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-Site : Hôpital cardiologique Haut-Lévêque 
-Depuis 2008: mise en place de consultations multidisciplinaires  
 cardiologues, généticien, psychologue 

 
• CC Cardiomyopathies :  
    Patricia Réant, François Picard, Caroline Rooryck-Thambo, Cécile Escobedo 
 
• CC Troubles du rythme héréditaires: 
 Frédéric Sacher et Caroline Rooryck-Thambo, Cécile Escobedo 
 
•CC Myocardiopathies de l’enfant, cardiopathies congénitales:  
  Xavier Iriart, JB Thambo, Caroline Rooryck-Thambo, Cécile Escobedo 

Cardiogénétique au CHU de Bordeaux 



Cardiomyopathies hypertrophiques 

 

 Prévalence: 1/500 

 Maladie de transmission autosomique dominante 

– Risque de transmission de 50 % à chaque enfant 

– Pénétrance incomplète (âge) et expressivité variable 

– Grande variabilité clinique inter et intra familiale 

– Hétérogénéité génétique: >20 gènes identifiés en >20 ans 

5 gènes principaux codant pour des protéines du sarcomère 

 

 Causes génétiques identifiées dans 50 à 60% des cas 
 Diagnostic présymptomatique chez le mineur dès l’âge de 10 ans 

 
 

Morimoto Cardiovasc Res 2008 
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QT long congénital 

• Transmission autosomique dominante: risque 50% 
• Gènes principaux codant pour canaux potassiques /canal sodique 
• Dépistage présymptomatique proposé dès la naissance « au sang 

du cordon » 
• Liste de médicaments contre-indiqués (antibiotiques, 

antihistaminiques…) 
– Sites mis à jour : qtdrugs.org ou cardiogen.aphp.fr 

• Mise en place d’un traitement par bétabloquants chez les enfants 
mutés même asymptomatiques  
– Hospitalisation sur 1 à 2 jours 
– Holter ECG, Epreuve d’effort 

• Suivi annuel 
 
 Waddel-Smith K et al., Arch Dis Child 2015 



Syndrome du QT long congénital 
 

• Type 1: KCNQ1 
– syncopes survenant à l’effort (natation++) 

– Onde T ample asymétrique 

• Type 2: KCNH2 
– syncopes survenant après un stress sonore 

– Onde T double bosse 

• Type 3: SCN5A 
– syncopes survenant au repos 

– Onde T tardive 

• Type 7: Andersen-Tawil: KCNJ2 
– Paralysie périodique hypokaliémique 

– Retard croissance/développement 

– Dysmorphie faciale /anomalie extrémités 



Syndrome de Brugada 

• Sus-décalage du segment ST dans les 
dérivations précordiales  droites (V1 à 
V3) associé à des troubles du rythme 
ventriculaire sévères  

• Age moyen diagnostic : 40 ans 

• Sexe ratio: 10 H/1 F 

• Un gène SCN5A: rendement 20%, AD 

• Sur 100 patients avec un aspect de 
Brugada à l’ECG, seuls 5 feront un 
accident rythmique 

• Conseil génétique et attitude 
thérapeutique délicats+++ 

Liste de médicaments contre-indiqués++ 
brugadadrugs.org 
Lutter contre la fièvre++ 



Dysplasie ventriculaire 
 droite arythmogène 

• Prévalence 1/5000 

• Mort subite = première manifestation clinique dans plus de 50% des cas  

 

• Critères Dg: ECG, Echocardiographie, Scintigraphie, PTV, angiographie, IRM 

• Formes familiales monogéniques AD: 30% 

 

• 8 gènes: Plakophilin 2, desmoglein 2, desmoplakin, desmocollin 2, 
plakoglobin, TGFβ3, RyR2, TMEM43  

• Rendement mutations 40%, Pénétrance incomplète: 50%, oligogénisme? 

• Diagnostic présymptomatique dès 10-12 ans 

 

 



Consultation cardio-psycho -génétique 

 Consultation multidisciplinaire, plus longue: 45 mn 

 Explications sur la maladie, les traitements.. 

 Explication de la transmission génétique 

 Arbre généalogique, identification des sujets à risque 

 Recueil du consentement éclairé 

 Touche à l’identité de la personne 

 Renvoie à la transmission biologique mais également à  
l’histoire transgénérationnelle  



Diagnostic présymptomatique 

 Patient présymptomatique: absence de signes cliniques + absence d’anomalies sur 
examens cardiologiques complémentaires 

 
 « La consultation doit être effectuée par un médecin œuvrant au sein d'une équipe 

pluridisciplinaire rassemblant des compétences cliniques et génétiques. Cette équipe 
doit se doter d'un protocole type de prise en charge et être déclarée au ministre chargé 
de la santé selon des modalités fixées par arrêté du ministre chargé de la santé. »  

 (Décret n° 2000-570 du 23 juin 2000) 
 
 Cas des mineurs: « le test ne peut être prescrit que si le mineur ou sa famille peuvent 
 bénéficier de mesures préventives ou curatives immédiates » (Art. R145-15-5) 

 
 Le test moléculaire est proposé: 

 
 Dès la naissance pour le QT long 
 Vers l’âge de 10-12 ans dans les CMH, CMD, ARVD 

 
 
 Si test positif: 
 confidentialité du résultat écrit 
 bilan cardiologique initial et surveillance régulière 
 Mode de vie: sport 

 
 



Identification d’une mutation chez le cas index 
Identification des personnes à risque 

1ère consultation d’information (cardiologue, généticien) 
   Entretien avec la psychologue 

Période de réflexion 

Deuxième prélèvement 

Arrêt procédure 
(temporaire ou définitif) 

Suivi (cardiologique si test positif et psychologique)  

Protocole diagnostique présymptomatique 

2ème consultation (cardiologue, généticien, psychologue) 
                                 Premier prélèvement    

3ème consultation : rendu du résultat 
                    (cardiologue, généticien, psychologue)   



Diagnostic présymptomatique 



Diagnostic présymptomatique 



Intérêt du protocole de DPS en plusieurs temps  

Distinction entre être porteur d’un gène et être 
malade 

 Penser « ce qui va arriver » peut devenir « ce qui 
est ». 

    Equilibre fragile voire confusion entre réalité et 
imaginaire.  

 
 Le test pré symptomatique vient mettre en évidence 

ce qui échappe au patient : la preuve d’une maladie 
sans aucun signe visible de cette maladie  
 



 Il ne faut pas que le gène soit la cause de 
tout : puissance de la génétique et de ses 
certitudes, de ce qui est inscrit dans le corps 

 

Mobiliser chez les Sujets (et en particulier 
chez les enfants) une réflexion profonde sur 
leur statut, leur liberté de savoir ou de ne pas 
savoir 

 

 

 



 

Il faut donc revenir sur la façon dont le Sujet 
s’est construit, tenter d’évaluer son risque de 
façon personnelle et subjective. 

 

Anticiper les conséquences de la révélation de 
son résultat génétique  

 Quels changements? 

 (niveau d’angoisse, culpabilité, sport, 
grossesse, assurances, emprunts, scolaire, 
professionnel….) 

 

 

 



pour vaincre l’inconnu et augmenter le 
sentiment de contrôle et de maitrise les 
parents peuvent sur investir, surprotéger 

 

Evaluer les représentations, le vécu en lien 
avec la maladie 

 

● traumatismes liés aux conséquences directes 
de la maladie cardiaque et de sa pec  

● traumatismes liés à l’histoire familiale 

 

 



Le cas de Juliette 

TS à 10 ans  

18 ans  

1 an  

+/- 

+/- 

Forme plutôt « modérée » de 

CMH liée à une mutation dans 

le gène MYBPC3 

-/- 



« Savoir à tout prix » 

Surtout quand ne pas avoir su a été lourd en 
conséquence 

 

•Le cas de Mme F 

-maladie: secret de famille 

 



+/- 

+/- +/- 

 

Mort subite à 38 ans en 2010 

Informations génétiques retrouvées en 
post-mortem sur un courrier de 2004.. 

Mutation E294K dans le gène MYH7 

Patient avait un septum >30 mm 

Deux enfants de 3 et 6 ans avec 
échocardiographie normale 

Suivi cardiologique annuel des deux 
enfants 

Dépistage en 2014 

 

 

58 ans 

+/- 
DAI 

20 ans 
DAI 



+/- 

Mort subite  à 38 ans 

CMD 

DEF 

CMD 

DEF 

Laminopathie: CMD avec troubles de 
conduction et TVNS liés à une mutation dans 

le gène LMNA 

+/- -/- +/- 

+/- +/- +/- +/- +/- 

2 2 

? 

14 ans 10 ans 20 ans 16 ans 13 ans 

Famille A 



 

 • Famille A: 

 

 - Représentations négatives liées au défaillances 
cardiaques très actives chez la mère (rejetante, se 
sent trahie) 

 - couple en souffrance: dans quel mesure la maladie 
n’est pas venue révéler problématique du couple? 

 - « Tout tourne autour de la maladie cardiaque et on 
ne s’occupe plus des autres problèmes » 

 

 

 



« on  ne veut rien savoir » 

• Le cas de la famille J 



Famille syndrome du QT long avec mutation dans le gène KCNH2 
(QT long de type 2)  

+/- 

+/- +/- 

+/- 

A. 9 ans 
QTc = 442 ms 

 

M. 13 ans 
QTc = 442 ms 

70 ans 

QTc = 485 ms 



Famille B. Arythmie familiale non identifiée? 

• Fille de 5,5 ans: syncope. Bilan cardiologique 
normal 

• Fille de 4,5 ans : mort subite récupérée 

– ECG: ESV multiples polymorphes, Test 
Isoprénaline positif 

– Recherche génétique : Séquençage Haut 
Débit 42 gènes 

– Implication d’un nouveau gène: la triadine 

– Transmission autosomique récessive: les 
parents hétérozygotes sont indemnes 

• DIAGNOSTIC de Tachycardie Ventriculaire 
Polymorphe Catécholergique 

• Troisième fille du couple: dépistage 
présymptomatique 



I:1 I:2 

II:1 II:2 
c.22+29A>G +/- 

II:3 

c.613C>T; 
p.Q205* 

-/+ 

+/- 

-/+ 

+/- 

-/+ 

c.22+29A>G +/- 

c.613C>T; 
p.Q205* 

-/- 

-/- 

-/+ 

Nouvelle famille avec mutation dans le gène TRDN  

Rooryck C. et al., J Cardiovasc Electrophysiol 2015 

Traitement des 3 sœurs par beta-bloquants (nadolol  50mg/m2) 



Conclusion 

Intérêt du dépistage génétique familial 

Si résultat négatif: 

Bénéfice immédiat de diminution du niveau 
d’anxiété  

Arrêt de surveillance cardiologique 

Si résultat positif: surveillance cardiologique et 
suivi psychologique 

Quelque soit le résultat: MAD dans le temps 

Peut venir questionner la filiation et l’affiliation 


