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Abstract
Pigmentary Retinopathy (PR) comprises a spectrum of hereditary retinal disorders, characterised by progressive damage of the retinal pigment epithelium (RPE), leading to degeneration, gradual atrophy and/or total loss of the rods and cones, sometimes with predilection for rods more than cones (rod-cone PR) or vice versa.
Unilateral Retinitis Pigmentosa (RP) is a very rare variant of RP, and its diagnosis, though by exclusion, is very important. 
We report a rare case of unilateral RP in a 53-year-old Nigerian man. 
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Introduction
Pigmentary Retinopathy (PR) comprises a spectrum of hereditary retinal disorders, characterised by progressive damage of the retinal pigment epithelium (RPE), leading to degeneration, gradual atrophy and/or total loss of the rods and cones, sometimes with predilection for rods more than cones (rod-cone RP) or vice versa. Retinitis Pigmentosa (RP) is the commonest manifestation of PR, with which more than 50 genetic abnormalities have been associated. It has an incidence of 1:4000 population in the United States, and 3-4 per million globally.[1] The inheritance pattern varies; the X-linked disease being least common but most severe,[1-4] while the autosomal variant is least severe but most common.[5] The known variants of classical RP include unilateral, sectoral, sine pigmento, and punctate albescens. [1]
Unilateral Retinitis Pigmentosa (or uniocular RP), is a rare variant of RP[1] and its diagnosis, though by exclusion, is very important. The hope of recognising a treatable entity, the prognostic implications, and its psychological impact on the sufferer, make the set of criteria given by Francois and Verriest for authenticating its diagnosis an invaluable tool.[6] Imaging and functional testing are important in elucidating and monitoring the unilateral pattern of the disease  in such individuals.
There is no documented predilection of either the classical RP or its uniocular variant for gender, though the cohort of patients studied by Marsiglia et al  were all females.[7] Age at presentation varies between early adolescence and adulthood,[8] commonly with complaints of poor vision. Ammetropia is a common finding at presentation. 
Jordan[5] proposed that unilateral RP is due to somatic mutation during embryogenesis affecting a group of cells that eventually become the retina and RPE in which case the clinical presentation of RP may develop in that eye alone and the contralateral eye remains normal.
Postidis E et al also reported a progressive loss of peripheral retinal function, which is not attributable to ageing alone, in their cohort of 15 patients studied.[8]
We report a rare case of unilateral Retinitis Pigmentosa in a 53-year-old Nigerian man. The patient gave informed consent for his information including investigation results to be used for the purpose of this report.
Case Presentation
A 53-year-old Nigerian man presented with inability to see well with the right eye since childhood. He was first seen in the Eye Clinic at Abubakar Tafawa Balewa University Teaching Hospital in February 2015 complaining of blurring of vision in the right eye. He could see clearly with the left eye initially but at the time of presentation, the vision in that eye had also started to deteriorate. To the best of his knowledge, the vision in the right eye had been stable since childhood. He wore glasses for distance but could read well unaided. There was no history of ocular trauma, ocular inflammation, ocular infection or any previous eye surgery. He had no history of nyctalopia. There was no history of any childhood illnesses, systemic inflammatory disease, diabetes, hypertension, or sexually transmitted disease.
On examination, his visual acuity was 3/60 in the right eye and did not improve with correction.  In the left eye, visual acuity was 6/9 unaided and improved to 6/5 with correction. His refraction result was right eye -0.25/-0.25x900 and left eye -0.25/0.50x900. 

In the right eye there was an exotropia of about 20 degrees in the primary position, but ocular motility was otherwise full. The cornea was clear with no pigments on the endothelium. There was a relative afferent pupillary defect (RAPD), the lens was clear as was the vitreous with no cells seen. There was widespread pigment clumping with bone-spicule pigmentation involving the whole fundus from the centre to the periphery. Retinal vessels appeared normal. The optic disc was pink and normal with a cup:disc ratio of about 0.4. (Figures 1-3). The fundus and disc were normal in the left eye, cup:disc ratio of about 0.4 (Figure 4). Intraocular pressures were normal at 16mmHg in the right eye and 17 mmHg in the left eye.
Goldman Visual Field testing with Oculus Twinfield perimeter was carried out. The visual field of the right eye could not be tested as the patient could not see the target. Both the anterior and the posterior segments of the left eye were normal including a 30-2 visual field (Figure 5). Electroretinogram testing and genetic studies could not be done because the facilities were not available in the hospital. 
Discussion				 
[bookmark: _1ci93xb]We hereby report a case of unilateral retinitis pigmentosa in a Nigerian man. Most reported cases of RP are often bilateral, however unilateral cases also occur, but they are very rare. It is a form of rod-cone dystrophy which was first described in 1948. Unilateral retinitis pigmentosa makes up approximately 5% of the total population of patients with retinitis pigmentosa.[9] Bilateral cases are often genetic, however the occurrence of mutation in some cells or somatic mutation rather than a germline mutation makes unilateral cases of the disease possible.[7] These cases have been reported in several parts of the world. 
Retinitis pigmentosa is a hereditary disease that results in gradual atrophy and eventual death of the photoreceptors and the adjacent retinal layers. [10] Nyctalopia can be an initial presenting symptom. However, our patient did not have nyctalopia possibly because he could see well with the other eye. As the disease progresses there is a gradual deterioration of the light sensitive cells which leads to reduction in vision in the daylight.[10] Presentation of RP is usually bilateral and symmetrical. 
According to Francois et al[6] the criteria for diagnosing unilateral RP are  occurrence of typical findings of RP in one eye, exclusion of other infectious, inflammatory or vascular aetiology that can cause pigmentary retinal changes, normal fundus and normal full field Electroretinogram (ERG) and Electro-oculogram (EOG) with no symptoms in the fellow eye, and imaging and functional testing with a  long period of observation to exclude delayed onset in the fellow  eye. 
Our patient had RAPD and bone-spicule pigmentation in one eye, while the fellow eye was normal. We were also able to exclude the other causes of pigmentary retinal changes. However, we were unable to conduct ERG and EOG. Based on the patient’s history and past examination, the left eye had remained normal for several years. It has been reported that patients with unilateral RP often present later than those with bilateral RP because the normal eye often compensates for the eye with the disease.[2] Our patient had RAPD and bone-spicule pigmentary changes, although the disc did not appear waxy pale and neither were the arterioles attenuated. The bone-spicule changes are a result of pigment migration into the retina from disintegrated RPE cells.[6] 
There was no history of trauma in our patient, therefore, other differential diagnoses to consider would be infectious retinopathies such as Lyme disease, bartonellosis, toxocariasis, toxoplasmosis, and viral infections.[11]  However, these are unlikely as this patient had no vitreous cells, nor exudates in the vitreous, also no anterior synechiae nor other signs suggestive of ocular inflammation and infections. Our patient did not have cystoid macular oedema which is common in patients with RP and can improve with carbonic anhydrase.[12-16] The ERG and EOG are very important in confirming the diagnosis of unilateral RP. If ERG had been done in our patient, the a-wave and b-wave may show reduction in amplitudes with a prolonged ERG implicit time in both light adaptation and dark adaptation in the right eye, and a normal ERG response in the left eye. Likewise, the EOG could be abnormal in the right eye with no response to light but normal in the left eye. Although the rods are not functioning, the cones continue to have some function even if abnormal. 
The limitation of this paper is that we were not able to fully confirm this diagnosis since we could not perform the ERG and EOG investigations; however, the clinical features were highly suggestive of unilateral RP. 
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Figure 1: Fundus picture of the affected right eye (nasal) showing extensive bone spicule pigmentation in the retina.





[image: A picture containing dark, indoor, bowl

Description automatically generated]
Figure 2: Fundus picture of the affected right eye (temporal) showing extensive bone spicule pigmentation in the retina, pink disc and normal disc vessels. 
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Figure 3: Fundus picture of the affected right eye (macula and peripheral retina) showing bone spicule pigmentation.
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Figure 4: Fundus picture of the unaffected left eye showing a normal disc, normal vessels, macula and retina
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Figure 5: A 30-2 visual field of the normal left eye of the patient
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Résumé
La rétinopathie pigmentaire (PR) comprend un spectre de troubles rétiniens héréditaires, caractérisés par des lésions progressives de l'épithélium pigmentaire rétinien (EPR), conduisant à une dégénérescence, une atrophie progressive et / ou une perte totale des tiges et des cônes, parfois avec une prédilection pour les tiges plus que les cônes (tige-cône PR) ou vice versa.
La rétinite pigmentosa unilatérale (RP) est une variante très rare de PR, et son diagnostic, bien que par exclusion, est très important.
Nous rapportons un cas rare de RP unilatérale dans un Nigérian âgé de 53 ans.
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Introduction
La rétinopathie pigmentaire (PR) comprend un spectre de troubles rétiniens héréditaires, caractérisés par des lésions progressives de l'épithélium pigmentaire rétinien (EPR), conduisant à une dégénérescence, une atrophie progressive et / ou une perte totale des tiges et des cônes, parfois avec une prédilection pour les tiges plus que les cônes (tige-cône PR) ou vice versa. La rétinite pigmentosa (RP) est la manifestation la plus courante de PR, à laquelle plus de 50 anomalies génétiques ont été associées. Elle a une incidence de 1 : 4000 habitants aux États-Unis et de 3 à 4 par million dans le monde.[1] Le modèle d'héritage varie ; la maladie X-liée étant moins courante mais plus grave, [1-4] tandis que la variante autosomique est moins sévère, mais la plus courante.[5] Les variantes connues de RP classique incluent les albescents unilatéraux, sectoriels, pigment sinus et ponctués.[1]
La rétinite pigmentosa unilatérale (ou RP monoculaire), est une variante rare de PR [1], et son diagnostic, bien que par exclusion, est très important. L'espoir de reconnaitre une entité traitable, les séquelles du pronostique, et son impact psychologique sur la victime, faire l'ensemble de critères donnés par François et Verriest pour authentifier son diagnostic un outil précieux. [6] L'imagerie et le test fonctionnel sont importants pour élucider et surveiller le schéma unilatéral de la maladie chez tels individus.
Il n'y a pas de prédilection documentée soit de RP classique ou de sa variante monoculaire pour le sexe, bien que la cohorte de patients étudiés par Marsiglia et al étaient toutes des femmes.[7] L'âge à la présentation varie entre le début de l'adolescence et l'âge adulte, [8] généralement avec des plaintes de mauvaise vision. L'amétropie est une constatation courante lors de la présentation.
Jordan [5] a proposé que RP unilatérale est due à une mutation somatique au cours de l'embryogenèse affectant un groupe de cellules qui deviennent finalement la rétine et l'EPR, auquel cas la présentation clinique de RP peut se développer dans cet œil seul et l’œil controlatéral reste normal.
Postidis E et al a également rapporté une perte progressive de la fonction rétinienne périphérique, qui n'est pas attribuable seul au vieillissement, dans leur cohorte de 15 patients étudiés. [8]
Nous rapportons un cas rare de rétinite pigmentosa unilatérale dans un Nigérian âgé de 53 ans. Le patient a donné le consentement informé pour utiliser son information y compris les résultats de l’enquête aux fins du présent rapport.
Présentation du Cas
Un nigérian âgé de 53 ans s’est présenté avec l’incapacité de bien voir avec l'œil droit depuis l'enfance. Il a été vu pour la première fois à la clinique ophtalmologique de l'hôpital d’enseignement universitaire Abubakar Tafawa Balewa en février 2015, se plaignant d’une vision floue dans l'œil droit. Il pouvait, au préalable, voir clairement à l'œil gauche, mais au moment de la présentation, la vision de cet œil avait également commencé à se détériorer. Au meilleur de sa connaissance, la vision dans l'œil droit avait été stable depuis l'enfance. Il portait des lunettes pour la distance mais pouvait bien lire sans aide. Il n’y avait pas d’antécédent traumatisme oculaire, inflammation oculaire, infection oculaire ou une précédente chirurgie oculaire. Il n'avait aucun antécédent de nyctalopie. Il n'y avait pas l’antécédence d’aucunes maladies infantiles, de maladie inflammatoire systémique, de diabète, de l’hypertension, ou d'une maladie sexuellement transmissible.
A l'examen, son acuité visuelle était 3/60 dans l'œil droit et n'a pas amélioré avec la correction. Dans l'œil gauche, l'acuité visuelle était 6/9 sans aide et a amélioré à 6 /5 avec correction. Son résultat de réfraction était l'œil droit -0,25/-0,25x900 et l'œil gauche                                -0,25/0,50x900.
 
Dans l'œil droit, il y avait une exotropie d'environ 20 degrés dans la position primaire, mais la motilité oculaire était par ailleurs pleine. La cornée était claire sans pigments sur l'endothélium. Il y avait un défaut pupillaire afférent relatif (RAPD), la lentille était claire comme l'était le vitreux sans cellule visible. Il y avait une agglomération de pigment répandu avec pigmentation de spicules-osseux impliquant l'ensemble du fond à partir du centre à la périphérie. Les vaisseaux rétiniens semblaient normaux. Le disque optique était rose et normal avec un rapport coupe:disque d'environ 0,4 (Figures 1 à 3). Le fond et le disque étaient normaux dans l'œil gauche, rapport coupe:disque d'environ 0,4 (figure 4). Les pressions intraoculaires étaient normales à 16 mmHg dans l'œil droit et à 1 7 mmHg dans l'œil gauche.
Des tests de champ visuel Goldman avec le périmètre Oculus Twinfield ont été réalisés. Le champ visuel de l'œil droit n'a pas pu être testé car le patient ne pouvait pas voir la cible. Les segments antérieur et postérieur de l'œil gauche étaient normaux, y compris un champ visuel de 30-2 (figure 5). Les tests d'électrorétinogramme et les études génétiques n'ont pas pu être effectués car les installations n'étaient pas disponibles dans l'hôpital.
Discussion
Nous rapportons par le présent un cas de rétinite pigmentosa unilatérale dans un Nigérian. La plupart des cas de RP signalés sont souvent bilatéraux, mais des cas unilatéraux surviennent également, mais ils sont très rares. Il s'agit d'une forme de dystrophie en tige-cône qui a été décrite pour la première fois en 1948. La rétinite pigmentosa unilatérale représente environ 5% de la population totale de patients atteints de rétinite pigmentosa.[9] Les cas bilatéraux sont souvent génétiques, cependant la survenue d'une mutation dans certaines cellules ou d'une mutation somatique plutôt que d'une mutation de la ligne de germe rend possible des cas unilatéraux de la maladie. [7] Ces cas ont été signalés dans plusieurs régions du monde.
La rétinite pigmentosa est une maladie héréditaire qui entraîne une atrophie progressive et la mort éventuelle des photorécepteurs et des couches rétiniennes adjacentes.[10] La nyctalopie peut être un symptôme de présentation initial. Cependant, notre patient n'avait peut-être pas de nyctalopie parce qu'il voyait bien avec l'autre œil. Au fur et à mesure que la maladie progresse, il y a une détérioration progressive des cellules sensibles à la lumière qui conduit à une réduction de la vision à la lumière du jour.[10] La présentation de RP est généralement bilatérale et symétrique.
Selon François et al [6] les critères pour le diagnostic de RP unilatérale sont la survenance de résultats typiques de RP dans un œil, l'exclusion d'autres maladies infectieuses, étiologie inflammatoire ou vasculaire qui peut causer des changements rétiniens pigmentaires, fond normal et plein champ normale d’électrorétinogramme (ERG) et d’électro-oculogramme ( EOG ) avec aucun symptôme dans l'œil associé, et l’imagerie et le test fonctionnel avec une   longue période d'observation pour exclure l'apparition retardé dans l'œil associé.
Notre patient avait RAPD et pigmentation de spicule-osseux dans un œil, alors que l’œil associé était normal. Nous avons également pu exclure les autres causes de changements pigmentaires rétiniennes. Cependant, nous n'avons pas été en mesure de conduire ERG et EOG. Sur la base de l'histoire du patient et d'examen passé, l'œil gauche est resté normal pendant plusieurs années. Il a été rapporté que les patients atteints de RP unilatérale se présentent souvent plus tard que ceux atteints de RP bilatérale car l'œil normal compense souvent l'œil atteint de la maladie.[2] Notre patient avait RAPD et changements pigmentaires de spicule-osseux, bien que le disque ne semblât pas cireux pâle et ni étaient les artérioles atténuées. Les changements de spicules-osseux sont le résultat de la migration des pigments dans la rétine à partir de cellules RPE désintégrées.[6]
Il n'y avait pas d'antécédent traumatisme dans notre patient, par conséquent, d'autres diagnostics différentiels à considérer seraient des rétinopathies infectieuses telles que la maladie de Lyme, la bartonellose, la toxocarose, la toxoplasmose et les infections virales.[11] Cependant, ceux-ci sont peu susceptibles car ce patient n’avait pas de cellules vitreuses, ni exsudats dans le corps vitré, pas non plus de synéchie antérieure ni d'autres signes évocateurs d'une inflammation oculaire et infections. Notre patient n'avait pas d'œdème maculaire cystoïde, ce qui est fréquent chez les patients atteints de RP et peut s'améliorer avec l'anhydrase carbonique. [12-16] ERG et EOG sont très importants pour confirmer le diagnostic de RP unilatérale. Si ERG avait été fait à notre patient, l'onde-a et l’onde-b pourraient montrer une réduction des amplitudes avec un temps implicite prolongé d’ERG à la fois dans l'adaptation lumineuse et l’adaptation obscur dans l’œil droit, et une réponse ERG normale dans l'œil gauche. De même, EOG pourrait être anormal dans l'œil droit sans réponse à la lumière mais normal dans l'œil gauche. Bien que les tiges ne fonctionnent pas, les cônes continuent à avoir une certaine fonction même s'ils sont anormaux.
La limite de cet article est que nous n'avons pas été en mesure de confirmer complètement ce diagnostic car nous n'avons pas pu effectuer les investigations ERG et EOG ; toutefois, les caractéristiques cliniques étaient très suggestives de RP unilatérale.
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Figure 1: Image du fond de l'œil droit affecté (nasal) montrant une pigmentation étendue des spicules osseux dans la rétine.
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Figure 2: Image du fond de l'œil droit affecté (temporal) montrant une pigmentation étendue des spicules osseux dans la rétine , disque rose et les vaisseaux normaux du disque .
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Figure 3: Image du fond de l'œil droit affecté (macula et rétine périphérique) montrant la pigmentation de spicule osseux .
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Figure 4: Image du fond de l'œil gauche non affecté montrant un disque normal, des vaisseaux, macula et rétine normaux
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image9.jpg




image7.jpg
OCULUS Twinfield Name: Baba, ldris Eye: Left
Version: 3.18r1304 Date of birth: ~ 1967/06/11 ID:
Program: Glaucoma threshold Stimulus: Il white Pupil: 43mm  Date of exam.: 2019/12/31
Area: 302 Background: 10 cd/m? (31.4 asb) Presentation time: 0.2 sec  Time: 13:18:17
Strategy: Fast threshold Correction: No Speed: Adaptive  Age: 52
Fixation: Central 0dB: 3180 cdim?® (simulated) Absloss: 1
Fixationcheck: ~0/14 (0% Losses) Rel.loss: 23
False positive: 0111 (0% Error)
Presented dots: 369
B . REL
Duration: 13:13 2 23|23 2
Re-Examination: No
Fov: 36 22 21 20/20 23 21
32 33
28 31 35 28 |3 5 A7 25
31 1 33
5 27 81 3 B3BBG 29 7 A
27 35 27 33 30133 33 31 31 23
+ - 36 - ; 300 —— ; ,
337735
3 31 <0 3 o5en 9 B 7 2 .
31 35
2 25 20 3 VLB L 3 A 19
31 30
% 5y N 2 |B B G 2
21 23 33720 25 2
25 2 | AT A -”7 &
6 4|4 6 ¥ 45 |5 & L |>=0dB
[1-4d8
6 8 0lo0 6 7 8 Ala &8 7dB
-odB
6 1 2 2|3 2 3 4 70 1 3|2 1 45 e
5 3 1 0 473 0 2 -3 -8 6 4 0 4 572 1 3 4 9 [ -1408
3 4 1. 4'4 0 4 0 6 4 3 0 1 2 4 7 W708
e B HH0 40 g 2T Eees
6 0 2 0,0 4 1 4 6 704 3 5 0 5 7
2 6 -3 -4 00 1 4 4 -0 3 7 4 2414 0 2 54
Glaucoma Asymmetric Test (GAT)
6 0 -1 31 1 0 -8 7 4 2 4|0 0 1 9
Within normal limits
0 -8 272 6 -4 419 173 7 5
Deviaton fromage- | Corrected s 8|13 13 MS:  27.88(30.75)
related norm values 7 7 |-12 - deviation 8 -8 |-13 - D 87
P # #
RF: 1
. L L no= PSD: 362
® SF: 114
i W CPSD: 344
]
30°
] ]
L 8 P<5%
] . E #® P<2%
B om B B ™ B P<1%
m P<05%
® ¥ 8 B8 ® % B B
42048, Defect Curve
+10dBl——t——
0dB et
-10dB
-20dB:
-30dB:
4048 10 20 30 40 50 60 75




image5.png




image6.png




image2.png




image3.png




image1.jpg




image4.jpg




image8.jpg




