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Abstract :  

Les maladies cardiaques héréditaires (cardiomyopathies et troubles du rythme isolés) ont un mode de 

transmission le plus souvent autosomique dominant. Les risques associés à ces pathologies sont le 

risque de troubles du rythme et/ou l’évolution vers l’insuffisance cardiaque. La prise en charge 

médicale réduit significativement le risque de complications sans pour autant guérir la maladie. Si la 

mutation causale est identifiée, les couples ayant un projet de grossesse peuvent être amenés à 

solliciter ou à s’informer sur le recours à un diagnostic prénatal (DPN), un diagnostic préimplantatoire 

(DPI) ou à un don de gamètes. Le recours à un DPN ou à un DPI dans ces pathologies est controversé 

et les enjeux médicaux, éthiques et psychologiques sont particulièrement complexes.  

Les objectifs de cette recherche sont (i) de faire un état des lieux du nombre de DPN, de DPI et de 

dons de gamètes réalisés en France dans le cadre d’une maladie cardiaque héréditaire « isolée » (ii) de 

recueillir l’avis de patients sur ce sujet.   

Les données récoltées, notamment auprès de l’Agence de Biomédecine, montrent que 18 DPN ont été 

réalisés en France entre 2009 et 2017 et 13 DPI entre 2013 et 2017. Le nombre de DPN et de DPI 

réalisés pour une maladie cardiaque héréditaire est donc rare comparativement à la fréquence 

relativement élevée de ces maladies.  

L’avis de 20 patients, suivis au sein du CRMR de la Pitié Salpêtrière pour une maladie cardiaque 

héréditaire (95% atteint d’une CMP) a été recueilli via des auto-questionnaires. Leurs réponses 

montrent que peu connaissent les alternatives pour ne pas transmettre la maladie (DPN, DPI, don de 

gamètes, adoption) : seuls 25% connaissant l’ensemble de ces alternatives. Malgré cela, 45% des 

patients ont indiqué qu’ils ne souhaiteraient pas plus d’informations sur ces techniques en consultation 

de conseil génétique. Par ailleurs, 45% considèrent comme tout à fait acceptable ou acceptable le 



recours à un DPN et 75% le recours à un DPI, sans pour autant être demandeur d’y avoir recours pour 

eux- mêmes.  

Nos résultats constituent les premières données disponibles dans le domaine des maladies cardiaques 

héréditaires non syndromiques. La perspective est de pouvoir progresser dans l’accompagnement des 

couples s’interrogeant sur leur risque de transmettre leur maladie. 

 
 


