésion rare dont peu de cas sont décrits dans 
la littérature : la première description remonte à Roveda (1) 
en 1952 sous le nom de « mélanose de la papille ». En 1974, 
Gass introduit le terme d’hamartome combiné de l’épithélium 
pigmentaire et de la rétine (2). Il s’agit d’une prolifération bé-
nigne et infiltrante du tissu glial, du tissu vasculaire ainsi que 
des cellules hypertrophiées de l’épithélium pigmentaire. Cette 
prolifération épithéliale pigmentaire est de localisation péri-
vasculaire s’étendant vers la papille  avec  épaississement et 
désorganisation de la rétine neurosensorielle (3). La pathogé-
nie n’est pas encore bien élucidée. L’association à d’autres syn-
dromes malformatifs telle la neurofibromatose de type I ou II 
et l’angiofibrome nasopharyngé fait évoquer l’existence d’une 
anomalie d’un facteur de croissance (3,4). L’âge moyen de 
diagnostic est de 15 ans (3). Les circonstances de découverte 
sont souvent une baisse visuelle, un strabisme, une leucocorie 
et une amblyopie comme chez notre patiente (4). La décou-
verte fortuite n’est pas rare. La lésion est souvent unique et 

Figure 3 : L’OCT papillaire 
montre une rétine péripapil-
laire surélevée et épaissie à 
surface hyperréflective avec une 
désorganisation architecturale 
ainsi qu’une une membrane 
prépapillaire.

Figure 4 : L’OCT maculaire 
montre une membrane épiréti-
nienne épaisse à l’origine d’une 
traction et d’un plissement 
rétiniens.

unilatérale se localisant soit à la papille comme notre cas, à 
la macula ou en périphérie rétinienne (3). Le diagnostic est 
clinique, confirmé par l’angiographie et l’OCT. Cliniquement, 
il s’agit d’une lésion grisâtre légèrement saillante de la rétine. 
Les vaisseaux rétiniens en regard sont tortueux et partielle-
ment recouvert d’une membrane gliale (4, 5). L’angiographie 
rétinienne à la fluorescéine confirme cet aspect et montre une 
hypofluorescence précoce par effet masque liée à l’hyperpig-
mentation locale qui persiste aux temps tardifs (3). Le syn-
drome de rétraction de la rétine se manifeste par une tortuo-
sité vasculaire périlésionnelle. Les temps tardifs montrent une 
diffusion modérée de colorant par les vaisseaux anormaux 
(3,6). L’OCT objective mieux la membrane épirétinienne 
(6). L’évolution est relativement stationnaire. Cependant une 
baisse visuelle peut survenir par rétraction de la membrane 
épirétinienne, néovascularisation rétinienne ou choroïdienne, 
œdème maculaire ou hémorragie vitréenne (3,4). Le traite-
ment est basé essentiellement sur la rééducation de l’amblyo-
pie et l’exérèse chirurgicale de la membrane épirétinienne en 
cas de traction (4,5).

CONCLUSION :
Bien que c’est une tumeur bénigne, L’hamartome combiné de 
l’épithélium pigmentaire et de la rétine peut être évolutif, d’où 
l’intérêt d’un suivi régulier pour améliorer le pronostic visuel.
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