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Description clinique
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Cause rare de syncope et MS sur coeur sain
chez des enfants, adolescents et adultes jeunes
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Epidémiologie

e |ncidence exacte mal connue
e Risgque élevé de mort subite

e 80%des patients seront symptomatiques avant 40
ans (Syncope ou M

e Mortalité totale estimée de 40%a 40 ans

21 septembre 2012 Journée d’information sur les maladies
Nantes rythmiques héréditaires



Event free survival for syncope, ICD discharge,

aborted SCD and SCD
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Symptomes

e Syncopes al’effort ou lorsd’émotions
e Premier épisode dans|’enfance
e Age moyen =8 ans
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Diagnostic clinique : quels
examens?

e EOGde repos=normal
o« EQG d'effort (ou test pharmacologique)
e Coeur “normal”

e Pasd’exploration électrophysiologique
Invasive necessaire
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Diagnostic clinique : quels examens?

Exerc:se ))) _

e ESVpolymorphes al’effort : e Reproductibilité :
— ESVisolees, — Effort (Holter/ ECGE) si FC > 110 bpm
— Bigeminisme — Sous isoprotérenol

— Salves polymorphes

— TV bidirectionnelles et TV polymorphes —Non inductibilite EEP



Traltements

e Lesbéta-bloquantsa fortesdoses sont indispensables.

e |Importance du dépistage pour les apparentesimpliquant un
traitement beta-bloguant méme si asymptomatiques.

e Optimisation du traitement avec EEet Holter répétés.
e (Contre-indication du sport.

e [ndications potentielles de DAl
e Récidivesde syncopeset > 15 ans
e Garcons>15anset ATCDde AUMIR
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Médicaments contre-indiqués

e AUCUN

21 septembre 2012 Journée d’information sur les maladies
Nantes rythmiques héréditaires



21
Na

Le diagnhostic moléculaire

Adapted from D. Bers, Circ Res,

2002




Le diagnostic moléculaire

Catecholaminergic Polymorphic Ventricular Tachycardia (CPVT)

Gene Locus Syndrome Protein & Functional Occurs
subunit abnormality  In'
1q42 CPVT1, SIDS £ RyR2 SR Ca™ leak 1 50-60%
1g42-q43  CPVT1, QT prolongation” RyR2 o SRCa* leakt  ?
1q42-q43 CPVT1, ARVC2 RyR2 o SRCa* leakt  ?
1p13.3 CPVT2 Calsequestrin SR Ca® leak 1 <5%
KCNJ2 17923  CPVT3, ATS1 Kir2.1 a bt 1 ?
ANK2 4q25  CPVT? Ankyrin-B SRCa* leakt  ?
SLehnart et al. Circulation. 2007;116:2325-45.
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