
Etude préliminaire du GTE et de TEN-GEN des familles 
porteuses de la mutation 804 du proto-oncogène RET en 

France: premières données épidémiologiques.

La néoplasie endocrinienne multiple de type 2 (NEM2) est une affection héréditaire multiorgane liée à
des mutations germinales du protooncogène RET dont le Cancer médullaire de la thyroïde (CMT) est la
première manifestation. Les mutations sont classées en fonction du risque d’apparition du CMT. Ce
risque pour la mutation du codon 804 de l’exon 14 est classé faible.

Cas index Cas apparentés

Découverte de la mutation 37 ans IC95=[32.9-40.9], [Min 2-
Max 91]

Age au diagnostic de CMT 55 ans IC95=[51.5-58.5] 54.5 ans IC95=[50.2-58.8]

Age de thyroïdectomie 54.5 ans IC95=[50.2-58.8] 36.2 ans IC95=[31.1-41.4]

Hyperparathyroïdie N=2 (âge d’apparition 50 et 64 ans) N=1

Phéochromocytome N=2 (âge d’apparition 42 et 66 ans) N=2 (âge d’apparition 45 et 60 ans)

Porteurs de la mutation 804 (n=319 de 45 familles)

Cas index (n=70) Cas apparenté (n=187)
1ère Calcitonine anormale: 30%

Thyroïdectomie
58%

Pas de chirurgie
42%

41 thyroïdectomies

38% CMT unique (33% de micro et 53% de Macro 

CMT)

59 % CMT Multifocal
39 % d’Hyperplasie des Cellules C (HCC seule:0)

35 % de curage positif (n=14/40)

Sur les patients opérés:
11% CMT unique (40% de micro et 60% de 

macroCMT) 

37% CMT Multifocal (77% de la totalité des CMT)

32% d’HCC seule

Curage: 38%

Positif: 22%

Objectif: Etudier le phénotype des patients porteurs de la mutation 804 de RET en France et évaluer
son niveau de risque réel. Cette étude rétrospective du Groupe de Tumeurs Endocrines (GTE), a recruté
les sujets index et apparentés via 11 laboratoires de référence, avec recueil des données clinico-
biologiques. Les premiers résultats épidémiologiques sont présentés.

Résultats: 

Conclusion: Cette première étude nationale rapporte tous les porteurs de la mutation 804 de RET. Ces 
patients ne semblent pas bien classés dans le niveau faible risque mais l’analyse détaillée et complète 
de cette série sera rapportée en 2016 ainsi que l’étude sur la survie sans récidive. 

La prévalence d’une double mutation ou d’un polymorphisme de RET était respectivement de 6% et 17%.

Discussion: La classification de l’ATA prévoit une thyroïdectomie prophylactique dès l'âge de 5 ans pour
les patients porteurs de la mutation 804. Dans notre étude, la moitié des apparentés a été opérée avec
dans 80% des cas soit une lésion cancéreuse (48%) soit une HCC (32%). Chez ceux la, la calcitonine
préopératoire était normale dans 38% des cas.
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