Ehj PARIS DESCARTES UAFM U P m C

Association Frangaise contre les Myopathies ARAI SORBONNE

DIDEROT

ASSISTANCE Q HOPITAUX Hinates |"|| |n$erm
@

PUBLIQUE DE PARIS

R
>
Pl
w
~

Institut national
de la santé et de la recherche médicale

PARIS

N T UG UGN GRS Y 28 mars 2012

Une stratégie de prévention audacieuse pour diminuer le nombre de mort
subite chez les patients atteints de la maladie de Steinert.

Le Dr Karim Wahbi, Denis Duboc et son équipe (AP-HP, Inserm, Université Paris
Diderot, Université Pierre et Marie Curie, Université Paris Descartes) ont démontré
qu’apres une sélection rigoureuse et précoce, la pose d’un pacemaker chez des patients
atteints de la maladie de Steinert et ayant un électrocardiogramme anormal diminue le
nombre de mort subite. L’équipe de recherche préconise donc cette stratégie invasive
chez ces malades particuliers et souhaite la voir s’étendre aux recommandations
internationales pour qu’elle s’applique aux autre pays. La maladie de Steinert est une
maladie génétique rare qui touche une personne sur 20 000. Elle se caractérise par de
multiples symptémes, dont des problemes cardiaques. Les résultats de cette étude sont
publiés dans le Journal of the American Medical Association du 28 mars 2012. Des
travaux soutenus par ’AFM grace aux dons du Téléthon.

La maladie de Steinert ou dystrophie myotonique est la plus fréquente des dystrophies
musculaires de 1’adulte. Son incidence est estimée a 1 cas pour 8000 personnes. Il s’agit d’une
maladie génétique due a la multiplication d'un triplet de bases ADN (« CTG ») au niveau d’un
seul géne (« DMPK »). Le nombre de répétitions de ce triplet est associé a la sévérité de la
maladie. Les symptdmes peuvent étre absents ou se révéler sous forme de troubles du rythme
cardiaque, d’une diminution de la force musculaire, d’une cataracte précoce, d’anomalies
endocriniennes, de troubles cognitifs...

Denis Duboc et son équipe ont étudié 1’effet de la pose d’un pacemaker chez des patients
asymptomatique au plan cardiaque atteints de la maladie de Steinert, mais présentant un
électrocardiogramme anormal. Cette étude a été réalisée sur 914 patients pendant 10 ans. Les
résultats montrent une diminution des cas de mort subite et de la mortalité globale de ces
patients. Il s’agit d’une stratégie médicale inhabituelle puisque les cardiologues ont choisi une
méthode invasive et préventive, plutét que d’adopter une attitude classique et curative.

« Normalement, nous ne prenons en charge que les malades présentant des symptdmes, afin
d’éviter une surmortalité due a la chirurgie. Ici, nous avons choisi de traiter ces patients de
maniere préventive. Les résultats que nous avons obtenus nous permettent de recommander la
pose systematique de pacemaker chez ces malades, explique Denis Duboc, professeur des
universités a Il’université Paris Descartes et praticien hospitalier a 1’hopital Cochin,
AP-HP. Nous souhaiterions que cette stratégie invasive soit adoptée par [’ensemble de la
communauté internationale, afin d’en faire bénéficier toutes les personnes atteintes de la



maladie de Steinert et dont [’électrocardiogramme présente des anomalies du rythme
cardiaque ».

Les résultats positifs de la chirurgie invasive s’expliquent soit par la suppléance du
pacemaker, c’est-a-dire son role de relais lorsque le cceur s’emballe ou s’arréte, Soit par la
meilleure adaptation du traitement contre les arythmies, permise par I’analyse des événements
cardiaques enregistrés par la mémoire du pacemaker.

L’étude de cette maladie génétique rare a permis de découvrir une nouvelle stratégie
thérapeutique pour certains patients. Mais, « nous pouvons imaginer que dans le futur, des
marqueurs fiables soient découverts et révelent une prédisposition génétique pour la mort
subite chez certains membres de la population générale. Peut-étre, alors, que la stratégie que
nous avons mise en place pour les patients atteints de la maladie de Steinert pourrait
s appliquer a cette sous-population exposée au risque de mort subite », indique Denis Duboc.
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