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Tortuosité artérielle rétinienne familiale

▪ Première publication en 1958
▪ Beyer EM Familiare tortuositas der kleinen netzhautarterien mit makulablutung. Klin

Monatsbl Augenheilkd. 1958

▪Un peu plus de 100 cas décrits dans la littérature
▪ Familial Retinal Arteriolar Tortuosity: A Review, F. Sutter, Survey of ophthalmology 2003

▪ 16 familles, 13 cas sporadiques

▪Autosomique dominant

▪ Initialement décrit comme une anomalie rétinienne isolée



Introduction

▪ Diagnosis of fRAT is based on clinical findings of 
bilateral increase tortuosity of small and medium-
sized arterioles in the peripapillary and macular 
regions. 

▪ Corkscrew and spiral vessels may occur, but 
microaneurysms, arteriovenous shunts and other 
perivascular abnormalities are uncommon

▪ Fluorescein angiography highlight the vascular 
tortuosity and rule out the presence of leakage, 
staining or hypoperfusion

▪ OCTA confirmed that only the arterioles are involved

▪ Positive family history, autosomic dominant 
inheritance
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RE OS▪ En OCTA, on retrouve 
l’aspect typique des TAR 
au niveau du SVP

▪Celui-ci est bien visible 
jusqu’à l’extrémité des 
vaisseaux au niveau de la 
ZAC



▪ Les plexus 
profonds 
sont 
épargnés

DCPICP



Évolution

▪Hémorragies maculaires 
spontanées

• régressives sans séquelles

▪Majoration de l’aspect tortueux 
des artères avec l’âge

• mais habituellement présentes 
dès l’enfance dans les examens 
systématiques des familles





Diagnostics différentiels

Dans les TAR, la 
majoration de 
la tortuosité ne 
concerne que 
les artérioles
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TAR et mutation des gènes COL4A1 et A2

▪Description récente d’association à une 
atteinte des petits vaisseaux cérébraux (SVD)
Hereditary infantile hemiparesis, retinal arteriolar tortuosity, and 
leukoencephalopathy, Vahedi K, Neurology 2003

Gould DB, Phalan FC, Breedveld GJ, et al. Mutations in Col4a1 cause perinatal cerebral 
hemorrhage and porencephaly. Science. 2005

▪ Et rénaux (syndrome de HANAC)
COL4A1 Mutations and Hereditary Angiopathy, Nephropathy, Aneurysms, and Muscle 
Cramps, E.Plaiser and col, NEJM 2007

▪COL4A2
COL4A2 mutation causing adult onset recurrent intracerebral hemorrhage and leukoencephalopathy. Gunda B, Mine M, Kovács T, 

Hornyák C, Bereczki D, Várallyay G, Rudas G, Audrezet MP, Tournier-Lasserve E. J Neurol. 2014





▪Dans une cohorte de patients 
(indexes et apparentés) 
présentants une 
leucoencéphalopathie et une 
mutation COL4A1 ou A2

▪ 50% présentaient le phénotype 
TAR

TAR et mutation des 
gènes COL4A1 et A2



Que sait on des gènes COL4A1 et A2

▪Codent pour le collagène de 
type IV qui est un élément de 
soutient de la membrane 
basale des artérioles

▪ Les mutations de ces gènes 
vont donc fragiliser la paroi 
vasculaire…. Et rendre possible 
la survenue de petits 
saignements dans la rétine, le 
cerveau, les reins…..

Phenotype related to COL4A1 and A2 
mutation
• Familial retinal arteriolar tortuosity

• Axenfeld-Rieger syndrome

• Porencephaly

• Cerebral small vessel disease with or 
without ocular abnormalities

• Susceptibility to intracerebral 
hemorrhage

• Nephropathy, muscle cramps
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Que sait on des gènes COL4A1 et A2

▪ COL4A 1/2 encodes type IV collagen which is a 

supporting element of the basement 

membrane of arterioles

▪ The mutations of these genes will therefore 

weaken the vascular wall

▪ Loss of smooth muscle cells in arteries in 

mutant mice could explain :

▪ the increased tortuosity

▪ the occurrence of hemorrhage after minor 

trauma

J Pathol . 2018



Conclusion

▪Du fait du risque d’hémorragie cérébrale, la découverte de 
tortuosités artérielles rétiniennes

• Examiner les membres de la famille

• Rechercher une hématurie

• Imagerie cérébrale

• Recherche de mutation COL4A1 ou A2

▪ Par ailleurs la présence de mutation COL4A1 ou A2 exposerait au 
risque d’hémorragie cérébrale de l’enfant en cas d’accouchement 
par voie basse
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