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Physiopathologie des anévrysmes aortiques
Anomalie de la fibrilline 1 : constituant majeur des microfibrilles
- Intégrité homéostasie des tissus élastiques
- Interaction avec la voie du  TGFb

Gène FBN1 en 15q21.1 

Wipff Médecine et science 2009



Physiopathologie des anévrysmes aortiques
interaction fibrilline 1/TGFb

Human Mutation, 2016, 



Diagnostic chez l’enfant
Elsa, 6 ans
ü Souffle systolique
ü Prolapsus valvulaire mitral familial
ü Z-score taille +3
ü Signe du poignet



Enquête familiale

•

Mère d’Elsa: 31 ans , « prolapsus mitral familial», 
Taille: 1,80 m, scoliose 20°, 24 SA de grossesse

- Mutation FBN1+



Manifestations cardiaques des enfants avec SM

L Faivre.  Pediatrics 2009

• Dilatation aortique < 18 ans: 60-77%. z-score > +3:1/3 
• Evolution du diamètre aortique: 0,5-1,4 mm/an (N:  0,1 mm/an)
• Prolapsus mitral:  30 % (IM significative 20 %). Chirurgies rares
• Prolapsus tricuspidien: 15 % 
• Evénements aortiques:  8% <18 ans (2,4 % < 15 ans)

– Chirurgies aortiques prophylactiques: 80 % 
– Dissections aortiques rares < 15 ans (1%)

Hascoët ACVD 2019



Quelle prévention cardiovasculaire chez l’enfant ?

ü Dépister : famille

ü Surveiller: écho annuelle, IRM/TDM

ü Prévenir : sport, bétabloquants 

ü Chirurgie prophylactique



Traitement bétabloquant chez l’enfant avec SM

M Ladouceur  . Am J Cardiol. 2007 

Shores . N Engl J Med 1994

155 enfants < 12 ans (6,1 ans) Bétabloquants lors du diagnostic (après 4-5 ans):
- Bisoprolol en débutant à 1,25 mg/ jour 
- Contre indications (asthme sévère): verapamil , sartans? PNDS Marfan 2018


