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Conflits d’intérêts

• Biosense-Webster : Lecture fees



• Forme d’emblée familiale : origine 
génétique certaine ou très probable 

• Forme apparemment sporadique, 
origine génétique mendélienne  
variable selon les pathologies

-certaine ou très probable (CMH, 
CVDA/DVDA),
-importante (QT long)
-plus modeste (CMD) ou 
-mal connue (Brugada, PVM, ….)
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LQTS – Class I
BrS – Class I
CPVT – Class I
SQTS – Class I
IVF – Class IIb
ERS – Class IIb

ARVC – Class I
HCM – Class I
DCM



ACA

SCD
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Absence de ségrégation 
variant / phénoype

Variant déclassé III (VSI)

2ème panel (à l’époque)
Variant Calmoduline
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Cas index: garçon de 7 ans - MS inaugurale FV à l’effort - QTc 490 ms 
Oncle : MS à 14 mois pendant épisode fébrile; 
Apparentés asymptomatiques  QTc ↗
Génétique : Variant familial SCN5A – classé IV



Pre-symptomatic 
diagnosis +++

Pre-birth diagnosis
Pre-implantation diagnosis



–Pas de liste de maladies
–Pas de limite de terme
–Variation génétique classe 4 & 5

Lois de bioéthique depuis 1994
Révisions successives en 2004 puis 2011 
puis 2013 puis 2021

Centres Pluridisciplinaires de Diagnostic 
PréNatal (CPDPN)

Diagnostic PréNatal (DPN)
Dépistage prénatal non invasif (DPNI)

Diagnostic PréImplantatoire (DPI)
Même  cadre législatif  « affection  d’une  particulière gravité réputée  comme 
incurable au moment du diagnostic » 

Cardiogénétique: peu de cas 
-Marfan et certains Sd apparentés 
-Laminopathies, CMH sévères
-Syndrome de Jervell
-TDR sévère (MS familiales)

Discussion au cas par cas 
Chaque famille est unique



Diagnostic PréNatal (DPN)
Dépistage prénatal non invasif (DPNI)

LA CHORIOCENTESE : 
Entre 11 et 14 SA
Prélèvement de villosités 
choriales
Risque de fausse couche : 
Env 0,5%

L’AMNIOCENTESE
A partir de 15 SA
Prélèvement de liquide 
amniotique 
Risque de fausse couche : 
Env 1% 

ADN libre fœtal circulant dans le plasma 
maternelle (prise de sang maternelle)

Possible dès 10 SA
Analyse par PCR digitale 
Mise au point technique 

(prélèvement sanguin des 2 parents)



Rencontre du couple avec l’équipe pluridisciplinaire
généticien,  gynécologue,  biologiste, anesthésiste, 
psychologue, sage-femme…

Evaluation du dossier par le CPDPN (médical, éthique)
Evaluation de la faisabilité de la FIV

spermogramme, bilan ovarien…
Evaluation de la faisabilité génétique (mises au point techniques)
Demande de prise en charge DPI

Stimulation ovarienne
Ponction d’ovocytes / Prélèvement de sperme
Fécondation in vitro
Biopsie embryonnaire (à J3 ou J5, prélèvement d’1 à 2 cellules)
Transfert embryonnaire  (1 à 2 embryons) d’un embryon sains +/- 
congélation des embryons surnuméraire

Grossesse







Mises à jour CARDIOGEN régulières









Du phénotype au génotype :
 quand et comment envoyer 

au généticien ?

Quand ?

Conséquences ?

Où ?

Risque
Traitement

DPS
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