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Mon enfant devrait-il passer des

tests geneétiques prédictifs pour la

Cardiomvyopathie

ventriculaire droite

arythmogene?

Ceci est un dossier d’information pour aider a guider
les parents a avoir une discussion avec leur conseiller

génétique ou leur fournisseur de soins de santé sur les

tests génétiques prédictifs pour leur enfant.
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Qu'est-ce qu'un test génétique
prédictif?
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C'est a vous de décider.

La cardiomyopathie ventriculaire droite arythmogeéne
(CVDA) est une maladie cardiaque qui peut étre héréditaire.
On l'appelle également la cardiomyopathie arythmogene (CMA).
Les enfants d'une personne atteinte de la CVDA ont un risque
plus élevé de développer cette condition cardiaque.

Si une cause génétique (variant/différence génétique)
a été identifiée dans votre famille, il existe deux choix
pour votre enfant :

1 Les enfants peuvent étre suivis par
un cardiologue et passer des tests
de dépistage de maladies cardiaques

(p. ex., échocardiogramme, ECG/EKG).
ou

2

Les enfants peuvent passer des tests
génétiques prédictifs. S'il est déterminé qu'un
enfant est porteur du variant génétique, il sera
suivi par une cardiologue. S'il n'est pas porteur
du variant génétique, il est fort possible qu'un
test de dépistage de maladies cardiaques ne
soit pas nécessaire.

SR

Un test génétique prédictif est un test réalisé avant qu’un enfant
ne présente des symptomes de cardiomyopathie ventriculaire
droite arythmogéne (CVDA) . Le test vise a déterminer si votre
enfant a hérité du variant génétique (différence) responsable de la
CVDA dans votre famille. Ce ne sont pas tous les enfants porteurs
du variant génétique qui présenteront des symptomes de la CVDA.

Certains parents envisagent que leur enfant passe des tests
génétiques ou un test de dépistage de maladies cardiaques que
si leur enfant présente des symptémes de la CVDA. Ce choix
peut signifier manquer la possibilité d’éviter des problemes
cardiaques graves ou méme la mort subite (rare). Le diagnostic
précoce et I'éducation contribuent a améliorer la santé a long
terme des enfants atteints de la CVDA. Pour cette raison, il est
tres important que tous les enfants qui pourraient étre atteints
de la CVDA soient vus par un cardiologue.

Passer un test de dépistage de maladies cardiaques

ou de génétiques prédictifs sont tous les deux

de bons choix. Prendre la décision pourrait étre

plus facile pour si vous :

1. Pensez aux soins de santé possibles pour votre enfant selon
chacun de ces choix.

2. Pensez a la fagon dont chacun des choix correspond a vos
croyances et vos valeurs.

3. Discutez avec 'autre parent de votre enfant, avec votre
enfant (s'il est assez agé) et avec votre conseiller génétique.
Vous pourriez également souhaiter parler a votre famille,
votre médecin de famille ou a d’autres personnes en qui vous

avez confiance.
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Informations pour vous aider a prendre une décision

Qu’est-ce que la cardiomyopathie ventriculaire droite
arythmogéne (CVDA) ?

La CVDA est un probléme de santé qui a un effet sur le
fonctionnement du muscle et du rythme cardiaque. Les
personnes atteintes de la CVDA peuvent présenter des
douleurs thoraciques, de I'essoufflement, des palpitations
cardiaques (battements anormaux), des évanouissements,
un arrét cardiaque (le cceur cesse de battre) ou une
insuffisance cardiaque. Elles peuvent également ne présenter
aucun symptome. La CVDA peut se manifester a n‘importe
quel age, mais est habituellement présente avant I'age de
35 ans.’ Environ la moitié des personnes (1 personne sur

2) qui portent un variant génétique associé a la CVDA
développeront des signes de la maladie.?

Les personnes atteintes
de la CVDA ont plus de
risque d'avoir un

arrét cardiaque.’

Certaines personnes atteintes
de la CVDA développeront une

insuffisance cardiaque.’

Hérédité de la CVDA
\/ Geéne ”
fonctionnel
Gene non
fonctionnel
Le pere La mere
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Quelle est la cause de la CVDA ?

La CVDA est une maladie héréditaire. Elle est causée par des
variants génétiques (différences) au niveau de genes qui sont
importants pour le muscle du cceur. Un variant génétique
qui cause un fonctionnement anormal de genes est appelé
pathogene ou probablement pathogene.

Quel est le risque que mes enfants héritent du variant
génétique responsable de la CVDA dans notre famille ?
Les hommes et les femmes peuvent avoir la CVDA. Si un

parent possede le variant génétique pour la CVDA, chacun

de ses enfants ont 50% de risque d’hériter du variant génétique
et 50% de risque de ne pas en hériter. Les enfants qui héritent
du variant génétique ont un risque plus élevé de développer

la CVDA.

Si mes enfants héritent du variant génétique responsable
de la CVDA dans notre famille, quel est le risque qu’ils
développent la CVDA ?

Le risque de développer la CVDA dépend du variant génétique
dans la famille, des résultats des tests de dépistage de maladies
cardiaques, de I'age, du sexe et des antécédents médicaux.

Le cardiologue de votre enfant discutera avec vous et votre
enfant du risque spécifique de ce dernier.

Qu’adviendra-t-il ensuite si mon enfant hérite du variant
génétique responsable de la CVDA dans notre famille ?

Si vous choisissez des tests génétiques prédictifs pour votre
enfant qui éterminent que votre enfant est porteur du variant
génétique dans votre famille, il sera suivi de pres par un
cardiologue. Le cardiologue discutera avec vous des différentes
stratégies de prise en charge qui peuvent réduire les risques
pour la santé associés a la CVDA. Ce ne sont pas toutes les
personnes qui sont porteuses d’un variant génétique qui
présenteront des signes ou des symptémes de la CVDA.

Que se passerait-t-il ensuite si mon enfant n’a PAS hérité
du variant génétique pour la CVDA ?

Si vous choisissez des tests génétiques prédictifs pour votre
enfant qui déterminent que votre enfant n’est pas porteur

du variant génétique au sein de votre famille, il naura plus de
passer un test de dépistage de maladies cardiaques pour la
CVDA. Bien qu’il naurait désormais plus besoin d’étre suivi par
un cardiologue, des évaluations de la santé cardiaque peuvent
étre recommandées dans certaines situations.

Que se passerait-il ensuite si mon enfant ne passe

pas de tests génétiques prédictifs ?

Si vous choisissez uniquement un test de dépistage de
maladies cardiaques pour votre enfant, il serait examiné par
un cardiologue. Le cardiologue discuterait avec vous a quelle
fréquence votre enfant doit passer des tests de dépistage de
maladies cardiaques et de quelle fagon ces tests contribuent
a protéger la santé de votre enfant. Il est important de savoir
que les tests génétiques prédictifs demeurent une possibilité
pour votre enfant en tout temps par la suite.

At
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Que pouvons-nous faire pour réduire les risques associés a la CVDA pour notre enfant ?

Prise en charge

e Surveillez les symptomes, notamment 'essoufflement, les
douleurs thoraciques, les palpitations cardiaques (battements
anormaux) ou les évanouissements. Si votre enfant présente
I'un ou l'autre de ces symptdmes, amenez-le immédiatement
voir un médecin.

e Amenez régulierement votre enfant pour des tests de
dépistage de maladies cardiaques.

Mesures préventives
e La recherche a prouvé qu'il y a un lien étroit entre lactivité
physique intense et I'apparition de la CVDA. Pour cette

raison, le cardiologue de votre enfant peut recommander des
modifications quant a sa participation a des activités sportives.

Education

e Encouragez la famille et les personnes soignantes a suivre
une formation sur la réanimation cardio-respiratoire (RCP).

® Prenez connaissance de I'emplacement des défibrillateurs
externes automatiques (DEA)

e Eduquez la famille et les amis sur le probléme de santé.

Avantages et inconvénients de la participation uniquement a un test de dépistage de maladies
cardiaques PAR RAPPORT aux tests génétiques prédictifs

~N

v Test de dépistage des maladies

-’\N\’j cardiaques uniquement
(sans tests génétiques prédictifs)

Avantages

e Vous permet de savoir si votre enfant présente des
signes de la CVDA.

“Il est important que les enfants soient suivis par
un cardiologue pour établir son état de santé de base,
puis Vérifier ensuite tout changement.”

e Permet possiblement d’éviter des inquiétudes
supplémentaires pour vous et votre enfant a moins
que votre enfant ne présente des signes de la CVDA.
“Nous ne souhaitions pas vivre avec le fardeau de
recevoir un test génétique positif si notre enfant ne
présentait pas de signes de problémes cardiaques.”

e Permet a votre enfant de participer a la prise de
décision au sujet des tests génétiques une fois qul
sera en age de le faire.

Inconvénients

e Prend du temps et entraine des couts pour les rendez-vous
médicaux continus qui peuvent ne pas étre nécessaires.
“Les couts et le temps nécessaires pour dépister chacun de
nos enfants surpassaient de beaucoup ceux associés aux tests
génétiques et faire un suivi de ceux dont le test était positif.”

o Peut créer des inquiétudes inutiles si votre enfant nest
pas a risque de la CVDA.

o Ne détecte pas tous les individus affectés par la CVDA.
De ce fait, une occasion d’apporter des changements
de mode de vie pour réduire le risque de symptémes

cardiaques peut étre manquée.
o J

Discrimination génétique

La discrimination génétique est le fait d'utiliser le résultat d'un test
génétique de fagon négative contre une personne. Le Canada et
les Etats-Unis ont adopté des lois pour empécher les compagnies
d’assurance et les employeurs d'utiliser les résultats de tests
génétiques dans certaines situations. Ces lois n'empéchent pas
I'utilisation des antécédents familiaux et des renseignements
médicaux par ces groupes.

4 )

Tests génétiques
prédictifs

Avantages

® Permet d'éviter le dépistage inutile des maladies cardiaques
pour votre enfant si les tests génétiques sont négatifs.

e Permet de réduire les inquiétudes pour vous et votre
enfant si le test génétique est négatif.
“Nous souhaitions réduire les inquiétudes pour
les membres de notre famille dont le test génétique
n’était pas positif.”

® Permet a votre enfant d’apporter des changements
médicaux et de mode de vie pour réduire le risque de
symptomes cardiaques si le test génétique est positif.
“Une fois que vous avez l'information, vous pouvez
éviter les éléments déclencheurs.”

Inconvénients

e Peut avoir pour effet que votre enfant soit traité
différemment (p. ex., surprotégé).

e Ne permet pas a votre enfant de participer a la prise
de décision si votre enfant est jeune.
“Javais 5 ans lorsque jai passé un test génétique et
malheureusement, je n‘ai pas participé a la prise de
décision.”

e Risque possible de discrimination génétique
et au travail.
“La discrimination génétique n‘était pas une
grande inquiétude pour nous.”

® Rarement, avec le temps, notre compréhension
du résultat d’un test génétique peut changer.

. J

Autres éléments a prendre en considération :

e Comment la maladie s’est-elle présentée dans votre famille ?

® Le moment est-il propice ?

® Que pense votre enfant des tests génétiques ?

e Votre enfant a-t-il déja passé un test de dépistage de maladies
cardiaques ?

S Lo
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Prendre une décision

Quels sont les avantages et les inconvénients qui vous
tiennent le plus a cceur ?

PASSER uniquement un test de

Avantages :

Inconvénients :

Quels sont les avantages et les inconvénients qui tiennent
le plus a ceeur a votre enfant ?

PASSER uniquement un test de
dépistage de maladies cardiaques

Avez-vous toutes les informations qu'il vous faut?

Est-ce que vous:

® Savez-vous quelles sont les risques que votre enfant hérite du
variant génétique (différence) pour la CVDA ?

® Savez-vous ce qu'il adviendra si votre enfant a hérité du
variant génétique (différence) pour la CVDA ?

e Comprenez-vous ce qui pourrait advenir si votre enfant ne
passe pas un test de dépistage de maladies cardiaques ou des
tests génétiques prédictifs ?

e Connaissez les avantages et les inconvénients qui sont les
plus importants pour vous et votre enfant ?
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Quelle est votre décision ?

O Test de dépistage de maladies cardiaques uniquement
O Tests génétiques prédictifs
O Je ne sais pas

Est-ce que vous vous sentez a l'aise avec cette
décision ?°

Confiance en soi
Vous sentez-vous sQr(e) du meilleur choix pour vous ?
Ooui ONon

Comprendre les informations

Connaissez-vous les avantages et les inconvénients de faire

ou de ne pas faire un test de dépistage de maladies cardiaques
et des tests génétiques ?

Ooui ONon

Avantages et inconvénients

Avez-vous une idée claire quant aux avantages et aux
inconvénients que vous tiennent le plus a coeur ?
Ooui ONon

Encouragement

Avez-vous suffisamment de soutien et de conseils pour faire un
choix informé ?

Ooui ONon

Accord

Est-ce que l'autre parent de votre ou vos enfant(s) et vous étes
d’accord avec cette décision ?

Ooui ONon
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