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Les maladies cardiaques
dans le champ des maladies rares…
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>8000 maladies 
rares

et ultra-rares

Moins de
1/ 2000

Enfants-adultes
80% génétiques

MendéliennesCMH 1/500 Maladies de 
l’adulte

Handicap, 
morbi-mortalité

Incurables mais 
actionnables

Maladies rares pour les cardiologues
fréquentes pour les généticiens!
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Centre de Référence coordonnateur

Centre de Référence Constitutif

Centre de Compétence

Cardiomyopathies
Labellisation 2023

Maladies Rares: une priorité de santé publique en France
Plans Nationaux Maladies Rares



Analyses génétiques

Autres collaborations
Neurologues, internistes, 
néphrologues
anatomo pathologistes
cardio-pédiatres
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CRMR Cardiomyopathies
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cliniciens
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Généticien 
moléculaire

Service de 
génétique Psychologue

Emilie Consolino

Pr Karine Nguyen

JM Mazzella

Dr Victor Morel

Brigitte Jarret

Et équipe infirmière



CENTRE DE REFERENCE DES CARDIOMYOPATHIES
Activité

Depuis Avril 2010, l’activité du centre augmente
5320 Visites dont 3336 nouveaux patients
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Activite du CCC depuis 2010

ETT Nouveaux Patients
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CMH CMD NCVG AMYLOSE DVDA FABRY AUTRES

CMH = 44% CMD = 12% 

NCVG = 8%

AMYLOSE 
= 13%

FABRY 
= 4%

CAVD 
= 1%



ESC 2023
(Semsarian J Am Coll Cardiol 2015)

Cardiomyopathie Restrictive 
CMR rare

Normal

Cardiomyopathie Hypertrophique 
CMH 1/200-500

Cardiomyopathie non dilatée du 
ventricule gauche CNDVG

Cardiomyopathie Arythmogène du 
ventricule droit (CAVD)  1/2000-10000

Cardiomyopathie Dilatée 
CMD 1/4000

Cardiomyopathies



Cardiomyopathies hypertrophiques

Normal

Cardiomyopathie Hypertrophique 
CMH 1/200-500

Cardiomyopathie Arythmogène 
du ventricule droit 
(CAVD)  1/2000-10000

Cardiomyopathie 
Dilatée CMD 1/4000

ØCause majeure de morbi-mortalité
ØRisque de mort subite par trouble du rythme ventriculaire 1-2% / an
        (Maron et al. 2020)
Ø Evolution vers dysfonction cardiaque systolique 8% des cas
        (Marstrand et al. 2020)



? ?

?

Ø Hétérogénéité génétique et clinique
Ø Âge de début variable, adulte, longue période sans symptome
Ø Corrélations génotype-phénotype difficiles





Mutation-pronostic rythmique: non d’après ESC 2023



Etiologies des CMH

30%
Sarco 

10 - 25%

30%

inconnu

10-25%

Adapté de Consensus d’experts Cardiogen

2 diagnostics d’affections 
curables
Ø Maladie de FABRY
Ø Amylose héréditaire à TTR



: Fort 1/2

Diagnostic et prise en charge précoces



? ? ?

??

?

?



? ? ?

?

Généralement à partir de l’âge de 10 ans 
sauf cas particulier
En cascade



? ?

?

?

?

Si maladie de FABRY : hérédité liée à l’X



? ? ?

?

Surveillance clinique à long terme 
selon recommandations



? ? ?

?

Surveillance clinique à long terme 
selon recommandations
Si d’autres sujets atteints, corréler la 
mutation avec la clinique





Lois de 
Bioéthique

2013
Information à la parentèle

1994 2004 2011 2021

Ø Prescripteur: médecin généticien ou spécialiste en lien avec une 

équipe de génétique clinique, conseiller en génétique sous 

délégation de tâche d’un médecin généticien

Ø Rendu: en consultation par le prescripteur

Ø Personne asymptomatique: équipe pluridisciplinaire rassemblant 

des compétences cliniques et génétiques et protocole type de 

prise en charge

Ø Mineur: autorisé que si ce dernier ou sa famille peuvent 

personnellement bénéficier de mesures préventives ou curatives 

immédiates

Ø Information à la parentèle: obligatoire depuis 2013, dès lors 

qu’une anomalie génétique grave susceptible de mesures de 

prévention, y compris de conseil génétique, ou de soins, était 

diagnostiquée

L.1131-1 à 7 du Code de Santé Publique 
et L.16-10 et 13 du Code Civil



Quelques messages

u Génétique indispensable et recommandée dans la prise en charge des CMH

u Bénéfice médical pour les malades et les apparentés

u Conseil génétique spécialisé indispensable

u Ne permet pas le diagnostic dans tous les cas

u Réviser le diagnostic, mettre à jour les résultats d’analyse négative

u Connaissances et technologies d’analyse très évolutives



Génétique clinique
Victor Morel
Emilie Consolino
Jean-Michael Mazzella
Brigitte Jarret

M2GM
Annachiara Desandre
Patrice Bourgeois
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CRMR coordonnateur
Philippe Charron

Tous nos collaborateurs 
biologistes
Pascale Richard
Gilles Millat
…

Tous nos correspondants 
cardiologues de la région PACA

Tous nos partenaires industriels

Cardiologie
Gilbert Habib
Claire Lucas
Grégoire Stolpe
Florent Arregle
Elsa Conte
Hélène Martel
Et Équipe de soins
…
Rythmologie
Jean Claude Deharo
Jerome Hourdain



Internalisation des 

analyses génétiques

CARDIOMYOPATHIES

Partenariat public-privé

HYPERGEN

Multicentrique national

CMH

Collaboration 
GENETIQUE 
CLINIQUE-

CARDIOLOGIE 
ADULTE
AP-HM

séquençage NGS
LBM

CS de 
cardiogénétique

Service renduaux 
patients

Service renduaux cliniciens
Diminution des coutspour 

l’institution

Labellisation

CENTRE DE COMPÉTENCE

CARDIOMYOPATHIES

Valorisation
Publication

LABORATOIRE DE 

REFERENCE

CARDIOMYOPATHIES

Labellisation
CRMR constitutif

CARDIOMYOPATHIES
(738 patients sur l’année)

Rayonnement local, national et 
européen

Expertise, recours, recherche et 
formation

Filière de soinsCARDIOGEN

CARDIOMYOPATHIES HEREDITAIRES
DÉVELOPPEMENT D’UNE NOUVELLE THÉMATIQUE TRANSVERSALE MALADIES RARES AU CHU

2008-2010 2017 2018-2019 2022 2023-20282008-2010 2012

Re-Labellisation

CENTRE DE COMPÉTENCE

NGS exome

unité de recherché MMG

Fiches CARDIOGEN
Formation des médecins e-learning 
DES Cardiologie, programme Amicus 
Therapeutics
Émissions Atout-Santé…
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