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••• La dystrophie musculaire 
d'Emery-Dreifuss est une affection 
récessive liée au sexe, marquée par 
un début tardif, des contractures et 
une cardiomyopathie avec risque de 
bloc. Le gène ED est localisé dans la 
partie distale de Xq28 au voisinage 
de celui du facteur VIII. Sa localisa­
tion par rapport aux marqueurs de 
la région a été récemment préci­
sée [ 1 ] ,  dans une zone de 2 Mb où 
l'on connaît une trentaine de 
gènes [2] . Huit d'entre eux ont une 
forte expression dans le cerveau ou 
le muscle, et ont été considérés com­
me des candidats possibles. Une 
équipe italienne (Pavie et Gênes) 
[3] a séquencé leurs ADNe, identifié 
des phases ouvertes de lecture, et 
cherché si l'un d'eux était en cause 
dans la dystrophie ED. La réponse a 
été positive pour le gène appelé 
STA. La même équipe [ 4] rapporte 
la séquence de STA, celle, déduite, 
de la protéine qui compte 254 
acides aminés, et les premiers résul­
tats chez des malades. Pour ce faire, 
les transcrits ont été transformés en 
ADN, amplifiés, puis séquencés di­
rectement. L'analyse a porté sur 
cinq sujets non apparentés. Cinq 
mutations différentes ont été identi­
fiées, aboutissant dans tous les cas à 
une absence de produit. Trois fois il 
s'agissait d'un décalage aboutissant 
à une terminaison prématurée, 
(2 délétions, de 2 et de 29 pb, une 
insertion de 2 pb) ; une fois d'un 
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ep1ssage anormal, une fois d'une 
mutation abolissant le codon d'ini­
tiation. La protéine en cause, que 
les auteurs proposent d'appeler 
<< émerine '' • est dans l'ensemble hy­
drophile et ne présente une région 
hydrophobe qu'au voisinage du C­
terminal, représentant probable­
ment un point d'ancrage à une 
membrane. Elle ne ressemble pas 
aux protéines connues, à l' excep­
tion d'une protéine trouvée dans le 
thymus, appelée thymopoïétine, 
dont la fonction est encore incon­
nue [5] . Reste à découvrir sa locali­
sation subcellulaire, ses interactions 
avec d'autres composantes muscu­
laires afin de préciser sa fonction. 
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••• La concentration plasmatique 
d'amyline est augmentée chez les hé­
modialysés mais n'a pas d'effet sur 
la sécrétion d'insuline. L'amyline est 
le composant principal des dépôts 
amyloïdes qui sont trouvés dans les 
îlots pancréatiques des diabétiques 
de type II, non insulinodépendants. 
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L'amyline est un peptide de 
37 acides aminés qui est contenu 
dans les granules sécrétoires des cel­
lules p des îlots de Langherans, avec 
l'insuline, et qui est co-sécrétée avec 
celle-ci. Son rôle dans la pathogénie 
du diabète de type II est encore 
controversé. C'est pourquoi Ludvik 
et al. (Vienne, Autriche, et Padoue, 
Italie) ont cherché une situation 
dans laquelle les taux circulants 
d'amyline sont élevés de façon chro­
nique pour évaluer l 'effet de l'excès 
d'amyline sur la sécrétion d'insuline 
et sur la sensibilité à cette hormone. 
Chez les malades hémodialysés chro­
niques non diabétiques, les concen­
trations plasmatiques d'amyline sont 
cinq fois supérieures aux concentra­
tions normales, ce qui suggère que 
l'amyline est excrétée par le rein et 
que l'insuffisance rénale altère cette 
élimination. Malgré ces taux élevés, 
la première phase de sécrétion de 
l'insuline est augmentée chez les hé­
modialysés par rapport aux groupes 
témoins ; en outre, ces sujets ne dé­
veloppent pas de résistance à l 'ac­
tion de l'insuline, anomalie couram­
ment observée dans l 'obésité ou le 
diabète. L'amyline circulante n'est 
probablement pas impliquée dans la 
pathogénie du diabète de type Il, 
mais son rôle local, par précipitation 
paracrine dans les îlots pancréa­
tiques, ne peut pas être exclu [ 1 ]  . 
[ 1. Ludvik B, et al. 1 Clin Invest 1994 ; 
94 : 2045-50.] 
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