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L’Ataxie Télangiectasie (AT) est une maladie génétiqgue autosomique récessive rare (1/100.000 dans la
population) causée par les mutations du géne ATM porté par le chromosome 11 (1,2). La protéine ATM
est essentielle a une signalisation et une réparation normales des cassures de 'ADN et des cassures
chromosomiques (3,4).

Les patients homozygotes présentent un syndrome d’ataxie télangiectasie d’expression variable. De plus,
I'AT est le syndrome génétique associé a la plus forte radiosensibilité connue chez 'homme et a I'une des
plus fortes prédispositions aux lymphomes (3 a 10 fois plus élevée que la normale) (5,6). Dans les années
1970, la radiothérapie corps entier des patients AT a conduit systématiquement a des déces dés la
premiere séance d’irradiation (7).

Les personnes porteuses des mutations hétérozygotes, environ 1% de la population, ne présentent pas
de syndrome d’ataxie télangiectasie, mais elles ont une forte prédisposition au cancer (1 a 5 fois plus
élevée que la normale) (8). Méme si aucun cas clinique de radiosensibilité tissulaire n’a été officiellement
reporté aprées radiothérapie chez les porteurs de mutations hétérozygotes d’ATM, la littérature scientifique
incite a la prudence (9).

Recommandations pour les patients AT homozygotes
1- Radiothérapie : attention danger !

Il'y a nécessité absolue d'éviter toute exposition a des irradiations ionisantes a visée thérapeutique
(radiothérapie). Encore récemment, le cas d’'un décés a été décrit aux USA : un patient souffrant d’'un
syndrome hyper-IgM et porteur d’'une tumeur de Wilms a succombé aprés radiothérapie. L'autopsie a
révélé une mutation homozygote du géne ATM (10).

2- Radiologie diagnostique : attention prudence !

L'une des idées les plus communément répandues est que les doses et I'énergie des rayons X délivrées
pendant un examen diagnostique en radiologie étant plus faibles que celles utilisées en radiothérapie, les
porteurs de mutations du géne ATM pourraient étre exposés sans risque lors de radiographies,
mammographies ou scanners. La littérature scientifique la plus récente montre pourtant I'existence d'un
phénoméne non linéaire d’hypersensibilité aux faibles doses, observé généralement de 1 mGy a 500
mGy, et dont les effets délétéres s’aggravent pour les énergies de rayons X inférieures a 100 kV (domaine
de la radiologie). Les patients AT sont précisément sensibles a ce phénoméne (11,12). La prudence
s’'impose également puisque les patients AT ont une trés forte prédisposition aux cancers, notamment aux
lymphomes radioinduits qu’il convient de ne pas favoriser. Ainsi, on devra faire appel aux techniques
d'imagerie médicale non irradiantes (échographie et imagerie par résonance magnétique IRM) et les
explorations de radiologie a visée diagnostique doivent étre proscrites en premiére intention ; cependant,
dans le cas ou le pronostic vital serait en jeu et nécessiterait un radiodiagnostic, la prise de décision doit
s’effectuer en concertation avec les spécialistes de cette maladie.



Recommandations pour les personnes AT hétérozygotes

Concernant I'exposition aux radiations ionisantes de la trés grande majorité de porteurs de mutations
hétérozygotes d’ATM, la littérature est également trés claire a ce sujet (8,9) et donc I'exposition aux

radiations ionisantes a visée diagnostique doit également étre justifiée et limitée pour les porteurs
hétérozygotes.

Dans tous les cas , il est trées vivement conseillé de contacter les spécialistes de cette maladie trop
souvent méconnue avant toute prise de décision : des erreurs fatales ont été commises, souvent par
manque d’informations scientifiques (10). Rappelons enfin que I'Autorité de Slreté Nucléaire, lors de la
Conférence Internationale qu’elle a organisée en 2009, a présenté comme une priorité la prise en compte
de la radiosusceptibilité individuelle lors de toute exposition aux radiations ionisantes (13).
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