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La transition enfant-adulte représente un enjeu important pour la prise en charge des
patients atteints de cardiomyopathies révélées dans I'enfance ou a I'adolescence. Le nombre
de patients concernés par cette transition est relativement réduit du fait de la prévalence
faible de ces maladies rares, estimée a 1/100 000 [1, 2], alors qu’elle est de 1/500 et 1/2500
respectivement pour les seules formes hypertrophiques et dilatées de I'adulte.

Les cardiomyopathies pédiatriques s’inscrivent plus souvent que celles de I'adulte dans le
contexte de pathologies générales.

Un certain nombre des enjeux de la transition sont communs a I'ensemble des transitions
enfant - adulte en cardiologie, au méme titre que pour les cardiopathies congénitales, tandis
que d’autres sont plus spécifiques des pathologies myocardiques, notamment en ce qui
concerne les aspects liés au diagnostic étiologique et plus spécifiquement a la génétique.

Les points importants de la transition
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Eléments généraux de la transition enfant-adulte en cardiologie

L’essentiel des éléments relatifs a ce processus de transition abordés de maniére
transversale dans cette revue sont applicables aux cardiomyopathies, notamment I'objectif
commun de garantir une continuité dans la prise en charge cardiologique, d’éviter les
ruptures de suivi et de traitement tout en garantissant le meilleur confort psychologique et le
meilleur bien-étre possible pour les patients.

A c6té du passage d’un environnement médical de prise en charge pédiatrique vers un
environnement adulte avec de nouveaux interlocuteurs et une implication différente des
parents dans le processus de soin, d’autres enjeux liés a la composante génétique fréquente
de ces cardiomyopathies émergent a I'entrée dans la vie adulte. Ces enjeux sont bien sdr
liés au risque de transmission d’'une pathologie présente chez eux-mémes (et parfois chez
leurs ascendants) qui peut passer au premier plan avec le passage a I'age adulte et la
perspective d’'un projet de parentalité a plus ou moins long terme. Chez les adolescentes
devenant femmes, les risques liés a la grossesse doivent également étre rappelés et
compris tout comme les modalités contraceptives les plus appropriées.

Ces éléments justifient un certain nombre de mesures d’accompagnement, au premier plan
desquelles figurent une éducation sur la pathologie elle-méme, 'importance et la prise des
traitements, les mesures hygiéno-diététiques quand elles sont indiquées et les modalités du
suivi en particulier I'explication des tests pratiqués dans un but de précision du risque. Le
moment le plus approprié de la transition est également un élément crucial a déterminer.
L’age arbitraire de 18 ans n’est bien sir pas obligatoire et il est nécessaire d’identifier une
période de stabilité relative en évitant les phases de décompensation, les grossesses et les
périodes psychologiquement difficiles. Des consultations spécifiques de jonction avec un
premier rendez-vous avec le cardiologue adulte au sein de la structure pédiatrique, voire
avec une derniére consultation couplée avec le cardio-pédiatre référent, sont des méthodes
recommandées qui sécurisent le processus de transfert.

Reconsidérer la présence d’une pathologie générale dans laquelle s’inscrit la
cardiomyopathie

Les cardiomyopathies pédiatriques s’inscrivent plus souvent que celles de I'adulte dans le
contexte de pathologies générales, qu’elles soient syndromiques (syndromes de Noonan
syndrome/RASopathies, d’Alstrom) ou qu'il s’agisse de maladies génétiques métaboliques
(maladie de Pompe, glycogénose de type Ill), mitochondriales (syndrome de MELAS),
musculaires (myopathie de Duchenne) [3, 4].

Le plus souvent, ces causes de I'atteinte myocardique ont été diagnostiquées avant la
période de la transition, mais elles peuvent I'étre a I'age adulte si elles paraissaient
initialement isolées. C’est le cas de certaines formes dilatées ou hypertrophiques.
L’apparition avec I'age de signes extracardiaques peut justifier a nouveau une enquéte
étiologique vers une cause syndromique ou métabolique. Un des intéréts de la période de
transition est de réexaminer les caractéristiques cliniques, biologiques et d'imagerie du
patient pour préparer son suivi et ceci peut conduire a reprendre une enquéte étiologique
menée parfois des années avant.

Réévaluer les aspects génétiques

Les cardiomyopathies isolées de I'enfant, sans manifestations extracardiaques, different des
formes de I'adulte dans leurs caractéristiques génétiques. Les cardiomyopathies
hypertrophiques dans leurs formes « typiques », avec une hypertrophie asymétrique a
prédominance septale, parfois obstructives, sont principalement dues chez I'adulte et I'enfant



a des mutations de genes codant pour des protéines du sarcomere, le plus souvent
MYBPC3 et MYH?7 [5, 6]. Toutefois, la proportion de patients porteurs de deux mutations,
dont l'association peut contribuer au développement d’un phénotype plus précoce et plus
sévere, est plus élevée chez les enfants (25 % avant 'age de 18 ans) que chez les adultes
(environ 5 %) [7]. Pour les formes dilatées, une cause génétique est moins souvent identifiée
mais peut impliquer des génes codants pour des constituants du sarcomere, du
cytosquelette ou du desmosome. Pour les formes restrictives ou arythmogénes du ventricule
droit, plus rares, peuvent étre impliquées des mutations sarcomériques ou desmosomales.

La transition enfant - adulte est un moment charniére pouvant conduire a se poser a
nouveau la question du substrat génétique de la cardiomyopathie. Cette question est
d’autant plus importante que les questionnements du patient quant au risque de transmission
de sa pathologie vont occuper une place croissante pour lui avec son entrée dans I'age
adulte. Parfois, une hérédité lourde avec des formes séveres de cardiomyopathies chez les
ascendants pourront renforcer ces questionnements et justifier une prise en charge
psychologique spécifique.

De plus, les progres effectués en séquencgage génétique de routine avec I'utilisation de
panels incluant des nombres croissants de génes rendent de maniére quasi automatique
obsoléte un nombre important de tests effectués plusieurs années auparavant. Ce point est
trés important pour les patients ayant eu un premier test négatif. Il 'est également pour ceux
chez qui a été identifié un variant pathogéne car ce résultat ne doit pas conduire a passer a
cbté d’'un second variant pouvant expliquer la révélation précoce de la maladie. Cet élément
est crucial pour le conseil génétique car il permettra d’éviter d’avoir une interprétation biaisée
de la pathogénicité du ou des variants identifiés et d’offrir la meilleure prise de décision
possible dans le projet de parentalité et la meilleure prise en charge familiale, notamment
dans la fratrie.

Une évaluation adaptée du pronostic rythmique

Différentes stratégies de stratification du risque et de prévention de la mort subite ont été
validées chez I'adulte pour les cardiomyopathies. Ces stratégies sont générales pour les
formes dilatées et hypertrophiques, mais aussi spécifiques d’'une cause donnée, notamment
génétique. Certaines de ces stratégies ont été adaptées aux formes pédiatriques comme par
exemple pour les cardiomyopathies hypertrophiques.

La transition enfant-adulte est également un moment charniére pour réévaluer le risque
rythmique et définir la stratégie de prévention de la mort subite. Les échanges avec les
patients doivent rester prudents lors des premieres consultations de suivi adulte pour ne pas
mettre en porte-a-faux la continuité et la cohérence de leur prise en charge. Cependant, il est
important de réévaluer ces aspects en utilisant les outils de stratification du risque rythmique
validés chez I'adulte. Il faut garder a I'esprit que les outils d’évaluation du risque de mort
subite chez I'« adulte » (par exemple, pour un age supérieur a 16 ans pour le score prédictif
européen dans la cardiomyopathie hypertrophique) n’ont pas été validés spécifiquement
chez les patients dont le diagnostic a été effectué a un age pédiatrique, alors qu’ils ont un
profil qui différe certainement de celui des autres patients.

Les centres de référence maladies rares, lieu privilégié de la transition

L’ensemble des éléments évoqués dans les paragraphes précédents relatifs au diagnostic
étiologique, notamment génétique, aux aspects éducationnels et psychologiques et aux
traitements soulignent la complexité de la prise en charge de ces patients. Cette complexité,
mise en regard du faible nombre de ces patients justifie pleinement une prise en charge au
sein de centres de référence dédiés qui peuvent offrir les expertises nécessaires, notamment
cardiologique et génétique.



Transition et prise en charge pré-symptomatique dans le cadre d’un
dépistage familial

Certains enfants et adolescents n’ayant pas de phénotype de cardiomyopathie ont un suivi
cardiologique, généralement a partir de 'age de 10 ans, parce que I'un de leurs parents est
atteint d’'une cardiomyopathie avec un substrat génétique documenté ou suspecté. Pour ces
patients, I'objectif du suivi est de diagnostiquer le plus tét possible une atteinte cardiaque
pouvant justifier un traitement spécifique (ce qui peut étre le cas méme s’ils sont
asymptomatiques) et de ce fait de prévenir des complications cardiaques pouvant étre
inaugurales comme par exemple une mort subite.

Chez ces patients, la prise en charge pré-symptomatique peut étre complétée par la
réalisation d’un test génétique a visée prédictive si un variant a été identifié chez un de leurs
parents (ou les deux), dont I'objectif est de déterminer s’ils sont a risque de développer une
cardiomyopathie. L’absence de variant identifié chez eux peut les dispenser d’un suivi
cardiologique (si la pathogénicité du variant chez les parents est considérée comme

« suffisante ») et la présence du variant peut aider a structurer le suivi.

Les conséquences psychologiques de ce test pour les patients, qu’il identifie une anomalie
ou pas, incitent le plus souvent a envisager sa réalisation a 'age adulte ou au moins apres
I'adolescence, donc a une période qui peut coincider avec la transition enfant - adulte. Il est
important de s’assurer que le patient soit dans la meilleure situation de stabilité possible
avant d'initier cette démarche et que ce test soit encadré avec une prise en charge
psychologique pour que le bénéfice du test ne soit pas contrebalancé par des conséquences
psychologiques négatives.

Conclusion

La transition enfant - adulte est un processus crucial pour maintenir la continuité de la prise
en charge cardiologique des patients atteints de cardiomyopathies et constitue un moment
charniere pour réévaluer les aspects diagnostiques, notamment génétiques, et
thérapeutiques.

En pratique :
Moment charniére pour réévaluer les aspects diagnostiques, notamment génétiques, et
thérapeutiques.
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