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• Bicuspidie
• Prolapsus valvulaire mitral
• RAC

• VALVULOPATHIES SYNDROMIQUES



VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES

Bicuspidie aortique

Liu T, frontiers physiology 2019 Type 1 Raphé G/D  70-80%

- 1-2% population générale

- 3 H/1F

- ‼ Aorte initiale  / ‼ Coarctation

- Bénin… sauf  complications



VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES
Bicuspidie aortique

Capoulade R, Heart 2019
Galian-Gay L, Heart 2019 

Pas de gène 
validé en 
clinique Mais Récurrence familiale 

≈ 6-7% Bicuspidie  
≈ 10% Aortopathie

FLNA-MVP related 
Garg V, Nature 2005
Le Tourneau T, Eur Heart J 2018 / Liu T, frontiers physiology 2019,



VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES
Bicuspidie aortique grande variabilité



• ETT pour les apparentés au 1er degré du propositus (ACC/AHA guidelines 2014):
– bicuspidie 
– Anévrysme de l’aorte initiale (avec ou sans valvulopathie aortique)

• Enfants dès 10-15 ans (ou plus tôt si souffle), Echo fœtale si grossesse

• 1 seule fois si ETT normale, suivi selon recommandations si valvulopathie/anévrysme

• Examen clinique 
>> manifestations syndromiques ? >> consultation génétique dédiée

VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES
Bicuspidie aortique Dépistage familial



Adams DH, Eur Heart J 2010; 31: 1958-67

VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES
Prolapsus valvulaire Mitral (PVM)

2-3% population
générale



VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES
Prolapsus valvulaire Mitral (PVM)

H743P
P637Q

V711D

G288R

Del 761-943

Le Tourneau T, Eur Heart J 2018

PVM autosomique dominant PVM lié à l’X
Filamine A

Grande variabilité 
phénotypique dans les 

familles

Pas de gène 
validé en 
clinique 

DCHS1 
Durst R, 2015

DZIP1 
In soummission

Disse S, Am J Hum Genet 1999;65:1242-51
Freed LA, Am J Hum Genet 2003;72:1551-59
Nesta F, Circulation. 2005;112:2022-30
Durst R,  Nature 2015



VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES 
Prolapus valvulaire Mitral Dépistage familial

• Pas de recommandation spécifique dans les guidelines

• Interrogatoire/Examen clinique  : autre cas familial (opéré)? formes sévère du sujet 
jeune ?
>> ETT pour les apparentés au 1er degré du propositus?
>> PHRC génétique du PVM

• 1 seule fois si ETT normale, suivi selon recommandations si valvulopathie

• Examen clinique 
>> manifestations syndromiques ? >> consultation génétique dédiée



VALVULOPATHIES NON SYNDROMIQUES
Rétrécissement aortique Dépistage familial

Probst V, Circulation 2007

Pas de recommandation spécifique

Interrogatoire/Examen clinique  : autre cas familial (+/-
opéré)? formes sévère du sujet jeune ?

>> ETT pour les apparentés au 1er degré du propositus ?
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PVM Syndromique = maladie génétique 
Consultation génétique spécialisée 

- Syndrome de Marfan (1/5000) : Fibrillin 1, TGF β2
- Syndrome de Loeys-Dietz : TGFβ R 1 and 2
- Polyspose Juvenile, aortopathie et PVM : SMAD 4
- Syndrome de Ehlers-Danlos Type IV : Collagen type III
- Osteogenesis imperfecta: Collagen type I
- Syndrome de Stickler : Collagen type II, IX, XI
- Syndrome de Williams-Beuren : Elastine
- Pseudoxanthoma elasticum: ATP-binding cassette protein ABCC6

- Syndrome de Larsen-like : B3GAT3 (glucuronosyltransferase-I)

Lee B, Nature 1991; 352: 330-4
Le Tourneau T, Heart 2018

TGFβ
pathway

VALVULOPATHIES SYNDROMIQUES
Prolapus valvulaire Mitral (PVM)



Bicuspidie Syndromique = maladie génétique
Consultation génétique spécialisée 

- Syndrome de TURNER
- Syndrome de SHONE

VALVULOPATHIES SYNDROMIQUES
Bicuspidie aortique



Conclusion
• De nombreuses valvulopathies sont héréditaires

– ! Pas de dépistage génétique validé en routine 
– Recherche clinique (PHRC nantais sur la génétique du PVM)

• Dépistage familial valvulopathies non syndromiques :
– Bicuspidie / Aortopathie (ACC/AHA 2014)

• ETT Recommandée pour les apparentés du 1er degré 

– MVP, RAC :  Pas de recommandation, 
• ETT apparentés 1er degré selon ATCD familiaux et précocité/ sévérité de la 

maladie ?

• Examen clinique ++ : Valvulopathies syndromiques ?
consultation génétique dédiée.
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