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Classification des hypertensions pulmonaires (WSPH 2018)

Simonneau et al, Eur Respir J 2019; 53: 1801913
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Classification des hypertensions pulmonaires (WSPH 2018)
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Différentes mutations  (PAH, PVOD/PCH)

Morell et al, Eur Respir J 2019; 53: 1801899



• PAH (BMPR2, TBX4, KCNK3, ALK1, ENG, Smad, BMP9…):
Transmission autosomique dominante
Pénétrance incomplète (14 % hommes, 42 % femmes)

• PVOD (EIF2AK4):
Transmission autosomique récessive
Pénétrance reste à déterminer (100 %?)
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Transmission génétique

Larkin et al, Am J Respir Crit Care Med; 2012
Eyris et al, Nature Genetics; 2014
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Répartition des principales mutations

Girerd B. Eur Resp J 2016



• Tous les patients porteurs d’une HTAP:
considérée comme idiopathique
d’allure héritable
associée aux anorexigènes

• Tous les patients porteurs d’une MVOP:
considérée comme idiopathique
d’allure héritable

• Les membres de la famille d’un patient chez lequel la mutation d’un gêne a été 
identifiée

=> Consultation médicale et proposition test génétique
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A qui proposer une consultation de génétique?
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Bonnes pratiques du conseil génétique
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Suivi des porteurs sains apparentés au 1er degré



=> FIV avec test génétique sur embryons avant leurs transferts: seuls les 
embryons non porteurs de la mutation BMPR2 sont implantés dans l’utérus
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Diagnostic génétique pré-implantatoire

Frydman, Eur Resp J 2012
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Conclusion

- Toute hypertension artérielle pulmonaire d’allure idiopathique, héritable ou liée aux 
anorexigènes doit bénéficier d’une consultation de génétique

- objectifs du conseil génétique:
1) améliorer la prise en charge de l’HTAP (traitement précoce)
2) proposer une consultation de génétique pour les apparentés
3) proposer un suivi des porteurs asymptomatiques
4) diagnostic pré-implantatoire possible pour les personnes porteuses d’un gêne prédisposant

Consultation de génétique au CHU de Nantes: 
Dr Bertrand Isidor / Marie-Lise Bichon conseillère en génétique


