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Une r6union
internationale

sur la maladie de Steinert
Les 30 iuin et 1er jui l let, l ' lnsti tut de Myologie accueil lait  le premier col loque international pturidiscipl inaire
sur la dystrophie myotonique de Steinert. L'occasion pour I 'AFM de sensibi l iser le corps m6dical d cette
maladie qui touche 1 Frangais sur 7 000.

" A tB ans, j'ai ressenti quelques diffi-
cul tds d'6locut ion",  t6moigne Henri-
Patr ice Lioret,  informatic ien aujourd'hui
en inval idi t6 et b6n6vole d I 'AFM. "P/us
tard, une poign6e de main avec mon frdre
m'a laiss1 les mains comme t1tanis1es.
Jusqu'au jour oi, A z5 ans, un 6lectro-
myogramme a confirmd mon diagnostic.
Pendant 20 ans, la maladie a sommeill1
puis elle s'est r1vdl1e beaucoup plus
grave d l'6ge de 45 ans. Et beaucoup plus
pdnible : lorsque mon entreprise a dA
licencier 6conomiquement deux per-
sonnes sur cinq, mon flegme apparent
dA A ma faiblesse musculaire a jouE en
ma dEfaveur." C'est pour essayer de per-
cer les 6nigmes de la dystrophie myoto-
nique de Steinert ,  insidieuse, m6connue
et pourtant [a plus 16pandue des mata-
dies neuromusculaires de I'adutte, que se
sont 16unis g6n6ticiens, specialistes de [a
structure de I'ADN, 6lectrophysiotogistes,
biologistes et cliniciens, les 3o juin et rer
jui t tet  i  [ ' lnst i tut  de Myologie, i  I ' in i t ia.
tive de I'AFM et sa consceur am6ricaine
[a Muscular Dystrophy Association.
D6couverte en 1992, I 'anomatie 96n6-
tique de [a maladie de Steinert correspond
i tamptification d'un triplet de trois bases
(cy-tosine, thymine, guanine), situ6 sur le
chromosome ry. " Ce triplet peut s'ampli-
frer de 5o A 4o ooo fors", souligne au sujet
de cette " maladie mendelienne qui consti-
tue un cas original" le Pr Claudine Junien,
gen6ticienne i t 'hdpital Necker, directeur
de l 'uni t6 Inserm 383 et consei[ [er scien-
tifique de I'AFM. "/ chaque g1n1ration,
mais aussi au sein d'un m1me individu.

20

l'amplification augmente, la maladie s'ag-
grave et se d1clare de plus en plus t1t."
Pour 6tudier les liens entre ['amolification
et ['expression de [a maladie comme pour
6lucider les m6canismes mol6culaires. etle
a mis d disposition des chercheurs un
moddle animal (voir VLM n"75 p. 31). " A
terme, il devrait nous permettre d'envi-
sager diff1rents traitements pour freiner
voire stopper I'aggravation de la maladie."

Des troubles cardiaques
gfaues

Du point de vue cl in ique, une pr ise en
charge adapt6e permet de ralentir l '6vo-
lution des sympt6mes et de pr6venir les
complicat ions. "  C'esf pourquoi i l  est
urgent que les medecins g4n1ralistes et
spEcialistes connaissent mieux cette mala-
die qui touche non seulement les muscles
mais aussi le ceur, les yeux et de trds

nombreux autres tissus" , ont insist6 d I'in-
tention des journalistes pr6sents le Dr
Urtizberea, directeur des Affaires m6dicales
de [ 'AFM et [e Pr Duboc, cardiologue i
t 'hOpitat Cochin et i  [ ' lnst i tut  de Myoto-
gie. "/1 est important d'en faire le dia-
gnostic t6t, pour mieux la surueiller et sur-
tout prevenir les complications cardiaques
qui peuvent 6tre fatales."
Paralletement aux traitements patliatifs, un
conseil gen6tique peut 6tre propos6 aux
personnes atteintes de dystrophie myo-
tonique de Steinert  et  aux famil les i
r isque (transmission sur le mode auto-
somique dominant :  les deux sexes sont
touch6s). l[ existe une forme n6onatale de
la maladie, pafticulidrement s6v6re, qui
ne survient que chez des enfants dont [a
mdre est porteuse de l'anomalie. C'est dire
I ' importance de pouvoir  pr6dire la sur-
venue d'une telle affection et proposer un
eventueI diagnostic p16natat. I A-LM

F{

(l

-
o

t997 . VLM no 77


