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Au coceur du CCM,, le patient.

Ce document a été distribué lors de la conférence pédagogique intitulée « Les Cardiopathies
Congénitales : anatomie, physiopathologie et prise en charge », présentée par le Professeur Sylvie Di
Filippo, cardiologue congénitale pédiatrique et adulte, cardiologue feetale, Professeur des Universités,
praticien au CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO le 21 février 2025, a I'lFSI de Monaco.
Il est également laissé a la disposition de tous, au CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO.

Il a été réédité en 2026, afin de maintenir son contenu actuel et complet.
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Informations sur les cardiopathies congénitales

Les cardiopathies
congénitales

Les cardiopathies congénitales représentent les anomalies
d’'organe congénitales les plus fréquentes.

Leur incidence dans la population générale est de 14 foetus pour
1000 et 8 naissances pour 1000.

Les cardiopathies congénitales incluent des malformations
multiples, de complexité variable sur le plan anatomique et
fonctionnel et de pronostic plus ou moins séveére.

Ces malformations sont classées en fonction de leur gravité et
leur complexité en :

+ Mineures, modérées et majeures

+ Réparables et non réparables

+ Biventriculaires et univentriculaires

+ Cyanogénes et non cyanogenes
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CARDIOPATHIES MINEURES

CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
Informations sur les cardiopathies congénitales

CARDIOPATHIES MODEREES

CARDIOPATHIES SEVERES

Pas de nécessité d'intervention

Intervention indiquée
Cardiopathies réparables

Cardiopathies nécessitant
traitement et intervention
Réparables avec séquelles ou
non réparables

Bicuspidie de la valve aortique
non compliquée

Petite communication inter-
auriculaire

Petite communication
interventriculaire

Petit canal artériel

Anomalie mineure de la valve
mitrale

Rétrécissement pulmonaire
mineur

Anomalie des veines
pulmonaires

Anomalies coronaires

Rétrécissement aortique

Canal atrioventriculaire

Large communication
interauriculaire

Large communication
intrerventriculaire

Large canal artériel

Coarctation aortique

Rétrécissement pulmonaire
serré

Maladie de Marfan et
anévrisme de l'aorte
Anomalie tricuspide d'Ebstein
Tétralogie de Fallot

Transposition des gros
vaisseaux aprés réparation

Cardiopathies avec
hypertension pulmonaire fixée
(Eisenmenger)

Cardiopathies cyanogénes non
opérées ou avec palliation

Interruption de I'arche aortique
Ventricule droit a double issue

Ventricules uniques

Atrésies pulmonaires

Tronc artériel commun

Circulation univentriculaire de
Fontan

Transposition des gros
vaisseaux avec ventricule droit
sous aortique

Cardiopathies complexes avec
Iésions multiples
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Classification anatomo-
physiopathologiques des
cardiopathies congénitales

+ Shunts gauche-droit

+ Shunts droit-gauche et obstacles droits
+ Obstacles gauches

+ Anomalies coronaires

+ Anomalies rythmologiques

+ Cardiopathies complexes

Shunt : communication anormale naturelle ou créée entre cavités cardiaques ou vaisseaux.
Cyanose : coloration bleue de la peau et des muqueuses due a une baisse doxygéne dans le sang (ou hypoxie).

Avant la naissance Aprés la naissance

Canal artériel
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Informations sur les cardiopathies congénitales

Le dépistage
antenatal

T Canal artériel : vaisseau qui re-
lie I'aorte et l'artére pulmonaire
(cf. Schémas page 5).

2 Foramen ovale : communica-
tion entre loreillette droite et
l'oreillette gauche (cf. Schémas
page 5).
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Diagnostic et
symptémes cliniques

Une cardiopathie congénitale peut étre découverte a tous les ages de la vie, sur
des symptomes et/ou signes a I'examen clinique.

Courbe de croissance NOUVEAU-NE

p(?ﬁdérale d’un nourrisson :

stagnation du poids (points N . . , ) ) .
rouges) | j : Alanaissance, les signes d'alerte d'une cardiopathie

arisque:

» Cyanose

« Insuffisance cardiaque

« Abolition des pouls fémoraux

‘ ZES=E=ss SYMPTOMES

L7 ' _ + Difficultés d'alimentation

| » Mauvaise croissance ou stagnation pondérale
— : Lo + Infections broncho-pulmonaires fréquentes

+ Dyspnée d’effort

» Malaises, syncopes

+ Douleurs thoraciques

ASYMPTOMATIQUE

« Souffle

» Anomalie ECG de découverte fortuite

« Anomalie a I'examen clinique : pouls fémoraux,
HTA

FAIRE UNE ECHOGRAPHIE CARDIAQUE ET
DOPPLER

L’échographie cardiaque est un examen simple et
non invasif qui permet de faire le diagnostic des
malformations cardiaques a tout age.
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Néonatologie
Dépistage des
cardiopathies
congenitales

EN ANTENATAL
La cardiopathie dépistée en anténatal doit étre confirmée en post
natal par une échographie cardiaque chez le nouveau-ne.

EN POSTNATAL

Toutes les cardiopathies ne sont pas dépistées avant la naissance
et I'examen de tous les nouveaux-nés a la maternité reste tres
important pour rechercher une éventuelle anomalie cardiaque qui
serait méconnue et la reconnaitre avant le retour a domicile.

LEXAMEN CLINIQUE DOIT RECHERCHER :

+ La palpation des pouls fémoraux !'
+ La présence d'un souffle a I'auscultation

+ Le comportement alimentaire du nouveau-né

+ La saturation en oxygene ou satO2 : le dépistage systématique
des cardiopathies chez le nouveau-né est mis en place dans
les maternités avec la mesure de la saturation en oxygene aux
membres supérieurs et inférieurs, dont le taux normal est > 97%
avec une différence de moins de 3% entre les membres supérieurs
et inférieurs. En cas d'anomalie de cette mesure, on réalise une
échocardiographie pour rechercher une éventuelle anomalie
cardiaque avant la sortie de maternité.
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Imagerie des
cardiopathies
congenitales

IRM

Limagerie par résonance magnétique est d'un apport majeur pour |I'expertise
des cardiopathies congénitales, en particulier et surtout a I'age adulte, quand la
performance de I'échocardiographie est moins bonne.

LIRM apporte des renseignements complémentaires indispensables a I'expertise,
au suivi, au diagnostic et a la prise en charge et aux décisions thérapeutiques.

Elle permet :

+ Lévaluation anatomique des cavités et des vaisseaux
« L'évaluation fonctionnelle : de la fonction myocardique
+ L'analyse des flux et des débits

« La recherche de fibrose myocardique

+ La recherche d'ischémie par le test a I'adénosine.

Sa réalisation est limitée chez I'enfant en raison de la nécessité de sédation.

Les indications principales concernent les ventricules droits systémiques (double
discordance, transposition des gros vaisseaux avec switch atrial), les ventricules
droits avec surcharge volumique (tétralogie de Fallot), les ventricules uniques,
valvulopathies pulmonaires, aortiques, tricuspides, mitrales, les pathologies
aortiques.
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SCANNER

L'angio-scanner est une imagerie complémentaire permettant en
particulier la visualisation des vaisseaux :

« Arteres pulmonaires

+ Veines pulmonaires

« Artéres coronaires

* Aorte

* Fistules veino-veineuses et artério-veineuses.

Sa realisation est limitée par irradiation et injection de produit de
contraste potentiellement néphrotoxique et allergisant.
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Cardiopathies congeénitales
a I'age adulte

+ Plus de 90% des enfants avec une cardiopathie congénitale (CC) survivent a I'age adulte

+ Le nombre d'adultes avec CC est maintenant plus important que le nombre d'enfants

+ La plupart de ces patients ne peuvent pas étre considérés comme guéris et leur prise en charge
est un processus qui dure toute la vie : de la réparation dans I'enfance, a la transition a I'age adulte,
au désir de grossesse, et a la prise en charge de complications tardives spécifiques a chaque CC.

Au CCM : la transition se fait naturellement par une organisation basée sur une équipe médico-
chirurgicale prenant en charge les mémes patients du foetus a I'age adulte.
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Samba D.
Opéré d'une valvulopathie en 2016 au
Centre Cardio-Thoracique de Monaco.
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Transmission et
génetique des
cardiopathies
congenitales

EMBRYOLOGIE DU CCEUR NORMAL

La formation du coeur a lieu pendant les 8 premieres semaines de la vie fcetale,
selon plusieurs étapes complexes successives partant du tube cardiaque
primitif, avec des phénomeénes de torsion, de rotation et de cloisonnement :
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Les cardiopathies congénitales comportent un risque de transmission héréditaire par un
mécanisme multifactoriel, a la fois facteurs génétiques et environnementaux.
Dans la majorité des cas, soit 72%, aucune étiologie génétique n'est identifiable.

FACTEURS GENETIQUES ET ENVIRONNEMENTAUX

représentant 20 a 30% des cas.

Facteurs environnementaux : 2%

Anomalies chromosomiques (aneuploidies) : 10%

Mutation ponctuelle autosomique dominante de novo : 8%

Mutation ponctuelle héréditaire autosomique récessive : 2%
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Le risque de récidive des cardiopathies congénitales dans une
famille dépend de la cause : négligeable dans les mutations de novo,

de 2 a 5% dans les cardiopathies congénitales multifactorielles
non syndromiques, et de 50% quand une mutation autosomique
dominante est en cause.

Il est important d'identifier les facteurs génétiques pour
évaluer le risque de récidive et pour guider le conseil génétique
préconceptionnel.

Géne Anomalie cardiaque

NKX2.5 'CIA et/ ou BAV Hétérogéneité des phénotypes
Fallot

GATA4 zinc-finger transcription factor cardiac septal defects E icl pour la cardiogenés

Dircctement associé a NKX2.5

TBX5 T-box protein Syndrome ITolt-Oram Mutaticn dans modéle animal:

MEF2 CCcomplexes

ac3 mutation liée 1'% Situs Inversus, hétérotaxle, Intervient dans latéralisation
cardiopathie complexe

NoTCH! Aicuspde srique
Cardiopathie complexe: hypoplasie du

JAGT Syndrome dAlagille

Génes de focal adhesion protein Tnsl (tensin 1) Prolasus mitral sévére Hérédité dominante

molécules  planar el plaity procin Dels]

dadhesion (dachseus1)

SHROOM3 cytoskeletal protein Cardiopathies complexes Hérédité récessive: G1 génes

WDR16 cilia-associated WD40 repeat-protein.

MMP2H matrix metalloprofeinase

NPHP4 nephronopthisis

Exemples de mutations génétiques avec cardiopathies associees.
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Traitements des cardiopathies congénitales

Traitement médical

« Diurétiques, Vasodilatateurs, Béta-bloquants

+ Béta-bloquants

+ Oxygéne, Vasodilatateurs pulmonaires

+ Prostaglandines par voie intraveineuse

M
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Informations sur les cardiopathies congénitales

Traitements des cardiopathies congénitales

Traitement chirurgical

CHIRURGIE PALLIATIVE

+ Permet de pallier un symptome grave (hypoxie)

+ Quand la réparation compléte est impossible

+ Anastomose entre artere systémique et artere
pulmonaire.

BLALOCK=TAUSSIE SHUNT

CORRECTION COMPLETE

+ Sous circulation extra corporelle
+ Rétablit une anatomie « normale » avec deux
ventricules fonctionnels.

CORRECTION PHYSIOPATHOLOGIQUE:
OPERATION DE FONTAN

« Rétablit une circulation physiologiquement «<normale» :
sang désaturé vers le poumon et sang oxygéné vers
l'aorte.

+ Un seul ventricule fonctionnel (sang oxygéné) et

——
dérivation veines caves-arteres pulmonaires. \_E -
BR
v

-

Circulation extra corporelle (CEC)
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Traitements des cardiopathies congénitales

Cathétérisme
interve ntionnel Technique de

cathétérisme percutané

Les procédures percutanées ont remplacé certaines interventions
chirurgicales : par ponction artérielle et/ou veineuse:

« Fermeture de canal artériel

« Dilatation de sténose de valve pulmonaire

« Dilatation de coarctation aortique
récidivante

+ Fermeture de communication
interauriculaire

« Fermeture de communication
interventriculaire

« Dilatation et stents des artéeres
pulmonaires

« Embolisation de vaisseaux anormaux

+ Mise en place de prothese valvulaire
(pulmonaire).

CATHETER
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CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
Informations sur les cardiopathies congénitales

Cardiopathies congénitales non cyanogénes

Les shunts gauche-droit

PHYSIOPATHOLOGIE

SIGNES CLINIQUES

TRAITEMENT MEDICAL DE LINSUFFISANCE CARDIAQUE

Communication interventriculaire (CIV)
Entre le ventricule gauche et le ventricule droit.

ANATOMIE PHYSIOPATHOLOGIE

« Défect de la cloison + Passage VG-VD
interventriculaire « Hyperdébit pulmonaire

+ Unique ou multiples « Surcharge du coeur gauche

TRAITEMENT

« Aucun, si pas de symptéme

+ Médical : traitement diurétique

« Chirurgical : fermeture sous circulation
extra corporelle

Civ
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Communication interauriculaire (CIA)

ANATOMIE

+ Défect de la cloison inter auriculaire.

PHYSIOPATHOLOGIE

+ Passage 0G-OD
+ Hyperdébit pulmonaire
« Surcharge du coeur droit

TRAITEMENT
+ Aucun : si petite dimension

« Fermeture par voie percutanée
« Fermeture par voie chirurgicale

Entre l'oreillette gauche et l'oreillette droite.

PROTHESE PERCUTANEE

Canal artériel perméable (CAP)

Entre I'aorte et I'artére pulmonaire.

ANATOMIE

+ Vaisseau qui relie AO et AP.
PHYSIOPATHOLOGIE

+ Passage AO-AP

+ Hyperdébit pulmonaire

+ Surcharge du cceur gauche

PLUS FREQUENT CHEZ LE PREMATURE
TRAITEMENT

+ Aucun : si petite dimension

« Fermeture par voie percutanée
« Fermeture chirurgicale (rarement)

JOURNEE INTERNATIONALE DE SENSIBILISATION AUX CARDIOPATHIES CONGENITALES - 14 FEVRIER 2026
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CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
Informations sur les cardiopathies congénitales

Fenétre aorto-pulmonaire (FAP)
Entre I'aorte et I'artére pulmonaire.

ANATOMIE

« Large défect entre AO et AP.
PHYSIOPATHOLOGIE

+ Passage AO-AP

+ Hyperdébit pulmonaire

+ Surcharge du coeur gauche

TRAITEMENT

+ Fermeture par voie chirurgicale.

Canal atrioventriculaire (CAV)
Association de CIV + CIA.

ANATOMIE

« CIV

* CIA

« Anomalie des valves auriculoventriculaires.

PHYSIOPATHOLOGIE

» Passage OG-OD + VG-VD
+ Hyperdébit pulmonaire

TRAITEMENT

+ Médical : préopératoire
+ Chirurgie : fermeture des CIV et CIA

Valve
auriculo-ventriculaire
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CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
Informations sur les cardiopathies congénitales

Cardiopathies congénitales non cyanogénes

Les obstacles
gauches

PHYSIOPATHOLOGIE

SIGNES CLINIQUES

TRAITEMENT MEDICAL DE LINSUFFISANCE CARDIAQUE

Coarctation aortique (COAOQ)

ANATOMIE
+ Rétrécissement de l'isthme aortique.
PHYSIOPATHOLOGIE

* Blocage du flux en aval du ventricule
gauche

+ Hypoperfusion des organes abdominaux

+ Hyperpression aux membres supérieurs

+ Hyperpression au niveau cérébral

TRAITEMENT
Anastomose termino-terminale
« Chirurgie CRAFOORD. (thoracotomie latéro-post gauche)
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CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
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Sténose de la valve aortique : RA

ANATOMIE

+ Valve aortique anormale
« Défaut d'ouverture

PHYSIOPATHOLOGIE

+ Obstacle a I'éjection du flux oxygéné du ventricule gauche vers l'aorte
+ Réduction du débit circulatoire
+ Hyperpression dans le ventricule gauche

SIGNES CLINIQUES

Selon le degré de sténose de la valve :
+ Souffle isolé sans symptéme

+ Malaises

« Insuffisance cardiaque

TRAITEMENT

Valve

« Chirurgie si sténose serrée, ou dilatation par cathétérisme (sonde). aortique

Autres cardiopathies majeures du coeur gauche nécessitant une
chirurgie précoce

INTERRUPTION DE LARCHE AORTIQUE HYPOPLASIE DU CCEUR GAUCHE
Absence d'un segment de l'aorte. Défaut de développement
\ du coeur gauche et de l'aorte.
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Cardiopathies congénitales cyanogénes

[Les obstacles droits avec
shunt droit-gauche

PHYSIOPATHOLOGIE

Obstacle au passage du flux sanguin du cceur droit (sang peu oxygéné) vers la circulation
pulmonaire, pouvant entrainer un défaut d'oxygénation, associé a une communication entre
le coeur droit et gauche, avec passage du flux de la droite (sang peu oxygéné) vers la gauche
(sang oxygéné).

SIGNES CLINIQUES
+ Cyanose : coloration bleutée de la peau, des muqueuses et des téguments

« Hypoxie : baisse de saturation en oxygéne (< 92%) mesurée par oxymeétre
+ Malaise.

Tétralogie de Fallot

ANATOMIE

« ClvV

« Sténose - hypoplasie AP
* Dextroposition Ao

* Hypertrophie VD

Sténose pulmanaire

Communication
o interventriculaire

PHYSIOPATHOLOGIE
Riétrécissement
de la zone sous

+ Hypodébit pulmonaire oy

+ Passage VD-VG
* Hypertrophie VD
* Risque de malaises

Hypertrophie
wentriculaire droite
CLINIQUE
+ Cyanose t précoce
+ Malaises hypoxiques TRAITEMENT
RADIOGRAPHIE PULMONAIRE + Si malaises : traitement médical par
béta-bloquants
* Hypovascularisation pulmonaire + Chirurgie palliative : si cyanose ou malaises
+ Coeur en sabot « Correction compléte : > 6 mois, 5kg.
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CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
Informations sur les cardiopathies congénitales

Atrésie pulmonaire & septum ouvert (APSO)

ANATOMIE CLINIQUE

« Absence d'ouverture de la valve + Cyanose et hypoxie précoce
pulmonaire

- CIV TRAITEMENT

PHYSIOPATHOLOGIE + Chirurgie

+ Pas de passage VD-AP
+ Passage VD-VG

Sténose de la valve pulmonaire (RP)
ANATOMIE TRAITEMENT

PHYSIOPATHOLOGIE

CLINIQUE

Valve pulmenaire Valve mitrale

Atrésie pulmonaire & septum intact (APSI)
ANATOMIE CLINIQUE

PHYSIOPATHOLOGIE TRAITEMENT Lommdnication

inter-auriculaire

Atrésie
de la valve
pulmonaire

Hypoplasie
du ventricule droit |
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CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
Informations sur les cardiopathies congénitales

Cardiopathies congénitales cyanogénes

Transposition des gros vaisseaux

* Inversion des gros vaisseaux + Urgence a la naissance:
VD-AO et VG-AP manceuvre de Rashkind
« Chirurgie précoce apreés la
naissance - détransposition
Switch (J5-J15).
+ Sang désaturé vers I'AO
+ Sang oxygéné vers I'AP

« Hypoxie néonatale sévere

MANEUVRE DE RASHKIND
Cette intervention est réalisée chez le nouveau-né pour améliorer 'oxygénation, en attendant l'opération chirurgicale.

0 ¢

Par voie ombilicale (fémorale) / sous échographie
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CENTRE CARDIO-THORACIQUE DE MONACO
Informations sur les cardiopathies congénitales

Cardiopathies complexes cyanogénes
ou non cyanogeénes, selon I'anatomie*

Ventricules uniques

» Elément commun aux différentes formes anatomiques : un seul ventricule
assure la circulation pulmonaire et aortique.
« Cardiopathie qui ne peut pas étre « corrigée ».

Les circulations pulmonaire et aortique peuvent étre séparées par une

intervention chirurgicale réalisée en plusieurs étapes au cours de I'enfance :

 Connexion des veines caves (sang peu oxygéné) directement aux arteres
pulmonaires

+ Un seul ventricule assure le débit cardiaque dans l'aorte.

VCS

PROCEDURE DE FONTAN
pour cceur univentriculaire
= un seul ventricule fonctionnel.

AO : aorte

0D : oreillette droite

OG : oreillette gauche

VU : ventricule unique

VCI : veine cave inférieure
VCS : veine cave supérieure

vcl
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La transplantation
cardiaque

La transplantation cardiaque est une option thérapeutique de recours des
cardiopathies de I'enfant et I'adulte avec une cardiopathie congénitale au stade
terminal, non controlée par les traitements médicamenteux, interventionnels et
chirurgicaux classiques.

Elle est possible a tout 4ge aprés un mois de vie, et pour toute cardiopathie,
sous réserve de pression normale dans les poumons et de développement
suffisant des artéres pulmonaires.

Les candidats a une transplantation cardiaque sont inscrits sur la liste nationale
d’attente, selon un score attribué en fonction du degré d'urgence. Le délai
d'attente peut étre long (plusieurs mois), et parfois I'assistance circulatoire
est nécessaire pour maintenir une circulation sanguine efficace, permettant la
survie sur liste et finalement I'accés a la greffe cardiaque.

Le coeur greffé entraine une réaction de rejet par le systeme
immunitaire du receveur et un traitement immunosuppresseur
(anti-rejet) est obligatoire, associant plusieurs médicaments
pour un effet optimal (corticoides, inhibiteur de la calcineurine
et Mycophénolate mofétil).

Chez I'enfant, les doses sont adaptées avec la croissance,
suffisantes pour éviter le rejet, mais minimales pour éviter les
effets indésirables.

Le monitoring du rejet aigu est assuré principalement par des
examens non invasifs comme I'échographie cardiaque, parfois
une biopsie est indiquée.

Le patient (enfant ou adulte) qui a eu une transplantation
cardiaque est suivi régulierement pour surveiller la fonction
du ceoeur greffé, dépister les rejets, surveiller les effets
indésirables des médicaments (en particulier sur le rein et la
croissance), appliquer les mesures de prévention des infections
(vaccinations, conseils d’hygiéne, antibiotiques).
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A long terme aprés la transplantation cardiaque, le coeur greffé est exposé au rejet
chronique qui correspond a l'apparition de sténoses progressives au niveau des artéres
coronaires du coeur, qui peuvent étre traitées par la mise en place de stents, mais
qui peut aussi nécessiter une re-transplantation si la fonction du coeur se détériore
significativement. La demi-vie du greffon cardiaque chez I'enfant est d’environ 20 ans.
Ces anomalies coronaires font l'objet d'une surveillance et dépistage systématiques
au cours du suivi par des examens comme le scanner coronaire ou la coronarographie.

Ainsi la transplantation cardiaque est une option thérapeutique qui n'offre pas une
guérison véritable, mais qui permet au receveur, adulte ou enfant avec une cardiopathie
congénitale, de reprendre une vie normale familiale, scolaire, sociale et professionnelle.
Les activités sportives sont encouragées et bénéfiques sur le plan physique et
psychologique. Le cursus scolaire est suivi normalement et les projets professionnels
sont accessibles largement.

Méme si ce n'est pas une guérison définitive, la greffe cardiaque offre ainsi une voie
thérapeutique de dernier recours possible et efficace en cardiologie congénitale
pédiatrique et adulte.

La Recherche fondamentale et clinique, en constant développement, permettra
d'ouvrir de nouvelles voies dans I'avenir pour I'optimisation des prises en charge et
des thérapeutiques futures, pour un meilleur pronostic a long terme.
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