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pluriannuelles faisant intervenir notamment : médecin de rééducation, 
ergothérapeute, pneumologue, cardiologue, et neurologue.
Au cours de ces CMD, des bilans adaptés sont prescrits de façon sys-
tématique.
Une étude américaine récente rapporte la prévalence de la DMD aux 
États-Unis d’Amérique parmi les ethnies hispaniques, caucasiennes 
et afro-américaines [1]. Mais actuellement, il n’y a pas de données 
disponibles concernant la description et la prévalence de la DMD dans 
la population antillaise.
Il est vrai que le recrutement du CERCA s’étend sur les Départements 
Français d’Amériques (DFA) et sur la Caraïbes, mais son exhaustivité 
est plus fiable sur le territoire martiniquais où il est basé.
Aussi, dans cette étude, nous proposons une observation descriptive 
des patients atteints de DMD résidant en Martinique afin d’en définir 
la fréquence et les caractéristiques cliniques.

Méthode

Nous avons revu de façon rétrospective, la totalité des dossiers des 
patients atteints de DMD résidant en Martinique, et qui ont été suivis 
au CERCA entre 1993 et 2017. Dans notre observation, n’ont été inclus 
que les patients atteints de DMD confirmée sur le plan génétique. Les 
dossiers de patients originaires de Guadeloupe, Ste-Lucie, ou Guyane 
qui sont les principaux autres lieux de résidence de nos patients ont 
été exclus. Nous avons repris les dossiers de patients vivants et décé-

La dystrophie musculaire de Duchenne (DMD) est une 
affection neuromusculaire causée par des mutations du 
gène DMD situé en Xp21.2 codant une protéine appelée 
dystrophine. Cette affection transmise selon un mode 
récessif lié au chromosome X implique que seuls les indi-
vidus de sexe masculin sont atteints et que les personnes 
de sexe féminin sont à risque de transmettre la maladie.
Sur le plan génétique, il existe une grande hétérogénéité 
mutationnelle du gène DMD. On retrouve ainsi des muta-
tions de tous les types : stop, frame-shift ou non, ponc-
tuelle, plus ou moins grande délétion et des mutations 
cryptiques.
Sur le plan clinique, il existe une certaine variabilité 
phénotypique allant des formes très sévères de DMD 
à des formes frontières avec la myopathie de Becker. 
On observe également différents degrés d’atteinte 
cardiaque, respiratoire et/ou cognitive, ainsi que des 
profils distincts en matière de maintien d’une marche 
autonome.
La prévalence nationale de cette pathologie oscille entre 
1 et 9 pour 100 000, avec une incidence estimée à 1/3 500 
naissances mâles.
La prise en charge de la DMD s’inscrit dans un cadre mul-
tidisciplinaire. En Martinique, cette prise en charge est 
assurée par le Centre de Référence Caribéen des Mala-
dies Neuromusculaires et Neurologiques Rares (CERCA) 
du CHU de Martinique.
Le CERCA a été créé en juin 2006, dans le cadre du 
premier Plan National Maladies Rares. Sa mission est 
d’assurer l’expertise diagnostique, la prise en charge et 
la recherche dans le domaine des affections neuromus-
culaires, de la jonction neuromusculaire, des neuropa-
thies rares chez l’adulte et chez l’enfant. Cette structure 
a pris la suite de notre ancien Centre AFM puis Unité de 
Neuromyologie, créé en 1993.
Le territoire géographique de prise en charge défini par 
le ministère de la santé est l’ensemble des départements 
et collectivités territoriales française des Amériques : 
Martinique, Guadeloupe, Guyane, Saint-Martin, Saint-
Barthélemy. Ce territoire défini par le cadre légal est 
naturellement élargi par les pays étrangers du bassin 
caribéen.
Le suivi de ces patients au CERCA consiste principale-
ment en des consultations multidisciplinaires (CMD) 
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Cette étude nous semble quasi exhaustive en raison du 
caractère captif de la population d’une part et d’autre 
part en raison de la rareté de cette maladie qui est sys-
tématiquement adressée au centre de référence. Sur le 
plan diagnostic, la réalisation des biopsies musculaires 
se fait dans notre centre avec étude en histologie, 
immuno-histologie des protéines musculaires. L’étude 
en western-blot et l’analyse moléculaire du gène de la 
dystrophine est confiée au laboratoire de Biochimie et 
Génétique Moléculaire du docteur F. Leturcq.
Le suivi de ces patients est organisé sous la forme de 
consultations multidisciplinaires hebdomadaires per-
mettant ainsi une prise en charge régulière, adaptée 
évitant ainsi les « perdus de vue ». Lors de ces consul-
tations, sont présents médecin neuropédiatre du CERCA, 
médecin de Médecine physique et Réadaptation, ergo-
thérapeute, assistante sociale et appareilleur.
La participation du psychologue est adaptée en fonc-
tion des situations : annonce du handicap, situation 
psychologique difficile. Les patients réalisent leurs 
explorations fonctionnelles respiratoires le jour même ; 
les examens cardiologiques, eux par contre, se font sur 
rendez-vous ; les résultats nous parviennent par mail le 
jour de leur rendez-vous.
Selon les recommandations, nos patients bénéficient 
d’un traitement à visée de protection cardiaque par 
inhibiteur de l’enzyme de conversion vers l’âge de 9-10 
ans. Le rythme des explorations cardiaques et respira-
toires est annuel ; il se renforce en fonction de l’âge et 
du statut du patient.
Le présent travail permet de montrer que les moyennes 
d’âge de survenue de diagnostic et de décès sont 
comparables aux données de la série de Leyden [2]. 
Cependant on note dans notre étude un écart impor-
tant d’âge au diagnostic entre 1 et 16 ans. Les âges 
tardifs de consultation sont expliqués pour une famille 
par un milieu socio-économique défavorisé et pour le 
patient diagnostiqué à l’âge de 16 ans par un important 
retard mental. Néanmoins, il est à noter que l’étude de 
ces dossiers montre une tendance significative à des 
demandes d’avis de plus en plus précoces, certainement 
d’une meilleure connaissance du CERCA par les méde-
cins libéraux.
Il apparaît toujours en comparaison avec cette étude 
une différence significative sur l’âge de la perte de la 
marche (11 ans 5 mois dans notre série contre 9 ans 
dans celle de Leyden). Ceci peut être certainement 
expliqué par la mise systématique sous corticoïdes 
de nos patients dès le diagnostic conformément aux 
recommandations ainsi que la prise en charge réédu-
cative pluridisciplinaire régulièrement adaptée et coor-
donnée avec les thérapeutes libéraux.

dés. Les données concernant l’identité, les dates de naissance et de 
décès, l’âge au diagnostic et à la perte de la marche, la mutation 
en cause et son caractère hérité ou de novo, l’atteinte cardiaque, 
l’atteinte pulmonaire, le développement cognitif ont été collectées.

Résultats

Les résultats sont consignés dans le Tableau I.
Dix-huit patients atteints de DMD caractérisés sur le plan moléculaire 
ont été inclus. La Martinique ayant une population de 397 460 habi-
tants, on peut estimer la prévalence à 9 cas pour 100 000 habitants. À 
ce jour, nous comptons 6 décès survenus à un âge moyen de 18,5 ans 
avec des extrêmes allant de 12 à 33 ans.
Ces 18 cas appartiennent à 15 familles : 6 sont des frères (3 familles). 
Il y a 11 cas de transmission maternelle (61.1 %) contre 7 cas de 
novo (38.8 %). Parmi les mutations identifiées, il y a 8 mutations 
ponctuelles STOP, 5 délétions, 4 insertions et un exon cryptique. 
L’exon cryptique a été identifié chez un patient présentant une 
atteinte malformative cérébrale et le retard mental le plus sévère de 
notre échantillon.
Le début des symptômes se situe entre 1 et 4 ans avec un âge moyen de 
2 ans 8 mois. L’interrogatoire a permis de mettre en évidence un retard 
d’acquisition de la marche dans 37.5 % des cas. L’âge au diagnostic se 
situe entre 1 et 16 ans, avec une moyenne de 6 ans. L’âge de la perte 
de la marche dans notre population s’étend de 8 à 20 ans pour un âge 
moyen de 11 ans 5 mois. Tous nos patients sont porteurs de rétractions 
articulaires avec un équin dans 100 % des cas. Neuf patients sur 18 
ont une scoliose. Le taux de CPK est supérieur à 10 000 U pour 100 % 
des patients. Treize patients sur 18 ont un état cardiologique normal, 
cinq présentent des anomalies cardiologiques avec quatre cas de 
cardiomyopathie avec hypokinésie et un cas de cardiomyopathie avec 
troubles du rythme.
Parmi les patients décédés, trois l’ont été dans un contexte de défail-
lance cardiaque, un par trouble du rythme et un par atteinte respira-
toire.
Huit patients présentent un syndrome restrictif avéré (EFR Gaz du 
sang) et cinq d’entre eux sont sous ventilation non invasive.
Trois patients bénéficient depuis plusieurs mois d’un traitement par 
Ataluren (médicament permettant la translecture de codons stop).
Les difficultés d’apprentissages se retrouvent chez 12 cas sur 18 
(66.6 %).
On peut noter que cinq patients ont une véritable déficience intel-
lectuelle (27.7 %), sept patients ont des difficultés d’apprentissage 
touchant aussi bien le domaine du langage que les performances 
(38.8 %). Six de nos patients n’ont aucune difficulté à ce jour et pour-
suivent une scolarité normale (33.3 %).

Discussion

Il s’agit de la première étude systématique de prévalence et des 
caractéristiques publiée de DMD en population d’ascendance afro-
caribéenne dans les îles Caraïbes.
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ainsi qu’une participation accrue des associations de 
patients dans le parcours de soins.
Cette étude a permis d’estimer la fréquence de la DMD 
en population d’ascendance afro-caribéenne (valeur 
attendue-fourchette haute) et de montrer que les 
caractéristiques cliniques et génétiques y sont habi-
tuelles. ‡
An overview of Duchenne muscular dystrophy in 
Martinique
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Les auteurs déclarent n’avoir aucun lien d’intérêt concernant les don-
nées publiées dans cet article.
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Le pourcentage de troubles d’apprentissage et de déficience intellec-
tuelle semble plus élevé que celui retrouvé dans les études récentes 
[3], certainement de par le contexte socio-culturel faible de certaines 
familles. Le patient 1 a une déficience majeure mais il est à noter qu’il 
présente également une malformation cérébrale. Nous n’avons qu’un 
seul enfant présentant un tableau d’hyperactivité ce qui semble peu 
au vu de ce qui est rapporté dans la littérature [4]. Ceci est certaine-
ment en lien avec le nombre relativement faible de notre population. 
Tous ces enfants bénéficient de prises en charge adaptées à leurs 
difficultés, la scolarité se fait en milieu classique ou adapté selon 
l’importance des troubles.
Cependant, des difficultés subsistent dans la prise en charge de ces 
patients. En effet, à ce jour, nous ne disposons pas de médecin spé-
cialiste de la prise en charge respiratoire sur le versant pédiatrique, 
celle-ci est assurée par les médecins du Centre. En cas de besoin d’un 
avis plus spécialisé, des échanges ont lieu avec nos collègues voire un 
transfert du patient. Les conditions sociales précaires de certains de 
nos patients nécessitent également un suivi plus personnalisé et une 
collaboration étroite avec les services médicosociaux de proximité. 
L’habitat, parfois dans des lieux escarpés ou exigus, peut engendrer 
une perte de chance en termes d’autonomie pour certains patients.
La collaboration étroite entre l’Association Française contre les 
Myopathies (AFM-Téléthon), l’Institut de Myologie et le Centre de 
Référence a permis d’optimiser le dépistage et la prise en charge des 
patients atteints de DMD. Cependant, des efforts restent à fournir 
pour une orientation plus rapide de ces patients vers le centre de réfé-
rence. Cela passera certainement par une communication renforcée 
et des enseignements auprès des médecins libéraux et hospitaliers, 
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