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Présentation 7Rl

Y Pourquoi avoir crée cette association ?

La Ligue contre la Cardiomyopathie a été creée en juillet 2007, a la suite de la
disparition d’un jeune homme de 30 ans, victime d’'une mort subite alors qu’il était atteint
d’'une cardiomyopathie dilatée.

Son entourage, souhaitant soutenir la recherche autour de cette maladie dite rare, s’est
apercu qu'aucune structure n’existait pour les malades atteints de cardiomyopathie : la
Ligue contre la Cardiomyopathie a alors été créée, avec le soutien indéfectible du corps
médical, dont le Centre de Référence des Maladies Cardiaques Heéréditaires
coordonnée par le Docteur Philippe CHARRON.

¥ Qu'est ce que la cardiomyopathie ?

La cardiomyopathie ou myocardiopathie constitue un groupe hétérogéne de maladies
entrainant un dysfonctionnement intrinseque du myocarde, sans raison apparente. Elle
altere le tonus musculaire du cceur et réduit ainsi sa capacité a pomper le sang vers le
reste de I'organisme

La cardiomyopathie, c’est pour la forme dilatée de la maladie, la premiére cause de
transplantation cardiaque. C’est également, pour la forme hypertrophique de la maladie,
la premiere cause de déces sur les terrains de sport.

Classifiee dans la catégorie des maladies rares, la cardiomyopathie est pourtant une
maladie connue de tous, sans pour autant qu’elle soit clairement identifiée.

Pour en savoir plus : www.ligue-cardiomyopathie.com



Notre comité scientifique

Epaulée depuis sa création par le Centre de Référence des Maladies Cardiaques
Héreditaires, un comité scientifique s’est constitué sous la présidence du Docteur
Philippe CHARRON, coordonnateur du Centre national de référence pour les maladies
cardiaques héréditaires, et actuel représentant de la France dans le bureau du groupe
de travail européen « Myocardial and pericardial diseases » de la Société Européenne
de Cardiologie, CHU Pitié-Salpétriére, Paris.

Se sont également joints a ce comité les personnalités suivantes :

- Professeur Jean Noel TROCHU, actuel Président du groupe de travail «
Cardiomyopathies et Insuffisance cardiaque » de la Société Francaise de Cardiologie
(SFC), service de Cardiologie, CHU Nantes

- Docteur Robert FRANCK (co auteur de la premiere publication mondiale décrivant la
Cardiomyopathie et la Dysplasie ventriculaire droite arythmogene, Service de
cardiologie, CHU Pitié-Salpétriere, Paris

- Professeur Christophe LECLERQ), service de Cardiologie, CHU Rennes

- Professeur Michel KOMAJDA, ancien Président de la SFC, Service de cardiologie,
CHU Pitié-Salpétriére, Paris

- Professeur Gilbert HABIB, actuel Président de la Filiale d’échographie de la SFC,
service de Cardiologie, CHU Marseille

- Professeur Michel DESNOS, ancien président du groupe de travail «
Cardiomyopathies et Insuffisance cardiaque » de la SFC, service de Cardiologie, CHU
HEGP, Paris - Professeur Olivier Dubourg, ancien membre du bureau du groupe de
travail européen « Myocardial and pericardial diseases » de la Société Européenne de
Cardiologie, service de cardiologie, CHU Ambroise Paré, Boulogne Billancourt.
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NOS missions

¥ La Ligue contre la Cardiomyopathie a pour premiere vocation de soutenir les
malades par I'écoute, la mise en relation avec les services hospitaliers compétents, le
contact avec d’autres malades,

Y Ele a également I'ambition d’entretenir et de développer I'espoir des malades, en
financant des projets de recherche, afin de trouver des traitements plus appropriés
susceptibles de mener, un jour, les malades sur le chemin de la guérison. Les dotations
sont remises aux lauréats, chague année lors de la cérémonie de cléture des Journées
Européennes de Cardiologie au Palais des Congres a PARIS.

En 2009, un projet cliniqgue, concernant les grossesses chez les femmes atteintes de
cardiomyopathie dilatée et un projet fondamental concernant la caractérisation d'un
modéle murin de cardiomyopathie dilatée ont été ainsi financés.

En 2010, un projet clinigue, concernant la valeur pronostigue du BNP dans la
cardiomyopathie hypertrophique a été financé.

En 2011, un projet de recherche fondamentale et un projet de recherche clinique

doivent étre financés. Ces projets sont en cours de sélection par notre Comité
Scientifique.
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L es Cardiomyopathnies

La cardiomyopathie ou myocardiopathie constitue un groupe hétérogéne de maladies
entrainant un dysfonctionnement intrinseque du myocarde, sans raison apparente.

Certaines affections du myocarde peuvent en effet résulter d’'une cause extrinséque au
coeur : une maladie métabolique (diabéte, hyperthyroide, ...), une maladie auto-immune
(sclérodermie, périarthrite noueuse, ...), une prise de toxique (alcool, stupéfiants,
chimiothérapie cancéreuse, ...), une malnutrition ...

La cardiomyopathie altére le tonus musculaire du cceur et réduit ainsi sa capacité a
pomper le sang vers le reste de I'organisme. Les principaux types de cardiomyopathie
sont les suivants :

- cardiomyopathie dilatée : il existe une altération de la contractilité du muscle cardiaque
(baisse de la fraction d’éjection), entrainant ainsi une diminution de la fonction de
pompe du muscle, avec risque d’insuffisance cardiague. Cela aboutit a un « remodelage
» des cavités cardiaques. Le ventricule gauche va augmenter son volume pendant la
période de contraction (diastole). Cette augmentation des volumes sanguins compense,
en partie, la perte de contractilité du myocarde pour assurer le débit cardiaque.

- cardiomyopathie hypertrophique : les parois des cavités cardiagues sont
anormalement épaissies. Il s’agit bien souvent d’'une hypertrophie affectant le septum
inter ventriculaire, faisant parfois saillie dans le ventricule gauche dans les formes
obstructives de la maladie. Le muscle se contracte normalement mais I'épaississement
de la paroi fait obstruction a I'éjection du sang depuis le ventricule gauche durant sa
contraction (systole). Durant la période de détente (diastole), le myocarde, qui est plus
rigide, se relache mal et le ventricule se remplit donc moins.

- cardiomyopathie restrictive : le rythme et la contractilité du coeur peuvent étre normales
mais le coeur ne se relache pas convenablement. Les parois sont enraidies, sans étre
épaissies, les empéchant de se remplir convenablement de sang. La fonction pompe du
coeur est affectée, la aussi, avec fréquente insuffisance cardiaque.

- la cardiomyopathie ou dysplasie ventriculaire droite arythmogene : le tissu musculaire
du ventricule droit est progressivement remplacé par un tissu adipeux et fibreux, le
ventricule gauche peut étre secondairement affecté.

La cardiomyopathie engendre souvent des troubles du rythme cardiaque, soit sous la

forme d’extrasystoles, soit sous la forme de tachycardie prolongée (emballement de la
fréequence cardiaque).
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Actualité
Etre atteint d’'une maladie rare conduit bien souvent a lI'isolement.

Pour lutter contre cet isolement, des associations de malades se créent et s’activent.

Conscient de l'impérative nécessité de développer I'information auprés des patients, le
Centre de Référence des Maladies Cardiagues Héréditaires s’est associé a la Ligue
contre la Cardiomyopathie, avec I’Association Bien vivre le QT Long, pour organiser une
premiere journée de sensibilisation nationale autour des maladies cardiaques
héréditaires.

Cet événement a pour objectif de parler de ces maladies, de mieux identifier les
structures prenant en charge ces pathologies, et bien entendu, d’apporter des éléments
d’'information aux patients, leur permettant de mieux appréhender leur quotidien.

Premiere journée de dimension nationale sur le sujet, de nombreux spécialistes
viendront s’exprimer en public, en présence du Ministere de la Santé, et du Professeur
Alain CALMAT.

.

1ére JOURNEE NATIONALE DES
MALADIES CARDIAQUES HEREDITAIRES

Sous le haut patronage du Ministere de la Santé

Samedi 8 janvier 2011
10h00 - 18h00
Université Paris VI - CHU Pitié-Salpétriere
47 bd de L'Hépital 75013 PARIS

!
Journée d'information ouverte au public

Cardiomyopathies, syndrome du QT Long, syndrome de Brugada ...

Parlons-en ensemble
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Contact : Mail : lea.fallourd@wanadoo.fr vy YHYH Y
Léa FALLOURD Tel : 06 86 41 41 99 "

Communigué de presse

«Premiere Journée Nationale des maladies cardiaques héréditaires, le Samedi 08
janvier 2011 , 10h-18h, Amphithéatre ADICARE, Institut de Cardiolo  gie, Faculté de
Médecine de la Pitie-Salpétriere, Paris , sous le haut patronage du Ministére de la
Santé et de I'Université Paris VI, Journée ouverte aux familles et au grand public,
destinée a échanger sur le diagnostic et la prise en charge médicale et sociale de ces
maladies, organisée par les Associations de patients atteints de maladies cardiaques
héréditaires, dont la Ligue contre la Cardiomyopathie & I’Association Bien vivre avec le
QT long, En collaboration avec le Centre national de référence pour les maladies
cardiaques héréditaires, Paris."

Dr Philippe CHARRONmMore

-Connaissez-vous les maladies responsables de mort r
subite chez le sujet jeune ?

-Connaissez-vous les maladies responsables
d’'insuffisance cardiaque chez le sujet jeune, et qui
constituent les principales indications de transplantation
cardiaque ?

-Ce sont les « cardiomyopathies » et certaines maladies
« électriques » cardiaques.

-Ces maladies sont encore diagnostiquées trop
tardivement, alors qu'il existe des thérapeutiques
souvent efficaces pour prévenir les complications.

Mobilisons nous pour mieux faire connaitre ces
maladies !

Pour en savoir plus : www.ligue-cardiomyopathie.com



« Sous le haut patronage du Ministére de la Santé »

- SAMEDI 08 JANVIER 2011

10h00 Accueil

10h30 Ouverture de la journée Dr Philippe CHARRON (coordinateur du Centre nagiode référence « maladies
cardiaques héréditaires ») ; le représentant dushéire de la Santé ; Pr Alain CALMAT (ancien Mingstes Sports,
actuel président de la commission médicale du CNORFChristian CABROL (a confirmer)

Mot d’accueil

10h45Mise en perspective : le Plan « maladies raregi»,apport et son avenpar le représentant du Ministere de
la Santé

11h00 Présentation des Associations de malg@sminique de BELLAIGUE, Président de la « Liguente la
Cardiomyopathie », et Stéphanie Paret, Président& dssociation Bien vivre avec le QT long »)

11h10Les maladies cardiagues héréditaires: de quae pamh ?
Bréve présentation des principales cardiomyopattié®ubles du rythme :
- Cardiomyopathie Hypertrophique et CardiomyopathiatBe (Pr Richard Isnard, CHU Pitié-Salpétriere)
- Syndrome du QT long (Dr Isabelle Denjoy, CHU Laigbére)
- Cardiomyopathie/Dysplasie ventriculaire droite Brgbgéne et syndrome de Brugada (Dr Frangoise
Hidden-Lucet, CHU Pitié-Salpétriere)

12h40 Pause déjeunefbuffet)
13h55 Reprise

14h00 £ table ronde (autour de I'idée de « connaitre » la maladie)

Pourguoi un conseil génétigue et un test généfiqu@r Philippe Charron, cardiologue généticien, IBabelle
Denjoy, cardiologue, Dr Pascale Richard, biologist#éculaire, Mlle Audrey Mallet, conseillere emééque, Mlle
Marie-Lise Babonneau, psychologue)

Questions / réponses dans la salle

15h00 2° table ronde (autour de I'idée de « vivre avec » la maladie)
Quel type d’'activité sportive peut on avoiPr Francgois Carré, CHU Rennes, Dr Jean-Marc Ligmugf, CHU
Robert Debré, Pr Michel Desnos, CHU HEGP, Pr Amdirenhardt, CHU Lariboisiere, Pr Alain Calmat)

Questions / réponses dans la salle

16h00 Vivre avec la pathologie Témoignages de malades
Modérateurs : Léa Fallourd, représentant la « Ligoetre la Cardiomyopathie », et Stéphanie Paegtiésentant
I'« Association Bien vivre avec le QT long ».

Réactions - Questions de la salle

17h30 Cléture de la journée Mme Léa Fallourd, Mme Stéphanie Paret, Dr PhiliGbarron
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Les maladies cardiaques héréditaires les plus ériégs sont regroupées, d’'une part en cardiomyagsathialadie
du muscle cardiaque), et d’autre part en troublesythme purement électriques. Il s’agit de maladjénétiques
dont les complications surviennent principalemédrgzcles sujets jeunes (adolescents et adultesgeune

Les cardiomyopathies sont caractérisées par devai®es de morphologie et de fonction du cceur (biealysées
par I'échographie cardiaque) et on distingue plusiemaladies : les cardiomyopathies hypertrophiglilatée,
restrictive, ventriculaire droite arythmogeéne. loasdiomyopathies peuvent se compliquer d'insuffigsacardiaque,
un stade de la maladie ou le coeur ne pompe pasasuffient bien le sang, avec une circulation saegyin se fait
donc mal, et de ce fait I'ensemble du corps neit@es assez d’oxygéne et d’éléments nutritifs.

L'insuffisance cardiaque est caractérisée un hapdimportant dans la vie quotidienne (essoufflemfatigue...),
des hospitalisations prolongées et récurrente# @af une lourde mortalité (50 % a 5 ans a pasil’apparition
des premiers symptémes). Dans les formes les phlaées, une transplantation cardiaque est pantgiessaire.

Les troubles du rythme sont analysés par I'éleandiogramme, et on distingue plusieurs maladiesncene
syndrome du QT long, le syndrome de Brugada. lashtes du rythme, mais aussi les cardiomyopatpesyent se
compliquer de tachycardies graves (des emballentintsceur avec une fréquence cardiaque rapide)aoti &
I'origine de sensations de palpitations et de ged& connaissance, pouvant conduire a un arréiagaed (encore
appelé « mort subite »). Ces tachycardies sontesdufavorisées par le sport intensif ou un strefgrergique
important.

Ces maladies sont relativement fréquentes danspalation générale : une personne sur 500 pouukafgquente
(la cardiomyopathie hypertrophique), entre une grare sur 2000 ou 5000 pour la plupart des autréadmes. On
peut estimer que plus de 200.000 personnes end-sandfrent de ces maladies. Surtout, elles comestitdes causes
majeures de déces du sujet jeune, que cela soihpaffisance cardiaque ou par troubles du rythAiasi elles
constituent les principales causes de mort subie te sujet jeune, en particulier le sportif dermaale 35 ans. Elles
constituent aussi les principales indications dagplantation cardiaque, devant l'infarctus du nayde.

Pourquoi est-il important de faire le diagnostic deces maladies ?

Il est primordial de faire le diagnostic de ces adats précocement de fagon a pouvoir mettre ere plae prise en
charge médicale optimale dés que possible. Daphifmrt de ces maladies, il existe un traitemendicanenteux
efficace permettant non seulement de soulager yegptdmes mais aussi de prévenir en grande partie le
complications. Des conseils stricts vis-a-vis dorsgploivent étre également donnés, avec interdictie certains
sports (a risque de provoquer des tachycardiesgyalarfois, une liste de médicaments contre-irgdicoit étre
remise car certains médicaments peuvent favoeseiachycardies graves.

La deuxieme implication du diagnostic est que cegadies sont génétiques avec une transmissionib®sasiix
apparentés. Ces maladies étant souvent « autoserd@uinantes », il existe un risque de 50% de tn&@sson a
chaque apparenté au premier degré (fratrie, enfaitest donc important de mettre en place uneesiliance
médicale familiale, ou de proposer un test génétignédictif lorsque cela est possible, pour organis diagnostic
et la prise en charge des apparentés.

Quelles sont les personnes a risque ?

Le dépistage concerne plusieurs types de persannisgue : (i) en premier lieu les apparentés djpgrsonne chez
qui le diagnostic de I'une de ces maladies a étdda fait de I'origine génétique de ces maladi¢glu risque de
transmission), mais aussi (ii) les apparentés dhersonne décédée jeune (avant 'age de 40 ansjraet subite »
ou « d'insuffisance cardiaque » méme si le diagogsécis de la cause du déces n’'a pas pu étrbeéfab raison de
la forte probabilité que le décés reléve a cetchgee de ces maladie), enfin (iii) les personnesgs (surtout moins
de 40 ans) qui ont une activité sportive importdtiexamen médical doit rechercher les maladiesj@sstion, leur
présence pouvant contre indiquer I'activité speitiv

Quels sont les principaux symptémes ?

Certains patients ressentent des symptémes, tals quelaise, qui peut aller jusqu’a lgerte de connaissance
(parfois liée a un effort physique important, mgés toujours) ou uassoufflement & I'effort (limitant leur capacité
d’exercice), ou depalpitations (sensation inconfortable de percevoir ses battesmeardiaques, irréguliers ou bien
rapides), ou plus rarement dimileurs thoraciques (au repos ou a I'effort).

La présence de symptdémes (notamment la perte dmissance) doit alerter, et conduire a consultemsédecin.

Pour en savoir plus : www.ligue-cardiomyopathie.com



Le Plan national « maladies rares »nis en place par le Ministére de la Santé a paeti2004 vise a assurer I'équité
de l'acces au diagnostic, au traitement et a t®pn charge des patients atteints d'une malagiel@ plan a prévu
la structuration de la filiere de soins avec laelbhbation de centres de référence d'une part,eetcehtres de
compétence d'autre part.

Les centres de référencéabellisés ont vocation a coordonner les activiteésecherche, la définition des référentiels
et des protocoles thérapeutiques, la surveillapi@ééiologique et a organiser la filiere de sois,lien avec les
autres structures sanitaires et médicosociales.

Les centres de compétencesont des lieux de prise en charge a un niveauadnpité le plus souvent régionale.
Les centres de compétences ont vocation a établididgnostic des maladies rares, a mettre en cdasre
thérapeutiques lorsqu'elles sont disponibles eganiser la prise en charge des patients en lien ks centres de

référence labellisés et les acteurs et structanmgisaires et médico-sociales de proximité.

Pour tout renseignementsur les maladies cardiaques héréditaires, et footirenseignement sur les coordonnées
des centres de compétence en France, vous pounsaltar |e site internet du Centre national deretfée pour les
maladies cardiaques héréditairddtp://www.cardiogen.aphp.fr

La premiere Journée nationale des maladies cameladpéréditaires aura lieu le samedi 08 janvier 2811
I'amphithéatre de I'Institut de Cardiologie de ljfital de la Pitie-Salpétriere, Paris.

Cette journée est organisée sous le haut patrathadéinistére de la Santé, et un représentant dushkéire de la
Santé viendra faire le point sur I'actualité durptaaladie rares (Ie®Dlan doit étre publié en fin d’année 2010). Le
Pr Alain Calmat (ancien Ministre des Sports et elcrésident de la commission médicale du Comitéomal
olympique et sportif) nous fera I’honneur d’inaugula journée.

Cette journée est organisée conjointement pardescations de patients « Ligue contre la Cardigratiue » et
I'association « Bien vivre avec le QT long », aigse le Centre national de référence pour les riedazhrdiaques
héréditaires (Paris),

Elle est ouverte aux familles et au grand publicest destinée a échanger sur le diagnostic etida pn charge
médicale de ces maladies,

Vous pouvez télécharger l'inscription (gratuite snabligatoire), ainsi que le plan indiquant le ligtécis, sur le
site : http://www.cardiogen.aphp.fr

Plan d’acces :

Groupe Hospitalier PITIE-SALPETRIERE

i i Chevaleret 01.42.16.00.00
50/52 Bd V t A 1 =
E RieAmbuiances.Livrateone 01.42.17.60.60

ersonnels-Ta:
FAX:01.42.17.60.61

vard Vincent Auriol 1ére journée nationale
Y des maladies cardiaques

héréditaires

Samedi 08 janvier 2011

Senvice Centel
 des Blanchisseres

Lieu:

Hopital Pitié-Salpétriere,
50 bvd V. Auriol,

75013 Paris

& Batiment:
s e e Institut de Cardiologie,
B Amphithéatre ADICARE,
(4e étage, acces par le 5e)

Toutes les entrées sont
{ care d’Austerlitz ssibles aux pi 3
Bus: 57- 61- 63- 8 L'acces et le stationnement des
{ RER:C Voitures particulieres ne sont
s autorisés
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