
UNFCV	  :	  les	  «	  syndromes	  électriques	  du	  cœur	  »	  
Nice,	  le	  11	  Avril	  2015	  

JC	  Deharo,	  Marseille	  



Mort	  subite	  

•  Défini/on:	  décès	  brutal	  ina6endu	  sans	  symptômes	  au	  préalable	  

•  Epidémiologie	  :	  	  	  40	  000	  cas	  /	  an	  en	  France	  

•  Physiopathologie:	  Trouble	  du	  rythme	  ventriculaire	  grave	  responsable	  
d’un	  arrêt	  cardio	  circulatoire.	  

	  

•  E/ologies	  :	  	  	  Après	  45	  ans	  :	  	  Coronaropathie	  
	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  
	  
	   	   	  Avant	  45	  ans	  :	  	  Troubles	  du	  rythme	  d’origine	  

	   	   	   	  	  	  	  	  géné/que	  

	  

(10-‐30%)	  



	  	  Cœur	  Sain	   Cœur	  pathologique	  
	  

Pathologies	  rythmiques	  héréditaires	  	  
=	  risque	  de	  mort	  subite	  

Ø 	  Syndrome	  du	  QT	  long	  congénital	  

Ø Syndrome	  de	  Brugada	  

Ø TV	  catécholergiques	  

Ø Syndrome	  de	  repolarisa/on	  précoce	  

Ø Syndrome	  du	  QT	  court	  	  

Ø 	  Cardiomyopathie	  hypertrophique	  
	  
Ø Dysplasie	  arythmogène	  du	  ventricule	  
droit	  (DVDA)	  
	  
	  



Europace	  2011	  

Europace	  2013	  



Observa/on	  1	  

•  Mme	  D…	  57	  ans	  
•  Palpita/ons	  anciennes	  évoquant	  des	  ES	  
•  Syncope	  à	  l’âge	  de	  24	  ans	  (à	  poussée	  
hypertensive?)	  

•  Récidive	  en	  2000	  avec	  trauma/sme	  facial	  
•  Vers	  09:00,	  syncope	  à	  appel	  SAMU	  à	  mul/ples	  
épisodes	  syncopaux	  

•  Admise	  en	  service	  de	  cardiologie	  



QT	  =	  560	  ms	  	  /	  QTc	  =	  560	  ms	  







•  Conduite	  à	  tenir	  

– Diagnos/que	  

– Thérapeu/que	  



•  Conduite	  à	  tenir	  

– Diagnos/que	  :	  QT	  long	  certain	  

– Thérapeu/que	  :	  	  
•  bêta-‐bloquants	  +++	  
•  Règles	  à	  respecter	  
•  Discussion	  DAI	  



QT	  LONG	  

DIAGNOSTIC	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	  



	  	  	  	  	  	  	  Score	  de	  probabilité	  
	  	  	  	  	  	  	  	  ≥	  3.5	  :	  	  Forte	  
	  	  	  	  	  	  	  	  =	  1.5-‐3	  :	  Intermédiaire	  
	  	  	  	  	  	  	  	  ≤	  1	  :	  Faible	  

QT	  LONG	  QT	  LONG	  

Schwartz	  	  P.	  Circula0on	  2011.	  	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  

Prévalence	  	  
	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	  	  
	  
Physiopathologie	  
	  

	  
	  
	  

1/2000	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  

Géné/que	  
	  	  

Mode	  de	  transmission	  
• 	  	  autosomique	  dominant	  	  	  90-‐95%	  
• 	  	  de	  novo	  	  	  5-‐10%	  	  

	  
Pénétrance	  incomplète	  
	  
15	  gènes/600	  mutaOons	  

	  	  
3	  principaux	  gènes	  (75%):	   	  	  	  

KCNH1	  (35%)	  	  	  	  	  Iks	  	  
KCNQ2	  (30%)	  	  	  	  IKr 	  	  	  
SCN5A	  (10%)	  	  	  	  	  INa	  

Muta/on	  +	  
50	  %	  des	  cas	  



Ackerman	  J,	  2014	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  

	  
Diagnos/c	  	  
	  

v  QTC	  ≥	  500	  ms	  sans	  symptômes	  
v  QTC	  ≥	  480	  ms	  avec	  syncope	  
v  Muta/on	  présente	  
	  
	  

Clinique	  
	  
Syncope	  précédée	  ou	  non	  de	  palpita/ons	  
	  
Circonstances	  adrénergiques	  +++	  
	  
Mort	  subite	  	  
	  

ECG	  ++	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  



Syncope	  /Mort	  subite	  selon	  le	  génotype	  
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Sommeil 

Autres	  * 

62% 
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3% 
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 29% 

15% 
13% 

19% 

39% 

29% 

PJ	  Schwartz	  et	  al	  Circula0on	  2001;	  103:	  89-‐95.	  

*Autres : anésthesie, fièvre, règles, grossesse 



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  

	  
Pronos/c	  	  
	  

Goldenberg	  JACC	  2008	  





Repos	  

Epreuve	  d’effort	  sous	  bêta	  bloquants	  



14	  minutes	  



Fin	  effort	  





QT	  LOG	  QT	  LONG	   TRAITEMENT	  
ACC/AHA/ESC	  2006	  HRS/EHRA/APHRS	  2013	  



QT	  LOG	  QT	  LONG	   TRAITEMENT	  
ACC/AHA/ESC	  2006	  HRS/EHRA/APHRS	  2013	  



TRAITEMENT	  QT	  LONG	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  



QT	  LOG	  QT	  LONG	   TRAITEMENT	  
ACC/AHA/ESC	  2006	  HRS/EHRA/APHRS	  2013	  



TRAITEMENT	  QT	  LONG	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  





28%	  de	  chocs	  
appropriés	  

25%	  de	  
complica/ons	  





QT	  LOG	  QT	  LONG	   TRAITEMENT	  
ACC/AHA/ESC	  2006	  HRS/EHRA/APHRS	  2013	  



TRAITEMENT	  QT	  LONG	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  

	  
Traitement	  	  
	   	  

§ 	  Bétabloquants	  (BB)	  	  
Symptoma/ques	  	  
Asymptoma/ques	  
Géné/que	  posi/ve	  

	  
	  
§ 	  Sympatectomie	  (LCSD)	  

	  
	  

	  





QT	  LONG	  

Liste	  des	  médicaments	  CI	  
Bétabloquants	  (BB)	  chez	  tous	  les	  LQTS	  

• 	  Symptoma/ques	  
• 	  Asymptoma/ques	  
• 	  Géné/que	  posi/ve	  

	  
DAI	  chez	  les	  pa/ents	  à	  haut	  risque	  

• 	  Mort	  subite	  récupérée	  (sauf	  enfant	  LQT1???)	  
• 	  Récidive	  des	  syncopes	  malgré	  BB	  +	  LCSD	  

	  
Sympathectomie	  (LCSD)	  

• 	  Alterna/ve	  aux	  BB	  
• 	  Syncope	  sous	  BB	  
• 	  DAI	  +	  Orage	  rythmique	  	  
• 	  Alterna/ve	  au	  DAI	  chez	  l	  ’enfant	  à	  HR	  ???	  

	  
Evalua/on	  individuelle	  pour	  la	  pra/que	  de	  sports	  
intenses	  ou	  de	  compé//on	  
	  
	  

En	  résumé:	  
(	  www.qtdrugs.org)	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  

	  
Traitement	  	  
	   	  

	  
§ 	  Défibrillateur	  automa/que	  implantable	  	  

	  	  	  	  
	  Pa/ents	  à	  haut	  risque	  
	  	  	  	  	  	  	  	  

	  Mort	  subite	  récupérée	  	  
	  
	  	  	  	  	  	  	  Récidive	  des	  syncopes	  malgré	  BB	  +	  LCSD	  
	  

	  

	  
	  



+	  Nadolol	  80	  x	  1	  
+	  Aldactone	  
+	  Conseils	  



Syndrome	  du	  QT	  Long	  congénital	  

	  
Traitement	  	  
	   	  

	  
§ 	  Liste	  des	  médicaments	  CI	  

	  (www.qtdrugs.org)	  
	  
§ 	  Contre	  indica/on	  sport	  intense	  ou	  de	  compé//on	  

§ 	  Prélèvement	  et	  conseil	  géné/que	  
	  
	  
§ 	  Dépistage	  familial	  +++	  (apparentés	  au	  premier	  degré)	  
	  
	  







Observa/on	  2	  

•  Mlle	  D…	  18	  ans	  
•  Asymptoma/que	  (Syncopes?	  Endormissements?	  
Spasmophilie?)	  

•  Mort	  subite	  chez	  le	  père	  (syndrome	  de	  Brugada?)	  
•  Adressée	  pour	  évalua/on	  du	  risque	  rythmique	  
	  



Syndrome	  de	  Brugada?	  



Syndrome	  de	  Brugada	  

	  
Diagnos/c	  	  
	  

	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  

	  
	  
	  

Sus	  déclage	  en	  dôme	  du	  segment	  ST	  de	  +	  2	  mm	  dans	  
les	  dériva/ons	  V1	  ou	  V2	  de	  façon	  spontané	  ou	  induit	  
par	  un	  an/arythmique	  de	  classe	  I	  	  

ECG	  





•  Conduite	  à	  tenir	  	  

– Diagnos/que	  

– Thérapeu/que	  



Syndrome	  de	  Brugada	  

	  
Diagnos/c	  	  
	  

	  
	  
	  
	  
	  
	  
	  

	  
	  
	  

Sus	  déclage	  en	  dôme	  du	  segment	  ST	  de	  +	  2	  mm	  dans	  
les	  dériva/ons	  V1	  ou	  V2	  de	  façon	  spontanée	  ou	  
induite	  par	  un	  an/arythmique	  de	  classe	  I	  	  

ECG	  

Test	  à	  l’ajmaline	  





Syndrome	  de	  Brugada	  

	  
Pronos/c	  	  
	  

Risque	  mort	  subite	  par	  fibrilla/on	  ventriculaire	  	  	  	  	  
	  
	  

	   	  Aspect	  spontané	  de	  type	  I	  
	   	  Syncope	  

	  
ATCD	  de	  mort	  subite	  familial:	  non	  
	  
	  

Taux	  d’évènement	  rythmique	  annuel	  

1.5%	  /an	  

0.5%	  /an	  

7.7%/an	  

Facteurs	  de	  risque	  

(20%	  symptômes	  préalable)	  



Syndrome	  de	  Brugada	  

	  
Traitement	  	  
	  

ü Liste	  des	  médicaments	  contres	  indiqués	  
	   	   	  	  (www.brugadadrugs.org)	  

	  
ü Surveillance	  de	  l’appari/on	  de	  symptômes	  
	  
ü Traitement	  de	  la	  fièvre	  
	  
v Défibrillateur	  automa/que	  implantable	  

	  Syncope	  
	  Mort	  subite	  récupérée	  
	   	  25%	  de	  complicaQons	  chez	  le	  sujet	  jeune	  

	  
v Traitement	  an/arythmique	  de	  classe	  IA	  (quinidine)	  
	  
	  
ü Dépistage	  familial	  

Chocs	  inappropriés	  
Fracture	  de	  sonde	  





Syndrome	  de	  Brugada	  

Prévalence	  	  
	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	   	  	  
	  
Physiopathologie	  
	  

	  
	  
	  

1/2000	  (0.05%	  de	  la	  popula/on),	  	  	  Asie+++	  
20%	  des	  morts	  subites	  sur	  cœur	  sain	  



Syndrome	  de	  Brugada	  

Clinique	  
	  
	  
Age	  moyen	  40	  ans	  
	  
Prédominance	  masculine	  (8	  H/1F)	  
	  
Syncope	  +/-‐	  convulsions	  
	  
Pertes	  d’urines	  nocturnes	  inexpliquées	  ou	  respira/on	  stertoreuse	  
	  
Mort	  subite	  	  «	  nocturne	  »	  	  
	  
Facteur	  favorisant:	  la	  fièvre	  +++	  
	  



Syndrome	  de	  Brugada	  

Géné/que	  
	  	  

	  
Mode	  de	  transmission	  	  Autosomique	  Dominant	  	  	  
	  
Pénétrance	  incomplète	  +++	  
	  
Rela/on	  génotype/	  phénotype	  complexe	  	  	  >>>>	  	  dépistage	  et	  suivi	  familial	  
	  
	  
	  1	  gène	  principal	  	  SCN5A	  	  	  	  	  	  	  	  	  INa	  	  (perte	  de	  fonc/on)	  	  

	   	  	  
	  
	  
	  

	  	  
	  	  	  

300	  mutaOons	   Muta/ons	  +	  
20%	  des	  cas	  



Syndrome	  de	  Brugada	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	  

	  	  	  	  >	  1	  dériva/on	  (V1-‐V3)	  	  
	  +	  	  

§ 	  FV/TV	  polymorphe	  
§ 	  ATCD	  Fam	  Mort	  subite	  
§ 	  Aspect	  type	  I	  famille	  
§ 	  EEP	  +	  
§ 	  Syncope	  ou	  respi	  agonique	  
	  

Ancienne	  défini/on	  Consensus	  2005:	  

Antzelevitch	  C.	  Circula0on	  2005.	  	  



Syndrome	  de	  Brugada	  

Type	  I	   Type	  II	   Type	  III	  



TRAITEMENT	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  

Syndrome	  de	  Brugada	  



TRAITEMENT	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  

Syndrome	  de	  Brugada	  



TRAITEMENT	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  

Syndrome	  de	  Brugada	  



TRAITEMENT	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  

Syndrome	  de	  Brugada	  





8%	  chocs	  appropriés	  
	  
28%	  chocs	  inappropriés	  

Suivi	  à	  3	  ans	  	  







TRAITEMENT	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  

Syndrome	  de	  Brugada	  





0.5%/an	  

1.5%/an	  

7.7%/an	  

Taux	  d’évènement	  rythmique	  annuel	  



TRAITEMENT	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  

Syndrome	  de	  Brugada	  



TRAITEMENT	  

HRS/EHRA/APHRS	  2013	   ACC/AHA/ESC	  2006	  

Syndrome	  de	  Brugada	  









Observa/on	  3	  

•  Mr	  O…	  29	  ans	  
•  Asymptoma/que	  
•  CMH	  connue	  depuis	  l’adolescence	  
•  Adressé	  pour	  évalua/on	  du	  pronos/c	  rythmique	  





•  Conduite	  à	  tenir	  

– Diagnos/que	  

– Thérapeu/que	  



































Dépistage	  généOque	  

Cas	  index:	  
	  	  
	  	  	  	  	  Post	  mortem	  	  
	  
	  	  	  	  	  Expression	  clinique	  de	  la	  pathologie	  (phénotype)	  
	  
	  
Dépistage	  familial	  
	  
	  	  	  	  	  Si	  iden/fica/on	  d’une	  muta/on	  chez	  le	  cas	  index	  



Dépistage	  généOque	  

Cas	  index:	  
	  	  
	  	  	  	  	  Post	  mortem	  	  
	  
	  	  	  	  	  Expression	  clinique	  de	  la	  pathologie	  (phénotype)	  
	  
	  
Dépistage	  familial	  
	  
	  	  	  	  	  Si	  iden/fica/on	  d’une	  muta/on	  chez	  le	  cas	  index	  

Si	  résultat	  néga/f	  :	  réassurance	  
	  
Si	  résultat	  posi/f:	  	  phénotype	  ?	  	   Mesures	  prévenQves	  

Suivi	  +++	  



CONCLUSION	  

Penser	  aux	  troubles	  du	  rythme	  héréditaire	  devant	  toute	  mort	  subite	  
inexpliquée	  du	  sujet	  jeune	  
	  
	  
Intérêt	  préven/f	  des	  récidives	  au	  sein	  du	  même	  famille	  
	  
	  
Prise	  en	  charge	  pluridisciplinaire	  géné/cien-‐clinicien	  
	  
	  
Probléma/que:	  	  Corréla/on	  génotype-‐phénotype	  	  

	   	  (maladie	  sans	  muta/on/	  muta/on	  sans	  maladie)	  
	  
	  
Accompagnement	  et	  informa/on	  des	  familles	  


