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La myopathie congénitale par déficit en SPEG est très fréquemment associée à une 
cardiomyopathie sévère 
 
La myopathie congénitale avec anomalies récessives du gène SPEG est de découverte 
relativement récente (2014) et reste extrêmement rare. Elle associe en règle générale une 
myopathie de type centronucléaire et une cardiomyopathie. Des chercheurs brésiliens 
rapportent l’observation d’une famille avec deux enfants atteints : 
- le tableau clinique était celui d’une myopathie à révélation précoce ; 
- la biopsie musculaire montrait une disproportion marquée de la taille des fibres musculaires 
sans centralisation nucléaire ; 
- chez la plus âgée des deux sœurs, une cardiomyopathie rapidement évolutive a nécessité 
une transplantation cardiaque à l’âge de 13 ans. 
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