La recherche clinigue et moléculaire sur les
maladies rythmiques héreditaires

iA.A%

I'institut du thorax

Unité Inserm UMR 1087-CNRS UMR 6291
CENTRE DE REFERENCE POUR LA PRISE EN CHARGE
DES MALADIES RYTHMIQUES HEREDITAIRES

Pr Vincent Probst

| [ 2
hi Inserm , A
[ ] UNIVERSITE DE NANTES Skt noseaues



Généralites

» Les maladies rythmiques héréditaires font parties des
maladiesrares

» Peu d’informations sont disponibles sur ces pathologies

» L’ambition de larecherche est multiple:
v Mieux comprendre les bases physiopathologigues
v Développer de nouveaux outils diagnostiques
v' Mieux évaluer le risque rythmique
v" Proposer des prises en charge thérapeutiques mieux adaptées
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Organisation pour ce type de recherche

» Necessité de constitution de grandes bases de
données pour mieux connaitre ces pathologies

> Travall collaboratif en réseau
» (ollaboration étroite entre cliniciens et généticiens
» (ollaboration avec les patients et les associations
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Organisation du reseau

» Basée sur |la participation des centres de
compétences

»Mise en réseau d’un outil informatique commun
Securise

»Mise en place d’'une plateforme pour les
biocollections
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L’une des plus importantes biocollection au monde
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L’une des plus importantes biocollection au monde

Biocollection ADN

Nombre d'échantillons

BAVcong | BAVdeg

B Casindex 113 377 188 65 39 608 293 76 288
® Famille 155 653 159 172 42 811 319 125 328
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L’équipe

Pr Vincent Probst Pr Hervé Le Marec Stéphanie Chatel Noémie Bourgeais
Responsable du CIC Investigateur Coordinatrice projet Secrétaire médicale

Thorax — Centre de ref

Emmanuelle Christine Monique Annabelle Swanny
Bourcereau Fruchet Longépée-Dupas Rajalu Fouchard
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IRC : Infirmiere de Recherche Clinique » X
] (] 7
! !nserm @ umv;ks[w':mms A‘ ARC : Attachée de Recherche Clinique ,.inﬁ o~



Nos principaux projets

» Genechoc: identification des marqueurs génétiques
iImpligués dans la survenue de choc

»> FASI

X identification des variants genetiques

impliqués dans la mort subite extra-hospitaliere
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Syndrome du QT long

> |dentification des facteurs genetiques impliques
dans la modulation du risque rythmique chezles
patients atteints d’'un syndrome du QT long

» Valeur respective de I’épreuve d’effort et du test
al’adrénaline chez les patients atteints d’un
syndrome du QT longdetype 1 et 2
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Syndrome de Brugada

> Bude QUIDAM: évaluation de I'intérét de la Quinidine
dans le syndrome de Brugada

> |dentification des variants fréguents impliqués dansle
syndrome de Brugada

» BEvaluation des marqueurs €électriques de pronostic
dans le syndrome de Brugada

| : g2 AV
Yiinserm @ [ &
° UNIVERSITE DE NANTES S e ies I"institut du thorax



Repolarisation précoce

» |dentification des formes héréditaires de repolarisation
précoce

> |dentification des facteurs génétiques impliques dansle
syndrome de repolarisation précoce

» Bvaluation desfacteurs cliniques et électriques
Impliqués dans le syndrome de repolarisation précoce
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