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AA/S... TU N'Y ES PAx

DEJA ALLE? L'ANNEE
DERNIERE ?




NON ! MAIS MON GRAND FRERE,
Oul. MON PERE, OUl. UNE DE

MES TANTES... MAIS PAS MON
ONCLE, NI MA COUSINE !

TOUS LES ANS PARCE QUE CERTAINES
PERSONNES DE MA FAMILLE ONT UNE
MUTATION GENETIQUE.
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Sl, MAIS JE DOIS FAIRE UN CONTROLE & Q, /“— %
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50%...
CA VEUT AUSSI DIRE QUE TU AS
UNE CHANCE SUR DEUX DE NE
PAS L'AVOIR !

T'ES BETE | ON NE PEUT RIEN VOIR
COMME CA | C'EST UNE MUTATION Ul
PEUT AT TEINDRE LE CCEUR.

JE T'OBSERVE ! MAIS JE NE
CROIS PAS QUE TU AS MUTE,
HEIN, TOUT A L'AIR NORMAL !/

A

LE CCEUR ?
AH OUl... DIT
COMME CA, C'EEST
MOINS DROLE...

EUH... CEST PMQU/ETE, 241 4B

CONTAGIEUN & S'’ATTRAPE PAS.
C'EST DANS LES
GENES DEPUIS LA
NAISSANCE. ..

ALLEZ, BON
RENDEZ-vVOUS !
A DEMAIN !
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MAIS CEST SUR ?
TOUT LE MONDE L'A
DANS TA FAMILLE ?
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ALORS CE CONTROLE
D'HISTOIRE ?

IL AIDE MON CCEUR A BATTRE
CORRECTEMENT LA MESURE.
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AH TU TOMBES BIEN !/
ON DEBARRASSE !

DEPECHE-TOI LISA, C'EST TELLEMENT LONG
D'AVOIR UN RENDEZ-VOUS, JE NE VEUX PAS
QUE VOUS SOYEZ EN RETARD !

T'AS VRAIMENT UNE
PETITE BOITE DANS TA
POITRINE ?

oul EMMA, ON APPELLE
CA UN DEFIBRILLATEUR.

ET IL FAIT
TIC-TAC PARFOIS ?

NON IL NE FAIT PAS DE BRUIT,
MAIS IL PEUT ME SAUVER LA VIE !

MAIS POURQUOI EMMA NE VA PAS
CHEZ LE CARDIOLOGUE, ELLE ?

ELLE EST ENCORE TROP
JEUNE POUR CONSULTER.

ON PRENDRA

RENPEZ-vOUS QUAN
ELLE SERA PLUS [

N

GRANDE.

NE T'INQUIETE PAS. JE T'APPELLE
QUAND ON SORT DE CONSULTATION.




MAIS COMMENT TU AS SU,
TOl, QUE TU AVAIS UNE
MALADIE CARDIAQUE ?
A CAUSE DE TATA ?

// C'EST CA. ON A EU UNE GROSSE \

FRAYEUR LE JOUR DE SON ACCIDENT
CARDIAQUE | LES MEDECINS LUl ONT DIT

APRES QU'IL FALLAIT QUE TOUTE LA
FAMILLE SE FASSE SURVEILLER
REGULIEREMENT.

JE VAIS T'EXPLIQUER UN PEU LA MALADIE DE TON
PERE. REGARDE, LE CCEUR EST PLACE ICI.

TU VOIS, A L'INTERIEUR DU

5 LA MALADIE DE TON PERE SE SITUE ICI.
CEEUR IL Y A 4 CAVITES.
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C'EST A CAUSE DELLE QUIL DOIT PRENDRE
DES MEDICAMENTS ET QUIL A DU ARRETER

\ LES MATCHS DE HANDBALL. /

MON FRERE AUSSI A LE MEME
PROBLEME ?

AS-TU DES QUESTIONS
A POSER ?

NON, TON FRERE EST PORTEUR PE LA
MUTATION GENETIQUE, MAIS IL NEST PAS
%ALADE, SON CCEUR EST EN PLEINE FORME !

CA, NOUS, DA
FAMILLES

EUH, NON, JE NE CROIS
PAS...

ALORS ON VA FAIRE
TON BILAN CARDIAQUE.




CELA NE FAIT PAS MAL,

\ L'EXAMEN EST TRES RAPIDE.

ALORS... QUE DIT CET
ELECTROCARDIOGRAMME?

I POUR L'ECHOGRAPHIE CARDIAQUE, \
JE DOIS METTRE DU GEL, CA VA
ETRE FROID.

TOUT VA BIEN !/
TON BILAN EST NORMAL.

/ TU SAIS LISA, IL Y A TOUJOURS\

UN RISQUE QU'UNE ANOMALIE
CARDIAQUE APPARAISSE UN JOUR.
ON NE CONNAIT PAS L'AVENIR ...
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... C'EST POURQUOI IL FAUT
REVENIR ME VOIR TOUS LES ANS.
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MAIS JE SUIS OBLIGEE D’ATTEND)?E\
UN AN A CHAQUE FOIS ? JE NE PEUX
PAS FAIRE LE TRUC DE MON FRERE ?

LE TRUC ? TU PARLES
DU TEST GENETIQUE ?

EFFECTIVEMENT, COMME LA MUTATION

EST IDENTIFIEE DANS TA FAMILLE, CE

TEST PEUT TE PERMETTRE DE SAVOIR
\5/ TU EN ES PORTEUSE OU NON/

——
MAIS IL EST FIABLE ?

oul, IL EST FIABLE.
POUR LE FAIRE, ON
ANALYSE TES GENES A
PARTIR DE TA SALIVE O
D'UNE PRISE DE SANG.
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ET JE PEUX LE FAIRE
TOUT DE SUITE ?
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/ NON. D'ABORD, IL FAUT QUE TLN

REFLECHISSES ET QUE TU EN
DISCUTES AVEC TES PARENTS.
AFIN D'ETRE SORE DE TA
DECISION.

ENSUITE, SI TU SOUHAITES FAIRE
LE TEST, TU REVIENDRAS EN
CONSULTATION AVEC TES PARENTS.
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TU RENCONTRERAS AUSSI UN SPECIALISTE DE LA GENETIQUE.

JE VAIS T'EXPLIQUER CE QUE
SIGNIFIE UNE MALADIE GENETIQUE
ET D'OU VIENT CE RISQUE DE 50%.

ET ON TE PROPOSERA PEUT-ETRE DE RENCONTRER UN PSYCHOLOGLUE.

JE SUIS LA POUR REFLECHIR AVEC TOI.
EST-CE QUE TU AS ENVIE DE FAIRE CE
TEST ? EST-CE QUE CELA TINQUIETE ?
QU'EST-CE QUE CELA POURRAIT
CHANGER POUR TOI ?

|
ET DONC, S/ JE DECOUVRE QUE JE NE

SUIS PAS PORTEUSE, JE POURRAI ALLER
A LA PISCINE AU LIEU DE VENIR A
L'HOPITAL /

C'EST CA.

ET S/ J'Al LA MUTATION ?

S/ TU AS LA MUTATION, IL
FAUPRA CONTINUER DE VENIR
ME VOIR TOUS LES ANS ...

... POUR VERIFIER TON CCEUR
PARCE QUE JE NE PEUX PAS

PREDIRE SI TU VAS DEVELOPPER
LA MALADIE.

J'Al COMPRIS | SI J'Al LA MUTATION
CA NE VEUT PAS DIRE QUE JE SUIS
MALADE | C'EST COMME MON FRERE,
IL A LA MUTATION, MAIS SON CCEUR
VA BIEN.

VOILA | ET IL CONTINUE
DETRE SUIVI AU CAS Od.

VOUS REFLECHISSEZ ALORS ?

ET QUOIQUIL ARRIVE, AU PLUS TARD
RENDEZ-VOUS L'ANNEE PROCHAINE !




MAIS SI TU NES PAS PORTEUSE
DE LA MUTATION, CE SERA
DROLEMENT RASSURANT, N/()Li/

T

/ TU AS EU LES ET DU COUP, TU PENSES
LE FAIRE ?

REPONSES A TES

QUESTIONS ?

CA S'EST BIEN PASSE, MON
CCEUR VA BIEN ET LA
CARDIOLOGUE EST SYMPA.

4;20/5... AVEC LE

TEST JE PEUX SAVOIR
AVEC CERTITUDE Sl J'Al
LA MUTATI/ON.

ET REFLECHIR A LA
PISCINE, CA TE DIT ?

oul, MAIS SI JE DECOUVRE QUE SUIS
PORTEUSE... ? PFFF... JE NE SAlS
PAS. JE VAIS REFLECHIR UN PEU.
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TU SAIS, CE NEST PAS
PARCE QUE TU AS LA
MUTATION QUE LISA
OU EMMA L’AURONT
EGALEMENT. C'EST LE
HASARD QUI DECIDE.

4‘ PUIS POUR LE TEST, L/SA,ON\

VA EN DISCUTER ENSEMBLE POUR
T'AIDER A TE DECIDER.

C'EST CA. ON FAIT
PARTIE DE LA MEME
FAMILLE, MAIS ON EST
TOUS DIFFERENTS /

TU ME L'AS DEJA DIT
CENT FOIS...

EH LISA ! QUOI QUE TU
DECIDES... JE SUIS DE TOUT
CCEUR AVEC TOI !




Mqis comment fonctionne mon coeur ?

Systeme électrique

Oreillette droite

e coeur est au milieu de la poitrine, |égérement orienté vers la gauche.
C’est un muscle qui se contracte environ 100 000 fois par jour.

Al'intérieur, on découvre quatre pieces appelées cavités : deux oreillettes
et deux ventricules.

Le sang pauvre en oxygéne arrive dans le ventricule droit d’ou il est éjecté
vers les poumons pour y étre oxygéné. Le ventricule gauche se remplit
de sang oxygéné provenant des poumons puis se contracte pour éjecter
le sang par une porte (la valve aortique) afin qu'’il soit distribué a tous les
organes.

Certaines cellules du coeur ont la capacité de donner une stimulation
électrique pour que le cceur se contracte. Cet influx électrique démarre
dans les oreillettes et se transmet vers les ventricules. C’est lui qui donne
le tempo qu’on appelle le rythme cardiaque.

Oreillette gauche

Valve aortique

Ventricule droit
Ventricule gauche

Septum

Certaines maladies touchent le muscle cardiaque. Ce sont les
cardiomyopathies. Elles peuvent parfois fatiguer le muscle cardiaque
et/ou endommager le circuit électrique, et provoquer des tachycardies.
D’autres maladies ne touchent que le circuit électrique, on les appelle les

Les cardiomyopathies d’origine

génétique les plus fréquentes

e Cardiomyopathie hypertrophique ou CMH
Cest une hypertrophie du muscle
cardiaque, un épaississement des parois du
ventricule gauche. Cette maladie concerne
essentiellement le septum (la paroi séparant
les deux ventricules). Sa fréquence est
estimée a 1 personne sur 500.

‘ e Cardiomyopathie dilatée ou CMD

' Cest une augmentation de la taille du
ventricule, alors que les parois musculaires
restent minces. Cette maladie concerne
essentiellement le ventricule gauche. Sa
fréquence est estimée a 1 personne sur 2500.

e Dysplasie ou cardiomyopathie ventriculaire
droite arythmogeéne ou DVDA ou CVDA '
Le muscle cardiaque est progressivement
remplacé par de la graisse et du tissus fibreux.
Cette maladie concerne essentiellement le
ventricule droit. Sa fréquence est estimée a 1
personne sur 2500 ou 1 sur 5000.
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troubles du rythme cardiaque héréditaires.
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es troubles du rythme cardiaque
héréditaires les plus fréquents

Le petit dico de la cardio

e Le syndrome de Brugada et le syndrome du QT long congénital.
Ces syndromes se diagnostiquent par une anomalie sur [I'électro-
cardiogramme.

lIs peuvent entrainer un dysfonctionnement des circuits électriques du
coeur et entrainer des troubles du rythme cardiaque. Le coeur a par ailleurs
une morphologie normale, sans anomalie. La fréquence du syndrome
est estimée a 1 personne sur 2000 pour le syndrome de Brugada et 1
personne sur 5000 pour le syndrome du QT long congénital.

Normal

/N

Syndrome
QT long de Brugada
: > R AN ~
|
+—Hntervalle QT 1
allongé

Pour ces deux maladies, certains médicaments sont contre-indiqués.

La liste pourra étre fournie par le cardiologue. Pour le syndrome du
QT long, il est parfois donné un traitement par Bétabloquant si I'on est
porteur de la mutation, méme si I'ECG est normal.

o Bétabloguant : Ce médicament est utilisé en cardiologie. Il sert a
protéger le coeur pour éviter qu'il ne batte trop vite. Il doit étre pris tous
les jours, souvent tout au long de la vie.

o Cardiomyopathies : Nom donné aux maladies touchant le muscle
cardiaque entrainant une dilatation ou un épaississement de ses parois.
Ce sont souvent des maladies génétiques.

o Defibrillateur : Petit boitier permettant d'arréter un trouble du rythme
cardiaque qui serait dangereux pour la personne qui porte le défibrillateur.

o Echographie cardiaque : Examen permettant de visualiser le cceur en
utilisant I'écho des ultrasons.

e Electrocardiogramme ou ECG : Examen permettant '/ 7\
d’enregistrer I'activité électrique du coeur. Il permet
de dépister de nombreuses maladies cardiaques.

o Tachycardie : Accélération brutale du rythme cardiaque en raison de la
présence de circuits électriques anormaux.

o




C’est génétique ? Ca veut dire quoi ? v

Donc, c’est quoi une maladie génétique ?
C’est une maladie due a la présence d'une
ou plusieurs mutations sur un ou plusieurs
génes. Une mutation c’est une sorte de « faute
d’orthographe » dans un géne. C'est par exemple
le remplacement d’une lettre G par une lettre A.
Une mutation est présente dés la naissance et
peut se transmettre d’une génération a 'autre.
En France, plusieurs millions de personnes sont
atteintes de maladies génétiques.

De la cellule a 'ADN

LADN est le mode d’emploi qui renferme toutes les informations
nécessaires au bon fonctionnement de notre organisme. C'est un code
représenté par 4 lettres : A, T, C, G. Un géne est un morceau (un fragment
précis) de 'ADN permettant de produire une protéine.

En cardiogénétique, les génes étudiés sont ceux qui permettent la
production des protéines constituant le muscle cardiaque et/ou les
circuits électriques du coeur.

A\

Noyau

Chromosome

Mais alors d’ou sort ce risque de 50 % ?
Dans la majorité des maladies cardiaques héréditaires la transmission est
autosomique dominante, cela signifie que :
“w La mutation génétique est présente autant chez les garcons que les
chez filles.
v Les enfants non porteurs de la mutation n’auront pas de risque de la
transmettre a leurs futurs enfants.

A chaque naissance

vy
SMOPOT

DN

L’héredite

Chacun de nos genes est présent en deux exemplaires dans nos cellules,
car pour chaque caractéristique (couleurs des yeux, forme des oreilles...)
nous héritons d’'un exemplaire du géne de notre pére et d’'un exemplaire
du géne de notre mére. C'est le hasard qui détermine lequel nous
recevons de notre pére et de notre mére. Il existe ainsi des milliards de
combinaisons possibles.

(o) )
C’est ce qui nous rend unique ! 30 % . 30 % .
Non porteuse de la mutation Porteuse de la mutation
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petites questions & mon cardiologue

A quel age est-il nécessaire de consulter quand quelqu’un de ma famille
est atteint d’'une maladie cardiaque génétique ?

Habituellement le bilan doit débuter au plus tard a I'age de 10 ans, puis
il faut faire un suivi trés régulierement. Cela peut étre plus tét en cas de
forme précoce de la maladie dans la famille ou dans le cas de certaines
maladies. (cf encart ci contre)

Dans le cas d’une mutation identifiée chez mon pére ou ma mére, est-ce
que je peux savoir si moi aussi je suis porteur de la méme mutation?
Oui. Pour cela, il te faut faire le test génétique.

Est-ce que je peux faire ce test génétique méme si je ne suis pas malade ?
Oui. Cela s'appelle un test génétique prédictif (ou pré-symptomatique)
car il peut étre fait en I'absence de symptomes.

Comment fait-on ce test génétique ?
Il se fait par une prise de sang ou un prélévement de salive.

C'est quoi ce test genétique ?
C’est une analyse d’une partie précise de ton ADN pour savoir si tu es
porteur/porteuse ou non de cette mutation.

C'est long pour avoir les résultats du test genétique ?
Le résultat est disponible en 2 mois environ.

Quels sont les résultats possibles ?
Deux résultats sont possibles.

Soit tu es porteur/porteuse de
la mutation et tu auras alors
besoin d’un suivi annuel avec un
cardiologue.

Soit tu n'es pas porteur/porteuse
de la mutation et tu n'auras plus
besoin d'étre surveillé pour ton
coeur. Le résultat de lanalyse te
sera donné par le médecin que tu
as vu, en présence de tes parents.

Mais alors si je suis porteur de la mutation, je suis malade ?
Tant que ton coeur va bien, tu n'es pas malade et tu peux le rester pendant
longtemps !

Si je suis porteur de la mutation mais que mon cceur est normal, il se
passe quoi ?
En général, tu peux faire tout ce que tu faisais avant !

Et si un jour je développe des anomalies sur mon coeur ?

Si lors d’'une visite chez le cardiologue, des anomalies sont découvertes a
I'échographie ou a I'électrocardiogramme, il te recommandera s(irement
d’éviter certains sports qui peuvent le fatiguer, surtout si tu les pratiques
en compétition.

Il pourra aussi étre amené a te prescrire des médicaments, le plus souvent
des bétabloquants pour aider ton coeur a aller bien.

Et si aucune mutation n’est trouvée chez mes parents?

Il arrive parfois qu'aucune mutation ne soit trouvée dans une famille qui
a pourtant une maladie cardiaque génétique. C'est possible, toutes les
mutations responsables de ces maladies ne sont pas encore connues.
Mais la recherche avance... Dans ce cas précis, le test génétique ne peut
pas étre proposé aux enfants de la personne malade. Il faut donc que ces
enfants continuent a étre surveillés régulierement au niveau cardiaque.

QT Long
Pour le syndrome du QT Long congénital, la surveillance
cardiologique commence dés la naissance. Le test génétique
peut étre réalisé dés la naissance également.

Brugada
Il est exceptionnel que le syndrome se manifeste avant I'age de
15 ans. C'est pourquoi il est habituellement demandé de faire
un bilan a ce moment-la. C'est ton cardiologue qui décidera s'il
est nécessaire de faire ce bilan plus précocement.

)
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petite charte a d%ftination

des enfants et des adolescents

Tu as le droit ...

... de poser toutes les questions que tu veux aux médecins.

... de poser plusieurs fois la méme question si tu n'as pas bien
compris la réponse.

... de vouloir faire le test génétique.
... de ne pas vouloir faire le test génétique.
... d'avoir besoin d'attendre encore un peu avant de faire le test.

... de parler de tes soucis autour de toi, a tes amis, a tes
enseignants.

... de ne pas en parler.

... d'exprimer ta joie ou ta tristesse, d'étre en colére, inquiet ou
soulagé, d’en avoir marre et de le dire.

Il n'y a pas de questions bétes !

C’est normal. Tout le monde réagit différemment !
C'est ton corps, il t'appartient. Tu vas vivre avec toute ta vie, avec ses

qualités, ses atouts, ses performances et parfois ses défaillances.

Alors n’hésite pas, pose des questions,

exprime-toi !




