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I Le dossier - Prolapsus valvulaire mitral

Diagnostic du prolapsus valvulaire mitral:
les pieges et formes atypiques

RESUME: Le prolapsus valvulaire mitral (PVM) touche 2-3 % de la population dans les pays occiden-
taux. Le diagnostic est défini classiquement en échocardiographie par un recul > 2 mm d’un feuillet
valvulaire ou du point de coaptation dans I’atrium gauche en incidence parasternale gauche grand
axe, par rapport au plan de I'anneau mitral. Ce phénotype, en particulier lorsqu’il est associé a un
épaississement valvulaire marqué, est associé a la survenue d’événements cardiovasculaires.

A coté des formes typiques, telles que la dégénérescence fibro-élastique (FED) et la dégénérescence
myxoide (Barlow), des formes atypiques sont fréquentes. Ces formes atypiques sont représentées par
le PVM-filamine A, marqué par I’association paradoxale a une restriction diastolique, les formes avec
prolapsus antérieur ou commissural, les formes polyvalvulaires, les formes associées a des anomalies
cardiaques mineures (bicuspidie, CIA, CIV...).

Enfin, des formes prodromales ou mineures ont été décrites, caractérisées notamment par un dépla-
cement systolique minimal (recul dans I’atrium gauche < 2 mm) ou le déplacement antérieur anormal
de la coaptation (en lien avec une élongation anormale du feuillet postérieur). Ces anomalies mi-
neures pourraient concerner plus de 5 % de la population.
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est une anomalie fréquente qui

touche 2 a 3 % de la population
[1, 2], et jusque 6-8 % si on inclut les
formes mineures ou prodromales [3]. On
distingue classiquement le PVM dégéné-
ratif de type myxoide (également appelé
maladie de Barlow) et le PVM dégéné-
ratif de type fibro-élastique (FED) [4, 5].
Récemment, un 3° type de PVM a été
décrit, en lien avec une mutation de la
filamine A (PVM-filamine A).

I e prolapsus valvulaire mitral (PVM)

L’appareil valvulaire mitral dans son
ensemble peut étre modifié en cas de
PVM. Les feuillets valvulaires sont non
seulement prolabants mais également
souvent épaissis, allongés et redondants
(par exces tissulaire), le point de coap-
tation peut étre déplacé le plus souvent
en antérieur parfois en postérieur (bien
visible en incidence parasternale grand

axe), ’anneau mitral peut étre dilaté, les
cordages sont souvent étirés et peuvent
serompre, le positionnement et ’aspect
des piliers peut étre modifié. Une anoma-
lie particuliere est la présence fréquente
d’une disjonction annulaire mitrale
(DAM) en cas de PVM de type myxoide.

B Diagnostic positif du PVV

Le diagnostic de PVM repose sur I’écho-
cardiographie qui met en évidence un
recul = 2 mm du corps d’un feuillet val-
vulaire ou du point de coaptation dans
I’atrium gauche en incidence paraster-
nale gauche grand axe (fig. 1 et 2), par
rapport au plan annulaire mitral [2]. Les
autres incidences, en particulier api-
cale 4 cavités, sont trompeuses du fait
de la forme dite en “selle de cheval” de
I’anneau mitral normal bien caractéri-
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Fig. 1: Haut: représentation schématique d'une valve mitrale avec ses différents composants, piliers (en
vert), cordages (en orange), anneau (points rouges) et plan de l'anneau (ligne bleue en pointillés), feuillets
valvulaires (en bleu clair). Bas: image écho correspondante en télésystole. A: valve normale; B: prolapsus
bivalvulaire mitral.

Fig. 2: A: prolapsus valvulaire mitral (PVM) postérieur modéré sans disjonction annulaire mitrale (DAM);
B: PVM bivalvulaire de type myxoide (le trait en pointillés blancs représente le plan théorique de l'anneau)
avec DAM (trait bleu); C: PVM-filamine A avec prolapsus modéré des 2 feuillets sans DAM en systole;
D: PVM-filamine A avec restriction d’ouverture des 2 feuillets (fléches) en diastole (ouverture en déme).

sée en échocardiographie 3D (fig. 3). En
parasternal grand axe, cette forme parti-
culiére de I’'anneau place les points les
plus atriaux de I’anneau mitral en posi-
tion antérieure et postérieure, et en inci-
denceapicale 4 cavitésles points les plus
ventriculaires en position septale et laté-
rale, si bien que les feuillets valvulaires
seront plus facilement situés en dessous
des points septal et latéral que des points
antérieur et postérieur.

La définition chirurgicale est un peu
différente, elle correspond a un décalage
de l’extrémité d'un feuillet parrapport a
I’autre ou du point de coaptation dans
I’atrium gauche, source d’une insuffi-
sance mitrale (IM) au moins modérée.
Cette définition, qui correspond au
mécanisme de type 2 de I'IM (organique
ou primaire) selon la classification de
Carpentier, est essentielle a connaitre
pour orienter les patients de fagon appro-
priée vers une chirurgie réparatrice et
avec le bon timing.

B Diagnostic différentiel du PVM

>>> Le pseudo-PVM correspond a un
décalage entre les 2 extrémités valvu-
laires mitrales, mais qui restent toutes
les 2 dans le ventricule gauche du fait
d’une restriction systolique de mobilité
en général du feuillet postérieur soit
par une atteinte organique, soit par une
atteinte fonctionnelle.

>>> Une situation plus rare, plus com-
plexe et plus trompeuse, associe une
rupture de cordage d’un feuillet dont
I’extrémité éversée reste localisée dans
le ventricule gauche du fait d’une res-
triction sévere de mobilité des autres
segments, et que I’on pourrait qualifier
de “pseudo-pseudo-PVM”. Ces 2 aspects
sont importants a diagnostiquer car peu
accessibles en général a une réparation
valvulaire mitrale.

>>> Enfin, une fente mitrale, locali-

sée sur le feuillet antérieur entre A2
et A3, en général dans le cadre d’un
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canal atrio-ventriculaire (CAV) partiel,
engendre fréquemment une fuite mitrale
Ventricule gauche trés excentrée, filant sous le feuillet pos-

- : i ; térieur, pouvant en imposer pour un
PVM du feuillet antérieur. Les éléments
qui permettent de redresser le diagnos-
tic sont: I’'absence de visualisation d'un
segment prolabant ou d’une rupture de
cordage, les anomalies associées (en par-
ticulier I'insertion au méme niveau des
feuillets septaux tricuspidien et mitral)
etsurtout]’écho 3D qui permet de visua-
Poinl liser la fente mitrale en incidence paras-
postérieur F . .,
ternale petit axe (fig. 4).

latéral

Paint
antérigur

Atrium gauche
Différentes formes de PVM

(tableau I

On distingue classiquement le PVM
W dégénératif de type myxoide (également
appelé maladie de Barlow) et le PVM

Fig. 3: Aspect en “selle de cheval” de l'anneau mitral normal. On peut noter que les points antérieur et posté- dégénératifde type fibr0-élastique [FED)
rieur de l'anneau sont situés beaucoup plus haut, vers l'atrium gauche, que les points septal et latéral. [5]. Cette classification a été enrichie par

R.Rosenhek et D. Adams qui distinguent
4 types différents, 2 sous-types FED (FED
et FED +) et 2 sous-types Barlow (Barlow
fruste et Barlow) [4]. En réalité, il existe
dans 3 sous-types différents (FED +,
Barlow fruste et Barlow) une dystro-
phie valvulaire mitrale dont on peut
se demander si elle ne constitue pas un
continuum depuis des formes mineures
de dystrophie mitrale (FED +) jusqu’aux
formes les plus séveres (Barlow). Seul le
sous-type FED ne présente normalement
pas de dystrophie valvulaire initiale
mais s’exprime en général brutalement
par une rupture de cordage entrainant
une IM sévére. A coté de ces formes clas-
siques, un 3% type de PVM a été mis en
évidence associant un prolapsus et une
restriction paradoxale d’ouverture en
diastole, lié 4 une mutation de la fila-
mine A (fig. 2) [6].

Le PVM de type myxoide (Barlow) peut
s’exprimer de fagon précoce au cours
de la vie, et se traduit en général par un

prolapsus des 2 feuillets valvulaires qui

Fig. 4: Fuite mitrale en relation avec une fente mitrale, pouvant en imposer pour un prolapsus du feuillet apparaissent anormalement longs, sou-
mitral antérieur. A et B: fuite mitrale excentrique fuyant sous la valve mitrale postérieure; C: défect tissulaire

parfois visible en ETT 2D a la jonction A2-A3 en petit axe (fleche jaune); D: la fente mitrale peut étre trés bien V?nt epalss1s et re'dond'ants, avec une
visualisée en ETT 3D (fléche jaune). dilatation annulaire mitrale. Les cor-
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Age d’expression

Dégénérescence fibro-élastique

Tardif (> 50 ans en général)

Dégénérescence myxoide

Précoce, possible dés l'enfance ou
l'adolescence

PVM lié a la filamine A

Précoce, des la phase feetale dans
le sexe masculin

Origine génétique?

Considérée comme une
dégénérescence liée a l'age

Transmission autosomique
dominante

Transmission liée au chromosome X

Localisation du PVM

Feuillet postérieur en P2 surtout

Bivalvulaire

Bivalvulaire

Dystrophie des feuillets

Limitée, diagnostic en général lors

Souvent marquée chez 'homme,

(longueur, épaisseur,
redondance)

de la rupture de cordage

Variable, peut étre importante

minime ou modérée chez la femme

Rupture de cordage

Oui, révele en général la pathologie

Possible

Non rapportée a ce jour

Elongation des cordages

Non rapportée

Oui, fréquente

Non, cordages plutét courts

Dilatation anneau Modérée

Marquée dans les formes sévéres

Modérée

DAM Absente

Fréquente dans les formes séveres

Non rapportée a ce jour

Mécanisme d'IM
significative

Rupture de cordage

rupture de cordage, DAM

Dilatation annulaire, élongation ou

Dilatation anneau, rétraction des
bords libres, anomalie congénitale
des cordages

Tableau I: Principales caractéristiques des différents types de prolapsus mitral.

dages sont également allongés et peuvent
parfois se rompre. L'IM se développe
par différents mécanismes: la dilatation
annulaire mitrale, 1’élongation des cor-
dages et éventuellement une rupture de
cordage. Une anomalie particuliére de ce
type de PVM est la présence fréquente
d’une disjonction annulaire mitrale
(DAM) qui correspond a un étirement
de I’anneau mitral fibro-musculaire, en
particulier dans sa partie inféro-latérale,
séparantle myocarde atrial du myocarde
ventriculaire gauche parfois de plus de
10 mm en systole, accentuant lerecul de
la valve mitrale dans I’atrium gauche.
La présence de cette DAM, qui entraine
un glissement du point d’insertion du
feuillet postérieur vers la paroi atriale,
tend a élargir le diameétre annulaire en
systole, favorisant ainsiI’écartement des
feuillets valvulaires, la diminution de la
zone d’accolement des feuillets et par
conséquent le développement de la fuite
mitrale. Ce mécanisme explique proba-
blement en grande partie I’efficacité des
techniques de réparation valvulaire par
simple annuloplastie mitrale chez des
patients sélectionnés présentant un
Barlow séveére sans rupture de cordage.

Le PVM de type FED s’exprime plus
tardivement au cours de la vie, en géné-
ral apres la 5¢ décade, le plus souvent

par une rupture de cordage brutale qui
entraine une insuffisance mitrale modé-
rée a sévere. Les feuillets valvulaires
sont peu (FED +) ou pas (FED) dystro-
phiques, mais il peut exister une élonga-
tion et un épaississement modérés de la
zone prolabante qui correspond le plus
souventa la portion médiane delavalve
postérieure (P2 selon la classification de
Carpentier). Le reste des feuillets val-
vulaires est normal, fin et translucide,
I’anneau mitral est peu dilaté, il n’y a
pasde DAM, et les feuillets valvulaires, a
I’exception de la zone prolabante, restent
dans le ventricule gauche en systole.

Le PVM detype filamine A est une forme
particuliére de PVM identifiée récem-
ment, en rapport avec une mutation du
géne de la filamine A, porté par le chro-
mosome X [7]. La protéine filamine A est
une protéine intracellulaire interagissant
notamment avec le cytosquelette d’ac-
tine, les intégrines (interaction avec
la matrice extracellulaire), les petites
GTPases Rho/RAC intracellulaires
impliquées dans la réponse au stress
mécanique. Les patients porteurs d’un
PVM-filamine A sont le plus souvent
des hommes (pathologie liée au chro-
mosome X), ont souvent une atteinte
polyvalvulaire prolabante, mais la val-
vulopathie peut s’exprimer de fagon

variable par des anomalies de dévelop-
pement de ’appareil valvulaire mitral,
une bicuspidie ou encore une forme plu-
totrestrictive de valvulopathie.

Les anomalies de développement les
plus fréquentes sont marquées par un
déplacement de la téte des muscles papil-
laires vers la valve mitrale, voire par une
agénésie partielle ou totale dun pilier,
des cordages courts avec défaut de rami-
fications voire absence d’individualisa-
tion des cordages, un défaut d’ouverture
de la commissure antéro-externe en par-
ticulier. De fagon inhabituelle, la balloni-
sation ou le prolapsus mitral (en systole)
s’associe a une restriction d’ouverture
(en diastole) avec un aspect en déme de
lavalve mitrale. Cet aspect restrictif peut
étre la principale ou la seule caractéris-
tique phénotypique exprimée chez les
femmes, mimant sous certains aspects
une forme discréte de lésion rhumatis-
male ou médicamenteuse. Quelques
familles seulement ont été identifiées de
parlemonde actuellement, ’absence de
transmission de la pathologie d*un pére
a son fils et I’expression mineure chez
les femmes limitent la reconnaissance
du caractere familial de I’atteinte.

Les formes séveres sont rares chez la
femme, pouvant étre en rapport avec un
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effet particulierement fort d’'une muta-
tion ou liées & un biais d’expression du
chromosome X entrainant I’inactiva-
tion del’allele sain de la filamine A. On
estime que ce type de PVM représente-
rait seulement 1-2 % des formes séveres
de PVM. La reconnaissance de ce type
de PVM est cependant souhaitable car
il est associé a un taux de chirurgie
mitrale ou aortique pouvant atteindre
75 % chez les hommes a 70 ans, ce
qui semble bien supérieur aux valeurs
habituellement rapportées dans le PVM
de type myxoide (évalué a 20-25 % au
cours de la vie) [6].

B Caractere familial du PVM

Le caractére familial du PVM a été
reconnu des la fin des années 1960 avec
la description d’une famille présentant
un prolapsus polyvalvulaire prédomi-
nant sur la valve mitrale et touchant
essentiellement les hommes, évoquant
une transmission liée au chromosome
X. Une tres grande famille porteuse
du méme type de PVM était identifiée
en Vendée dans les années 1990 avec
un mode de transmission clairement
lié au chromosome X [8]. La mise en
évidence dans cette famille et dans
d’autres petites familles a travers le
monde d’une mutation sur le gene de la
filamine A (FLNA) permettait d’identi-
fier le 1°T géne de PVM. Parallélement,
plusieurs travaux ont démontré au
début des années 1980 le caracteére
familial du PVM de type dégénéres-
cence myxoide (Barlow), avec un
mode de transmission autosomique
dominant [9]. Trois loci ont depuis été
identifiés surles chromosomes 16, 13 et
11, et un géne responsable de PVM de
type myxoide, Dachsous (DCHS), a été
publié récemment [10].

Ce caractere familial peut étre recher-
ché facilement a I'interrogatoire, et ce
d’autant plus que le patient présente
une forme sévere et précoce, incitant a
un dépistage par échocardiographie des
apparentés au 1°* degré.

Autres formes atypiques
de PVM

Le PVM siege de fagon préférentielle
ou prédomine en général au niveau du
feuillet postérieur, principalement au
milieu de ce feuillet, en P2. Aussi bien
dans le PVM de type myxoide que FED,
le prolapsus peut siéger au niveau des
commissures et des segments adjacents
ou prédominer au niveau du feuillet
antérieur. Le diagnostic de localisation
estimportant aréaliser et repose sur’en-
semble des incidences habituelles, mais
plus particuliérement sur I'incidence
parasternale grand axe en balayant la
mitrale d’'une commissure a I’autre, et
sur I'incidence apicale 2 cavités [11].

Une atteinte polyvalvulaire est rare mais
possible dans le PVM, en particulier de
type filamine A [6]. L’association la plus
fréquente au PVM est une ballonisation
voire un prolapsus tricuspide, suivi
par le prolapsus valvulaire aortique et
exceptionnellement pulmonaire. On
peut également rencontrer une bicus-
pidie aortique associée soit de fagon
fortuite, soit du fait d’'une anomalie
commune de développement des valves
comme cela peut étre le cas dans le PVM
de type filamine A.

D’autres anomalies cardiaques mineures
peuvent étre associées dans les formes
non syndromiques de PVM telles qu'une
communication interauriculaire (CIA),
une communication interventriculaire
(CIV), un canal artériel persistant, une
dilatation de laracine de I’aorte.

Formes prodromales
ou minimes de PVM

Des données récentes, issues notam-
ment de 1I’étude de Framingham et
d’études familiales, ont mis en exergue
I’existence fréquente de formes pro-
dromales ou mineures [12, 13]. Selon
I’étude épidémiologique CARDIA, les
formes prodromales pourraient concer-
ner 5,3 % dela population générale [3].

Les formes prodromiques les plus fré-
quentes sont représentées par le dépla-
cement systolique minimal (MSD),
défini par un recul de la valve < 2 mm,
et par le déplacement antérieur anormal
du point de coaptation mitral (AAC)
associé aune élongation du feuillet pos-
térieur [14]. Ces formes mineures pour-
raient étre stables au cours du temps
ou progresser vers une forme typique
de PVM [15]. Dans les formes liées a la
filamine A, une restriction de mobilité
diastolique peut étre la seule expression
de la mutation, en particulier chez les
femmes, mimant une atteinte valvulaire
mitrale rhumatismale ou médicamen-
teuse a minima [6].
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