
La NEM2B est théoriquement la forme la plus agressive de CMT. Il s’agit d’une pathologie rare (prévalence < 1/500.000), de
transmission est autosomique dominante, avecmajoritairement des cas de novo. En pratique, peu de données ont été publiées sur
cette forme de NEM de type 2. L’objectif de l’étude multicentrique internationale est de mieux comprendre l’histoire naturelle de la
mutation RET M918T, et nous présentons ici les résultats préliminaires à partir de 202 patients.

CANCER	MÉDULLAIRE	THYROIDIEN

Devenir	précis	des	patients	et	facteurs	prédictifs	du	devenir	?

PHÉOCHROMOCYTOME
Pénétrance	?
Agressivité	?

SIGNES	EXTRA-ENDOCRINIENS
Pénétrance	?

Signes	diagnostiques	précoces	?
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•196	thyroidectomies,	6	non	opérés
•8	thyroidectomies avant	ou	à	l’âge	de	1	an)	(moyenne:	0,6	mois)
•188	thyroidectomies après	l’âge	de	1	an	(moyenne	16	ans)
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202	patients
168	cas	index

196	patients	avec	thyroïdectomie

28	
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52	maladies	
persistantes	
progressives	
(biologie	ou	
imagerie)

23	décès	liés	au	
CMT

8	décès	
indépendants	
de	la	NEM2B

116	maladies	
persistantes

175	patients	avec	suivi

1.	CANCER	MEDULLAIRE	THYROIDIEN

Chirurgie	après	l’âge	de	1	an	(n=188)
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3	phéomalins	(1,5%)	au	dernier	suivi	(métastatique)

Age	moyen	au	dernier	suivi:	28,5	ans	(min,	4;	max,	76)

32	patients	avec	phéo bilatéraux

110	patients	(54,5%)	avec	au	moins	1	phéo au	dernier	suivi

PENETRANCE 100%

GANGLIONEUROMATOSE	(lèvres>langue>paupières)

ASPECT	MARFANOIDE

81%

71%

56%TROUBLES	DIGESTIFS

TROUBLES	VISUELS 47%

TROUBLES	MUSCULAIRES 33%

2.	PHEOCHROMOCYTOME 3.	PRINCIPAUX	SIGNES	EXTRA-ENDOCRINIENS
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CONCLUSIONS
- Notre	étude	permet	sur	un	large	effectif	de	mieux	caractériser	la	mutation	M918T.
- La	thyroidectomie avant	l’âge	de	1	an	est	le	traitement	de	référence.	
- Le	devenir	global	des	autres	patients	semble	comparable	à	celui	des	patients	porteurs	

de	NEM2A	(634),	à	l’exception	d’une	entrée	plus	précoce	dans	la	maladie.

Exon	11=codon	634
Exon	16=M918T

Quel est le devenir des patients porteurs de Néoplasie Endocrinienne Multiple de type 2B ? -
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