
 

 

 

 

 

Paris, le 29 octobre 2024 

Communiqué de presse 

 

Une supplémentation en vitamine pourrait améliorer certains 

symptômes d’une myopathie sévère 

 

Coupes de muscles de souris sauvage (WT) ou dépourvues de MTM1 (KO), sans (eau) ou avec une 

supplémentation en précurseur de vitamine K. La coloration permet d’apprécier que la taille des fibres musculaires 

des souris sans MTM1 augmente jusqu’à une taille normale avec la supplémentation. Crédit : Charlotte Gineste, 

IGBMC, Illkirch 

La myopathie myotubulaire est une maladie génétique rare due à des mutations d’un 

gène, le gène MTM1. Une étude menée chez l’animal par des chercheurs de l’Inserm du 

CNRS et de l’université de Strasbourg à l’IGBMC, en collaboration avec des équipes 

américaines apporte des précisions sur les mécanismes sous-jacents de cette maladie. 

Ces travaux, publiés dans la revue Science, suggèrent qu'une supplémentation en 

vitamine K pourrait améliorer certains symptômes de la maladie, ouvrant ainsi de 

nouvelles perspectives thérapeutiques.  

La myopathie myotubulaire, aussi appelée « myopathie centronucléaire liée au chromosome 

X », est une maladie génétique rare et sévère affectant les nouveau-nés et enfants. Elle touche 

environ un enfant sur 50 000. Liée à une mutation sur le gène MTM1 situé sur le chromosome 

X, elle se manifeste par une altération de la taille et de la forme des fibres musculaires. Les 

principaux symptômes sont une faiblesse musculaire généralisée et une détresse respiratoire.  

Il n’y a pas de thérapie à l’heure actuelle et les connaissances sur la myopathie myotubulaire 

sont encore parcellaires. Grâce à une collaboration entre les équipes de Jocelyn Laporte, 

directeur de recherche Inserm à l’IGBMC et Llyod Trotman à Cold Spring Harbor (USA), les 

mécanismes de cette maladie ont néanmoins pu être précisés. Les scientifiques ont 

https://www.science.org/doi/10.1126/science.adk9167


notamment mis en évidence qu’une supplémentation en vitamine pro-oxydante pourrait 

améliorer les symptômes de la maladie dans un modèle animal. 

Les effets d’une supplémentation en vitamine K 

Dans la myopathie myotubulaire, la perte de la protéine MTM1, liée à la mutation du gène du 

même nom, entraine un surplus d’un lipide appelé PI3P. Dans ce contexte, les scientifiques 

s’intéressent à une enzyme, la kinase VPS34, qui pourrait être l’une des clés pour comprendre 

ce mécanisme. En effet, on sait que VPS34 produit ce lipide et s’oppose à l’action de la 

protéine MTM1. Elle pourrait donc être un levier à exploiter pour tenter d’agir sur la maladie.  

Dans cette étude, les scientifiques ont commencé par montrer que l’action de VPS34 peut être 

bloquée par un mécanisme d’oxydation. Fort de ce constat, ils ont cherché à déterminer si ce 

« blocage » pouvait avoir un effet pour corriger la myopathie myotubulaire.  

Pour cela, ils se sont intéressés à une vitamine bien connue, la vitamine K, qui est 

naturellement présente dans les légumes verts à feuilles (tels que chou vert, épinards et chou 

frisé), l'huile de soja et de colza. En effet, cette vitamine à des propriétés oxydantes.  

Les scientifiques ont donc ajouté un précurseur de la vitamine K à l’alimentation de souris 

modèles de myopathie myotubulaire. Ils ont montré que cette supplémentation en vitamine 

améliore significativement l’espérance de vie de ces souris ainsi que la masse et l’organisation 

musculaire, et par voie de conséquence leur fonction motrice.  

« Ces résultats encourageants chez l’animal nous confortent dans l’idée qu’agir sur la kinase 

VPS34, via la supplémentation en vitamine K, pourrait être une piste prometteuse pour 

améliorer les symptômes de la maladie », explique Jocelyn Laporte.  

Ces résultats devront maintenant être validés dans des études plus larges et des essais 

cliniques. A terme, ils pourraient conduire à recommander la supplémentation en vitamine K 

pour les patients atteints de myopathie myotubulaire, dans l’espoir notamment d’améliorer leur 

motricité et leur autonomie. 
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