
INTRODUCTION: 
• La maladie de Kennedy est une maladie récessive génétique liée à l’X, due à une mutation du gène du récepteur des androgènes, situé sur le bras long du chromosome X en q11-12. 

C’est la répétition anormalement élevée d’une séquence répétée de 3 bases (CAG) au niveau de ce gène qui donne la maladie. La répétition excessive du triplet CAG conduit à 

l’augmentation de synthèse de la glutamine dans le domaine NH2 terminal du récepteur aux androgènes. La polyglutamine modifie la forme et la fonction du récepteur : le récepteur 

anormal s'accumule dans les motoneurones de la moelle épinière et du bulbe rachidien; et sa perte de fonction réceptrice le rend insensible aux androgènes.   

• C’est une maladie rare : prévalence estimée à un homme sur 150000 soit 200 cas vivants en France, incidence 5 à 8 cas par an.  

• Elle atteint l’homme à l’âge adulte (souvent entre 20 et 40 ans). Elle associe une atteinte neurologique (phénotype très variable avec fatigabilité musculaire, faiblesse musculaire, 

amyotrophie, crampes, fasciculations, troubles de la marche, sédentarité, atteinte des muscles respiratoire et ORL) et une atteinte endocrinienne (gynécomastie, troubles de l’érection, 

dépilation, diminution du volume testiculaire, infertilité = hypogonadisme).  

• Il n’y a malheureusement aucun traitement spécifique. L’androtardyl semble aggraver les troubles neurologiques et n’est donc pas prescrit   

• L’hypogonadisme et la sédentarité sont des facteurs de risque classiques d’ostéoporose. Il nous a donc semblé intéressant d’étudier la densité minérale osseuse dans un groupe de 

patients atteints de la maladie de Kennedy et de voir quel pouvait être le lien avec leurs caractéristiques sur le plan endocrinien.  

RESULTATS: 

PATIENTS ET METHODES: 
• Population malade : Etude prospective descriptive. Entre 2000 et 2013, 19 patients ont été sélectionnés (maladie de Kennedy confirmée génétiquement). 9 patients ont été exclus (2 

décédés, un injoignable, un vivant à l’étranger, 3 refus, un ayant eu une ostéodensitométrie récente sur un modèle différent du Lunar Prodigy et un patient ayant reçu un traitement par 

corticoïdes). L’étude concerne ainsi 10 patients qui ont été hospitalisés une journée en Rhumatologie.  

• Population témoin : Données rétrospectives. Entre 2000 et 2013, 9 hommes on été sélectionnés : ils sont atteints d’un hypogonadisme hypogonadotrope acquis après la puberté, et ont eu 

une ostéodensitométrie sur le même modèle que notre population malade. Ils n’ont pas d’autre cause d’ostéoporose.  

• Les ostéodensitométries on été réalisées à La Pitié sur un modèle lunar prodigy. Les bilan hormonaux ont été réalisés à La Pitié dans le même laboratoire 

CONCLUSION :  
Dans notre population de malades atteints de Kennedy, il n’a pas été retrouvé d’ostéoporose alors que ces patients ont un hypogonadisme chronique et sont sédentaires. Ce résultat est 

important chez ces patients potentiellement à risque de chute du fait de leur maladie neurologique pour laquelle il n’existe actuellement aucun traitement spécifique. La principale anomalie 

hormonale retrouvée est une élévation du taux plasmatique d’estradiol et d’estrone.  

Ces résultats suggèrent un rôle protecteur des estrogènes sur la minéralisation osseuse chez l’homme. Aucune étude n’avait jusqu’à présent évalué l’atteinte osseuse dans ce modèle de 

résistance partielle aux androgènes.  

1- Comparaison de l’âge et de l’IMC de nos 2 

populations 
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P 
Estrone 

pg/mL  

(10-60) 

Estradiol 

pg/mL  

(<43) 

TT ng/mL 

(1,9-7,4) 
TB 

ng/mL 

(1-3,2) 

SHBG 

nmol/L 

(19,3-76,4) 

LH 

mUI/mL 

(1,7-8,6) 

FSH  
mUI/mL 
(1,5-12,4) 

AMH 
ng/mL 

IB  pg/mL   
(25-325) 

Test  
au LHRH : 
Réponse 
explosive  

1 ND 50 9,6 1,96 111,9 7,8 13,3 3,1 129 Oui 

2 83 48 5,4 2,4 37,9 7,4 3,1 5,9 109 Oui 

3 52 33 7,9 2,5 73,2 6,1 10,5 6,6 89 Oui 

4 73 29 2 1,1 20,5 4,1 7,6 5 44 Oui 

5 36 23 3,6 1,4 39,7 4,1 9,9 3,9 52 Oui 

6 64 39 8 2,9 55,5 8 3,2 33 181 Oui 

7 74 32 4,1 1,2 54,2 5,4 20,4 1,3 17 Oui 

8 110 67 5,2 2,4 35,2 10,5 8,2 5,9 44 Oui 

9 54 57 4,5 1,9 41,1 8,8 9,5 9,6 64 Non 

10 66 52 6,7 2,5 52,1 9,8 22,2 1,4 12 Oui 

Moy 68(+/-21) 43(+/-14) 5,7(+/-2,3) 2(+/-0,6) 52,1(+/-25,4) 7,2(+/-2,2) 10,8(+/-6,4) 7,6(+/-9) 74,1(+/-53) 

P Rachis Ts / Zs  Col fémoral Ts / Zs Fémur Ts / Z s  

1 +0,5DS / +1,5DS -0,4DS / +1,1DS -0,3DS / +0,9DS 

2 +2,7DS / +2,4DS +1,7DS / +2DS +1,3DS / +1,5DS 

3 +3,9DS / +4DS +1,4DS / +2,5DS +1,9DS / +2,7DS 

4 -1,7DS / -2DS -1,3DS / -0,5DS -1,8DS / -1,3DS 

5 -0,7DS / -0,5DS -1,7DS / -0,7DS -1,2DS / -0,5DS  

6 +2DS / +2,3DS  -1DS / +0,1DS -0,9DS / -0,1DS 

7 +1,4DS / +2DS -0,9DS / +0,7DS +0,2DS / +1,4DS 

8 -0,2DS / +0,4DS -1,6DS / -0,2DS -0,7DS / +0,4DS 

9 -0,1DS / -0,3DS +1,3DS / +2DS -0,4DS / +0,0 

10 -0,7DS / -0,2DS -1,3DS / +0,1DS -0,6DS / +0,5DS 

Moy +0,71DS (+/-1,75) -0,25DS (+/-1,12) -0,38DS (+/-1,33) 

2- Résultats du bilan hormonal de nos malades Kennedy 

P Rachis Ts / Zs  Col fémoral Ts / Zs Fémur Ts / Z s  

1 -0,9DS / -1,3DS -0,1DS / +0,1DS -0,7DS / -0,3DS 

2 +0,4DS / -0,3DS +0,9DS / +0,8DS -0,3DS / -0,3DS  

3 +0,0DS / +0,1DS -0,4DS / -0,1DS -0,3DS / +0,0DS 

4 -1,6DS / -2,1DS -1DS / -0,8DS  -1,3DS / -0,8DS  

5 -2,1DS / -1,8DS  -1,2DS / -0,4DS -1,1DS / -0,1DS 

6 +0,1DS / +0,7DS  -0,2DS / +0,8DS  +0,0DS / +1,4DS  

7 -0,7DS / -1,6DS -0,7DS / -0,3DS -1,5DS / -1,1DS  

8 -3DS / -2,3DS  -2,5DS / -1,5DS  -1,9DS / -0,6DS 

9 -2,8DS / -3,1DS -1,9DS / -1,8DS  -2,3DS / -2,1DS  

Moy -1.18DS (+/-1.26) -0.79DS (+/-1.01) -1.04DS (+/-0.78) 

Résultats en bleu = ostéoporose. Résultats en orange = ostéopénie  

• Pas de différence significative sur l’âge : 62,6 ans (malades) vs 55 ans 

(témoins), p = 0,15  

• La population témoin est en surpoids alors que la population malade a un 

IMC en moyenne normal (24,26 (malades) vs 28,15 (témoins), p = 0,01) 
 

3- Comparaison des valeurs d’ostéodensitométrie de nos 2 populations 
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• Différence significative au niveau du 

rachis de Tscore (+0,71DS (malades) 

vs -1,18DS (témoins), p = 0,01)  

• Pas de différence significative de 

Tscore au niveau du fémur (-0,25DS 

(malades) vs  -0,79DS (témoins), p = 

0,29), ni du col du fémur (-0,38DS 

(malades) vs -1,04DS (témoins),  p = 

0,20)  

• Après ajustement sur l’IMC, il n’y a 

pas de différence significative pour les 

Tscore de chaque site : pour le rachis, 

p = 0,20, pour le fémur, p = 0,08, pour 

le col du fémur, p = 0,63  

• Mais comparaison sur des petits 

groupes de patients 

Résultats en rouge = résultats anormaux.  

Résultats en orange = ostéopénie  


