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La cardiomyopathie hypertrophique.
Recommandations rédigées
pour la Haute Autorité de Sante

L'objectif de ce résumé des recommandations est d’expliciter pour les cardiologues la prise en charge optimale
et le parcours de soins des patients atteints de cardiomyopathie hypertrophique. Ces recommandations
recouvrent un protocole national de diagnostic et de soins, le PNDS, tiré d'un argumentaire scientifique
détaillé qui s’accompagne d’une liste des actes et des prestations des affections longue durée de LAP.

Ces documents sont consultables sur le site de la Haute Autorité de Santé (www.has-sante.fr), sur le site du
Centre de Référence pour les maladies cardiaques héréditaires (www.cardiogen.aphp.fr) et devraient I'étre
prochainement sur le site de Société Francaise de Cardiologie (www.sfcardio.fr).
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Présentation générale

Les documents ont été rédigés par un
premier groupe d’experts et relus par
un deuxieéme groupe d’experts indé-
pendants ayant tous une connaissance
approfondie de la cardiomyopathie
hypertrophique. Le premier groupe s’est
focalisé sur la prise en charge de cette
maladie complexe et a essayé de donner
des directives claires pratiques et actua-
lisées aux lecteurs. On trouvera encore
dans ces recommandations I’ensemble
détaillé du groupe des experts ayant
participé a I’élaboration de ce PNDS,
les coordonnées des associations de
patients www.ligue-cardiomyopathie.
com, celles des Centres de référence
pour la cardiomyopathie hypertro-
phique et enfin celles de tous les Centres
de compétence frangais.

Du fait de la prévalence relativement
faible de cette maladie qui justifie
d’ailleurs son classement au sein des
maladies rares, les niveaux de preuve
et le nombre d’études sont aussi relati-
vement restreints. De plus, les données

publiées ne sont pas celles des grands
essais thérapeutiques avec double
insu contre placebo ou avec un groupe
contrdle, mais plutdt des études non
controlées non randomisées et souvent
rétrospectives. Certaines de nos recom-
mandations peuvent donc s’appuyer sur
I’avis consensuel d’experts et reposent
sur I’état actuel des connaissances, elles
sont donc amenées a évoluer en fonction
des connaissances de cette maladie.

Rappels sur la CMH

La cardiomyopathie hypertrophique
(CMH) est une maladie myocardique pri-
mitive pouvant revétir plusieurs aspects
cliniques et anatomiques [1, 2]. Son inci-
dence a été estimée inférieure a 0,2 % de
la population générale [3].

La CMH est définie comme une hyper-
trophie ventriculaire gauche (HVG)
asymétrique (a prédominance septale),
d’origine génétique, s’accompagnant
inconstamment d’une obstruction
a I’éjection. En fait, dans des condi-
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tions basales, la plupart des patients
n’ont pas d’obstruction; en revanche,
ils peuvent en développer une apres
une manceuvre de Valsalva ou une
extrasystole, lors ou immédiatement
au décours d’une épreuve d’effort, ou
encore aprés administration d’un ino-
trope positif [4]. Toutes les données
thérapeutiques actuelles ont tendance
a se focaliser sur les patients ayant un
obstacle sous-aortique et qui est sou-
vent symptomatique. On exclut du
cadre des CMH toutes les affections
valvulaires, artérielles systémiques
ou les maladies de systéme pouvant
entrainer une augmentation de la
masse du ventricule gauche (VG) [4].

Un élément essentiel du bilan est’étude
génétique, car l’origine génétique et le
dépistage des apparentés est fondamen-
tal dans cette maladie; c’est pourquoi
elle est recommandée par I'HAS. Les
formes familiales de CMH représentent
en effet plus de 50 % des cas et la mala-
die est en fait d’origine génétique dans
la quasi-totalité des cas, avec une trans-
mission autosomique dominante [5].
Cela justifie une stratégie de dépistage
familial cardiologique (ECG et écho-
cardiographie), ou mieux guidé par les
résultats d’un test génétique prédictif.
Cette démarche doit étre réalisée en col-
laboration avec les généticiens dans des
centres spécialisés [6].

Le médecin généraliste a un role essen-
tiel dans la surveillance. Une consulta-
tion cardiologique estrecommandée au
moins une fois par an pour les patients
sans symptome afin de réaliser un
électrocardiogramme et une échocar-
diographie-Doppler. Les autres exa-
mens spécialisés pourront étre réalisés
en fonction du tableau clinique. Les
patients symptomatiques seront suivis
en fonction de I’avis du cardiologue et
de laréponse au traitement.

En ce qui concerne les sujets jeunes por-
teurs de mutation et sans signe cardio-
logique, une surveillance réguliére est

nécessaire pendant une période estimée
entre 1 et 3 ans en fonction de 1’évolution
de la maladie.

Prise en charge diagnostique
et suivi

Concernant lesrecommandations sur les
actes médicaux a réaliser, nous donne-
rons a titre d’exemple dans le tableau I
celles qui concernent le médecin géné-
raliste, le généticien et le cardiologue.

Les examens a réaliser systématique-
ment sont 1’électrocardiogramme et
I’échocardiographie-Doppler. Quand il
existe un doute sur ’examen échocar-

Professionnels

Médecin généraliste

diographique ou que cet examen est de
qualité insuffisante, il peut étre complété
parune IRM cardiaque. LIRM cardiaque
estrecommandée (indication de classeI)
pour les patients ayant une suspicion
de forme apicale (parfois méconnue par
I’échocardiographie); elle peut étre utile
(indication de classe II) pour les autres
phénotypes de CMH [7] (tableau II).
Enfin, d’autres examens seront program-
més en fonction de la situation clinique
(VO,, coronarographie).

Sur le plan biologique, seul le test géné-
tique (tableau III) est considéré comme
systématique, les autres examens sont
réalisés en fonction du contexte clinique
(CPK, BNP, pro- BNP, TSH).

Situations particuliéres

Tous les patients, en coordination avec leur
cardiologue et le centre de référence/centre
de compétence.

Généticien clinicien

Tous les patients: test génétique et conseil
génétique.

Conseiller en génétique

Tout patient.
Conseil génétique.

Cardiologue Consultation annuelle ou plus rapprochée
selon I'état clinique pour le suivi et I'adapta-
tion de la stratégie thérapeutique.

TaBLEAU I.

Examens systématiques Situations particuliéres

ECG

Tous les ans au moins et selon besoin pour
détection des complications.

Echo-Doppler cardiaque

Bilan annuel, parfois davantage selon le
contexte (rythme différent chez 'apparenté
en dépistage).

ECG d'effort

Bilan initial puis selon les facteurs de risque
et le contexte (a répéter tous les 1a 3 ans)

Holter cardiaque

Bilan initial puis selon les FR et le contexte (a
répéter tous les 1a 3 ans).

Imagerie (IRM, scanner, radiographie du
thorax...)

Selon symptdémes, ou sur avis spécialisé.

TABLEAU Il.



Examens systématiques
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Situations particuliéres

Test génétique

Evaluation initiale

Tout premier patient (propositus) d’une
famille donnée (identification de la muta-
tion en cause: prérequis du test prédictif
chez les apparentés).

Autres indications sur avis spécialisé.

Acte hors NABM " dont la prise en charge est
possible dans le cadre des centres de réfé-
rence/centres de compétence.

TaBLEAU llI: (* NABM: Nomenclature des actes de biologie médicale).

Mort subite

La mort subite est la complication la
plusredoutée de cette maladie. Le méca-
nisme principal retrouvé sur 'interroga-
tion des défibrillateurs déja implantés
montre qu’il s’agit le plus souvent de
tachycardie ou de fibrillation ventricu-
laire. Elle survient chez des patients a
hautrisque et larecherche de facteurs de
risques permet de cerner les patients les
plus menacés [8]. Toutefois, le bilan est
parfois insuffisant pour prédire/prévenir
la mort subite.

1. Facteurs majeurs

Cing facteurs de risque (FR) sont consi-
dérés comme majeurs et leur mise en
évidence repose sur:

>>> L'interrogatoire du patient a la
recherche de syncope, particulierement
quand elle survient a I’effort et de fagon
répétitive, ou bien chez un sujet jeune.
Mais la valeur prédictive de la syncope
comme signe précurseur d’'une mort
subite éventuelle est faible.

>>> L’interrogatoire du patient et
de la famille a la recherche d’anté-
cédents de mort subite prématurées
(< 50 ans, surtout si survenue chez un
apparenté au premier degré et surtout
si =2 cas).

>>> La réalisation d’un Holter ECG (24
a 48 heures) a larecherche de tachycar-
dies ventriculaires (TV) non soutenues
(= trois complexes a une fréquence supé-
rieure a 120/mn).

>>> La réalisation d’une épreuve d’effort
avecrecherche d uneréponse anormale de
lapression artérielle lors de I'épreuve d’ef-
fort (sur tapis roulant ou sur un vélo). La
réponse est pathologique en cas de réponse
tensionnelle plate (PAS max — PAS repos
<20 ou 25 mmHg) ou de survenue d’une
hypotension. La valeur prédictive a été
montrée chez des patients avant 50 ans.

>>>Lléchographie cardiaque doit recher-
cher une épaisseur de la paroi VG supé-
rieure a 30 mm (faire au mieux la mesure
en incidence parasternale petit axe qui
permet de ne pas surestimer 1’épaisseur).

2. Facteurs mineurs

On classe a part les facteurs de risques
possibles ou mineurs comme:

—un début des symptdmes des ’enfance,
—la présence d’une ischémie myocar-
dique documentée

— une obstruction sous-aortique isolée
=30 mmHg,

— la découverte d’'une mutation dite
a haut risque (certaines mutations ou
genes ont été identifiés comme associés a
un haut risque de mort subite: certaines

mutation de la béta-myosine comme
Arg719Gln et Arg403 Gln, et la plupart
des mutations de la troponine T).

3. Bilan d’évaluation

Le bilan d’évaluation du risque ryth-
mique doit donc comporter systémati-
quement, outre I’échographie cardiaque,
un Holter ECG (24 a 48 heures), une
épreuve d’effort avec profil tension-
nel d’effort. La recherche de potentiels
tardifs (ECG-HA) n’a pas d’intérét. La
réalisation d'une stimulation ventricu-
laire programmeée a un intérét faible et
discuté, et n’est donc pas recommandée.

4. Quelle signification simple peut-on
retenir pour les facteurs de risques (FR)?
>>> Le sujet est considéré a haut risque
rythmique en présence d’au moins deux
des FR majeurs et la mortalité annuelle
est alors supérieure a 4 %. Cela conduit
habituellement a préconiser la pose d'un
défibrillateur implantable.

>>> En présence d'un seul FR majeur,
I’attitude varie selon les experts et cer-
tains discutent un défibrillateur. Chaque
cas doit étre envisagé individuellement.

>>> Le sujet est considéré comme a faible
risque rythmique s’il ne présente aucun
FR majeur. La présence de plusieurs fac-
teurs de risques mineurs est probable-
ment péjorative, mais1’absence d’évalua-
tion de cette situation ne permet pas de
conclure de fagon définitive et ne permet
pas de recommander une conduite par-
ticuliere. Il n’y a pas traitement a visée
antiarythmique a préconiser. Les res-
trictions sportives et une surveillance
annuelle restent indispensables.

Traitements
1. Traitements médicaux

Le traitement médical est a réserver aux
patients symptomatiques car, en 1’ab-
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Traitements pharmacologiques (2) Situations particuliéres

Bétabloquants ayant 'AMM dans ['indi-
cation “signes fonctionnels de la CMH obs-
tructive”: propranolol (Avlocardyl) nadolol
(Corgard), oxprénolol (Trasicor) pindolol
(Visken)

En I'absence de contre-indication: médica-
ment de premiére intention chez le patient
symptomatique (et a discuter au cas par cas
si asymptomatique).

AVK

Traitement anticoagulant en cas de fibrilla-
tion auriculaire ou de prothése valvulaire
cardiaque.

Vérapamil (Isoptine)

En substitution des bétabloquants chez les
sujets intolérants et pour des indications
identiques (indication hors AMM).

Amiodarone (Cordarone)

En complément des bétabloquants ou pour
traiter une arythmie compléte par fibrilla-
tion auriculaire.

Autres antiarythmiques

Disopyramide (Rythmodan) et cibenzo-
line (Cipralan, Exacor) parfois utilisés pour
réduire les symptémes (notamment la dys-
pnée et la syncope) et le gradient intraven-
triculaire.

Furosémide (Lasilix)

Indications limitées a des périodes courtes
et chez des patients en insuffisance car-
diaque congestive.

TaBLEAU IV.

sence de facteurs de risque rythmique
et en ’absence de symptomes, il n’y a
paslieu de traiter ces malades en dehors
des restrictions sportives et la pour-
suite d’une surveillance réguliére. En
revanche, en présence de symptomes,
le traitement fait appel essentiellement
aux bétabloquants et parfois au vérapa-
mil (tableau IV).

2. Concernant les dispositifs
implantables (tableau V)

Nousn’avons pas de données permettant
d’établir de recommandation possible
pour I'implantation d’un stimulateur
cardiaque en dehors d’un trouble de
conduction patent [9]. L'implantation
d’un défibrillateur est recommandée
en prévention secondaire chez tous les
sujets ayant fait une mort subite récu-
pérée et chez les patients avec TV sou-
tenues mal tolérées [10]. En prévention
primaire, son indication passe par ’éva-

luation du risque de mort subite qui est
essentielle chez les patients ayant une
CMH (voir évaluation des facteurs de
risques).

3. En ce qui concerne la réduction
septale

Elle est réservée aux patients qui restent
symptomatiques malgré un traitement
optimal. On peut, dans certains cas, opé-
rer ces patients pour réduire I’hypertro-
phie septale, Une nouvelle méthode de
réduction de '’hypertrophie septale est
apparue, il s’agit de I’alcoolisation intra-
coronaire du myocarde septal, qui est
une alternative possible a I'intervention
chirurgicale, mais il s’agit la d'une tech-
nique en évaluation réservée a des Centres
hautement spécialisés (tableau VI).

4. Activité physique
L’activité physique doit étre limitée

en présence d’'une CMH. Il existe un
consensus pour interdire le sport en

Dispositifs médicaux Situations particuliéres

Stimulateur séquentiel
(pace-maker)

Notamment en cas de BAV, de complication
de I'alcoolisation septale ou pour optimiser
les traitements bradycardisants, ou parfois
en cas d’obstruction chez un patient symp-
tomatique (surtout si contre-indication a la
chirurgie et I'alcoolisation coronaire)

Défibrillateur implantable

Chez les patients a haut risque de mort
subite ou aprés arrét cardiaque récupéré

TABLEAU V.

Chirurgie cardiaque:
Myectomie associée ou non a un geste
mitral

Chez les patients trés symptomatiques mal-
gré un traitement médical optimal et avec
gradient intraventriculaire.

Et en cas d’IM organique.

Alcoolisation coronaire

Chez les patients trés symptomatiques mal-
gré un traitement médical optimal et avec
un gradient important au repos ou a 'effort.

TABLEAU VI.



compétition afin de réduire le risque de
mort subite. Il est nécessaire de dissua-
der les adolescents de s’orienter vers une
carriere sportive.

>>> Chez des patients asymptomatiques
et sans criteres de gravité, la pratique de
la compétition pourra étre autorisée
exceptionnellement et apres accord des
spécialistes dans certains sports (sports
a faible niveau de résistance et d’endu-
rance tels que golf, tir a I’arc).

>>> Chez les sujets dits “porteurs sains”
c’est-a-dire avec génotype positif mais
phénotype négatif, I’autorisation éven-
tuelle de pratiquer un sport en compé-
tition ne pourra étre discutée que collé-
gialement.

>>> Concernant ’activité de loisir, les
activités sportives intenses (provoquant
un essoufflement significatif) et/ou avec
phases d’accélération/décélération sont
a prohiber (sprint, tennis, musculation).
D’autres activités de loisir (la marche et
le golf par exemple) peuvent étre auto-
risées, au cas par cas selon le profil de
risque du patient.

>>> Les professions a caractere phy-
sique, ou engageant la sécurité en cas de
syncope, sont habituellement récusées.

D’autres situations particuliéres sont
envisagées dans le cadre de ces recom-
mandations sur la CMH: insuffisance
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cardiaque, arythmie, grossesse, préven-
tion d'une endocardite, et seront retrou-
vées par le lecteur sur le site de 'HAS
[11], www.has-sante.fr.
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