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RESUME

La prise en charge des cardiopathies congénitales est le plus souvent associée de nos jours
a une survie bien au-dela de I'enfance. Des progrés incessants en termes de diagnostic
étiologique, en particulier génétique, d'imagerie et de thérapie médicale et interventionnelle
continuent d'améliorer I'espérance de vie mais aussi les capacités fonctionnelles de nos
patients. La prise en charge des cardiopathies simples permet aujourd'hui d'anticiper une
espérance de vie et une qualité de vie proche de la normale. Ces derniéres années ont toutefois
mis en exergue, en particulier chez les patients vieillissants avec cardiopathie modérée ou
séveére, un spectre d'anomalies et de difficultés cardiaques et extracardiaques quiimpactent leur
quotidien. Cette mise au point présente les quelques principes actualisés de prise en charge de
I'enfant avec cardiopathie congénitale. L'apport de la génétique et du diagnostic anténatal est
développé. Le pronostic cardiologique est évoqué au travers des données actuelles de morbi-
mortalité, d'espérance de vie, de réintervention et de capacité fonctionnelle. Les connaissances
actuelles en termes de problemes nutritionnels, de sensibilité aux infections, de complications
neurocognitives, de difficultés d'insertion sociale et de qualité de vie sont résumées. L'impor-
tance d'un suivi multidisciplinaire, transversal et de longue durée, en milieu spécialisé, est
expliquée au travers du descriptif des problématiques possibles. Celui-ci doit permettre de mieux
anticiper, dépister et accompagner le patient et sa famille dans cette prise en charge.

© 2021 Société Frangaise de Pédiatrie (SFP). Publié par Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.

SUMMARY

Current treatment of congenital heart defects allows most patients to survive into late adulthood.
Survival and functional capacity are constantly improving as a result of ongoing progress in
diagnosis, imaging, medical treatment, interventional procedures, and follow-up. For patients
born with "simple" congenital heart defects, a normal life expectancy and quality of life may be
expected. For patients with moderate and severe congenital heart defects, however, a wide
spectrum of cardiac but also extracardiac anomalies and challenges has become apparent for
the growing child and aging adult. These difficulties may significantly impact everyday life. In this
state-of-the-art paper, the current principles of patient care for congenital heart defect are
detailed. The impact of genetic diagnosis and prenatal screening is discussed. Cardiac
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prognosis is analyzed in light of recent data on morbidity and mortality, life expectancy, re-intervention, and functional capacity.
Current knowledge about nutritional and infectious difficulties, neurocognitive disorders, social integration, and quality of life is
presented. The importance of a multidisciplinary follow-up, in a specialized setting, is emphasized. Follow-up must be transversal
but also longitudinal, in order to support the patient and their family throughout the lifespan. Specialized follow-up must allow for
anticipation, detection, and better management of difficulties encountered by the patient and their family.

© 2021 Société Francgaise de Pédiatrie (SFP). Published by Elsevier Masson SAS. All rights reserved.

INTRODUCTION

Les cardiopathies congénitales restent les malformations
congénitales les plus fréquentes, avec une incidence de
10 a 12 pour 1000 naissances vivantes. Depuis les premiéres
prises en charge chirurgicales effectuées il y a presque 80 ans,
des progrés innombrables ont vu le jour, dans les domaines
trés divers du diagnostic, du traitement, de la compréhension
physiopathologique et de la prévention. Les progrés réalisés
permettent actuellement pour le plus grand nombre Ila
survie bien au-dela de I'enfance avec toutefois une espérance
de vie et des pronostics fonctionnels différents en fonction du
type de malformation et de sa prise en charge. Au-dela de leur
survie, I'accompagnement de ces patients avec maladie chro-
nique et de leur famille est aujourd'hui au centre des préoc-
cupations des cardiopédiatres, cardiologues congénitalistes et
chirurgiens. Des équipes multidisciplinaires sont aujourd'hui
indispensables, associant entre autres généticiens, radiolo-
gues, médecins spécialistes divers, neuropsychologues, psy-
chologues et assistants sociaux, dans un but d'amélioration
de la prise en charge et de la qualité de vie a court, moyen et
long termes. Ce suivi doit rester organisé autour des centres
de compétence et de référence pour la prise en charge des
cardiopathies congénitales, en particulier les cardiopathies

modéreées et séveres, méme si l'implication d'acteurs locaux
est indispensable.

LE SPECTRE DES CARDIOPATHIES
CONGENITALES

Les cardiopathies congénitales sont nombreuses et variées ;
elles peuvent s'associer. Les classifications basées sur l'ana-
tomie, I'embryologie ou la physiopathologie peuvent étre utiles
dans la prise en charge au quotidien mais sont souvent
complexes et imparfaites.

La classification de Bethesda, initialement décrite en 2001 pour

le suivi des adultes avec cardiopathie congénitale, est basée

sur la complexité anatomique de la malformation [1].

Elle distingue 3 catégories ou niveaux (Tableau 1) :

e cardiopathies congénitales simples pour lesquelles les inter-
ventions chirurgicales ne sont pas toujours nécessaires.
Quand elles sont nécessaires et réalisées en temps voulu,
elles permettent de restaurer une anatomie et un fonction-
nement cardiaque normal. Leur évolution et le suivi sont
simples ;

e cardiopathies congénitales de complexité et sévérité modé-
rée pour lesquelles un suivi spécialisé est nécessaire car

Tableau 1. Malformations cardiaques congénitales parmi les plus fréquentes, classées selon le niveau de complexité.

Simple Modéré Elevé
CIA simple Anomalies drainage veineux pulmonaire Ventricule unique, physiologie univentriculaire
CIV simple Canaux atrioventriculaires Syndrome d'Eisenmenger

Sténose pulmonaire modérée

Anomalie congénitale valve
aortique ou mitrale

Tétralogie de Fallot

Maladie d'Ebstein
Coarctation de l'aorte
Obstacle sur I'éjection du VD
CIA OP ou SV

Cardiopathies cyanogénes

Présence de conduits chirurgicaux
Présence de chenaux intracardiaques
TGV

Tronc artériel

CIV si associée a : anomalie valvulaire
(tricuspide, mitrale) ; insuffisance aortique ;
obstacle voie droite ; sténoses voies droite ou

gauche
Anomalies valve aortique
Sténose sous-aortique

Sténose supra-valvulaire aortique

CIA : communication interauriculaire ; CIV : communication interventriculaire ; VD : ventricule droit ; OP : ostium primum ; SV : sinus venosus ; TGV : transposition de

gros vaisseaux.

237



Mise au point pratique
[ J [ N I e

des lésions résiduelles peuvent persister ou réapparaitre,
méme aprés une premiere intervention visant a corriger la
malformation ;

e cardiopathies congénitales de complexité et sévérité
élevée pour lesquelles un suivi en milieu spécialisé est
nécessaire de fagon trés réguliére, en raison de la persis-
tance de lésions anatomiques ou fonctionnelles significati-
ves. Dans ce dernier groupe, sont inclues les malformations
non réparables et pour lesquelles le traitement doit étre
considéré comme palliatif.

Il est important de noter que cette classification simple n'inté-

gre pas l'évaluation fonctionnelle des patients qui influence

pourtant de fagon significative la morbi-mortalité [2]. Malgré
ces limites, cette classification sera utilisée dans certains
paragraphes de ce manuscrit.

LES APPORTS DE LA GENETIQUE

Les données

Les études épidémiologiques montrent qu'une cause géné-
tique ou environnementale peut étre identifiée dans 20 a 30 %
des cardiopathies congénitales [3].

Les causes environnementales pendant la grossesse (parmi

lesquelles figurent le diabéte, I'alcool et certains médicaments)

sont aujourd'hui devenues minoritaires, atteignant a peine 2 %.

Les causes génétiques sont de plus en plus souvent retrou-

vées (Tableau 2) :

e atteintes monogéniques dans 3 a 5 % ;

e anomalies chromosomiques/aneuploidies dans 8 a 10 % ;

e variations du nombre de copies (VNC) pathogéniques dans
3 a 25 % en cas de syndrome et dans 3 & 10 % en cas de
cardiopathie isolée ;

e variations de novo autosomiques dominantes dans 8 % et
variations héréditaires autosomiques récessives dans 2 %,
dont l'identification est permise par des séquencages
génomiques.

Dans les autres cas « non expliqués », la malformation est

présumée multifactorielle (plusieurs genes ou combinaison de

facteurs environnementaux et génétiques).

C. Ovaert, V. Fouilloux

Quand et pourquoi proposer un diagnostic
génétique ?

Le bilan génétique doit étre encouragé en cas d'histoire fami-
liale ou lorsque des anomalies extracardiaques sont asso-
ciées [3].

La découverte d'une anomalie génétique permet d'estimer le
risque de récurrence familiale, de mieux orienter la recherche
et la prise en charge d'anomalies extracardiaques associées
et de mieux préciser le pronostic cardiologique mais aussi non-
cardiologique, en particulier neuro-développemental. Les trou-
bles du neuro-développement sont en effet fréquents dans
les syndromes associant des cardiopathies. Pour certaines
cardiopathies, I'association a une anomalie génétique est par
ailleurs associée a un pronostic plus sombre. Citons par
exemple la tétralogie de Fallot en cas de microdélétion
22q11.2 ou la sténose valvulaire pulmonaire en cas de syn-
drome de Noonan.

LE DIAGNOSTIC PRENATAL

Les cardiopathies congénitales sont le plus souvent décou-
vertes lors des échographies du 2° trimestre. En présence
d'un programme de dépistage prénatal adéquat, le diagnostic
anténatal des cardiopathies congénitales est fait dans plus de
50 %, et ce chiffre dépasse 90 % pour des cardiopathies
séveéres comme les ventricules uniques [4].

La recherche d'anomalies génétiques doit étre encouragée
pendant la grossesse, en particulier en cas d'antécédents
maternels ou familiaux ou en cas d'anomalies extracardiaques
associées [5].

Impact du diagnostic anténatal

Le diagnostic anténatal permet d'organiser la naissance dans

une maternité ayant un niveau de soins adapté a la cardiopa-

thie. Tous les foetus avec :

e cardiopathie ducto-dépendante ou potentiellement ducto-
dépendante ;

e cardiopathie dépendante d'un large foramen ovale ;

Tableau 2. Tableau reprenant les anomalies génétiques, parmi les plus fréquentes, associées a des cardiopathies

congénitales.

Lésion génétique Nom/syndrome

Exemples de cardiopathies fréquemment associées

Aneuploidie Down (T21)Turner

VNC Microdélétion 22q11.2
Williams—Beuren (del 7q11.23)

Del 1p36

Anomalies monogéniques Alagille (JAG1 ou NOTCH2)
Holt—Oram (TBX5)
CHARGE (CHD7)

Noonan (PTNP11 ou voie RAS)

CAV, CIA, CIV, T4F
CoA, RVPA, BAV, HypoVG

Anomalies cono-troncales

Sténose supra-valvulaire aortique, supra-valvulaire pulmonaire,
sténoses des branches pulmonaires

CIA, CIV, cardiomyopathie

Sténoses des branches pulmonaires, T4F

CIA

T4F, VVDI

Sténose valvulaire pulmonaire, cardiomyopathie

CAV : canal atrioventriculaire ; CIA : communication interauriculaire ; CIV : communication interventriculaire ; T4F : tétralogie de Fallot ; CoA : coarctation de l'aorte ;
RVPA : retour veineux pulmonaire anormal ; BAV : bicuspidie valvulaire aortique ; HypoVG : hypoplasie du ventricule gauche ; VDDI : ventricule droit & double issu ;

VNC : variation du nombre de copies.
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e arythmie ;

e insuffisance cardiaque ;

Doivent naitre en maternité niveau lll, dans un CHU ayant
a disposition 24 h/24 une équipe de cardiologie pédiatrique et
congénitale [5].

Les données de la littérature montrent un bénéfice du diag-
nostic anténatal dans la prise en charge postnatale immédiate
des cardiopathies critiques, en réduisant la morbi-mortalité
néonatale et en permettant I'anticipation de gestes interven-
tionnels néonatals indispensables comme la septostomie de
Rashkind (par exemple en cas de transposition des gros
vaisseaux) ou le maintien de la perméabilité du canal artériel
dans les Iésions ducto-dépendantes [6]. L'impact du diagnos-
tic prénatal sur les indices a long terme (espérance de vie,
qualité de vie...) reste toutefois inconnu.

Peut-on intervenir pendant la grossesse ?

Les arythmies foetales peuvent nécessiter un traitement medi-
camenteux pendant la grossesse, soit par administration du
traitement a la mére soit par injection dans le cordon ombilical
[5].

Les interventions foetales en cas de cardiopathie malformative
restent exceptionnelles. Des dilatations de la valve aortique ou
pulmonaire, trés sténosantes, peuvent étre proposées lorsque
celles-ci entravent le bon développement du ventricule. Ces
interventions restent toutefois trés rares et limitées a certains
centres experts [5].

En cas de mauvaise tolérance de l'arythmie ou de la cardiopa-
thie, une naissance prématurée peut étre indiquée pour éviter
le décés in utero [5].

L'interruption médicale de grossesse

En cas de cardiopathies sévéres, comme décrit ci-dessus, ou
associées a des anomalies extracardiaques ou génétiques
significatives, une interruption médicale de la grossesse peut
étre proposée aux parents. Une alternative consiste a proposer
un accompagnement palliatif a la naissance.

LE POSTNATAL : UNE PRISE EN CHARGE
INDIVIDUALISEE, AU « CAS PAR CAS »

L'age de la prise en charge

Certaines malformations cardiaques congénitales sont incom-
patibles avec la vie postnatale et nécessitent une prise en
charge néonatale rapide. On citera par exemple :

e |a transposition des gros vaisseaux (TGV, Fig. 1) ;

e |e retour veineux pulmonaire anormal total bloqué ;

e |es Iésions ducto-dépendantes : |a circulation pulmonaire ou
la circulation systémique est insuffisante, en raison d'une
sténose ou atrésie de la voie d'éjection. L'administration de
prostaglandine E1 par voie IV continue (alprostadil, Pro-
stine®), permet de maintenir le canal artériel ouvert, main-
tenant ainsi la circulation « foetale » en attendant une
intervention.

D'autres malformations devront étre corrigées dans les pre-

miers mois de vie. Ce sont, par exemple :

e les CIV larges ou canaux artériels persistants larges ;

® les retours veineux pulmonaires anormaux totaux non
bloqués.
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Ces malformations générent un hyperdébit pulmonaire et
souvent une hypertension artérielle pulmonaire, qui en
I'absence de correction peuvent endommager les poumons.
e |a tétralogie de Fallot, associant CIV et sténose de la voie
pulmonaire est généralement corrigée vers I'age de 6 mois
afin de normaliser le flux pulmonaire et les pressions ven-
triculaires droites.
D'autres lésions, comme par exemple la CIA, pourront étre
traitées plus tardivement (souvent en age préscolaire), car
mieux tolérées.
Les Iésions valvulaires isolées (sténose ou fuite) seront corri-
geées lorsqu'elles deviennent significatives, et donc a age
variable.
Il est important de noter que certaines Iésions peuvent s'amé-
liorer spontanément avec le temps ou rester peu sévéeres et
donc ne pas nécessiter d'intervention. Ainsi les CIVs, surtout
musculaires peuvent se fermer spontanément. Les canaux
artériels perméables, les ClVs et les CIAs de petite taille ne
nécessitent pas nécessairement de fermeture.

Les types de prise en charge

Les interventions peuvent étre réalisées par chirurgie ou par
cathétérisme interventionnel. Le choix entre la chirurgie et le
cathétérisme interventionnel dépend essentiellement du type
de lésion et de I'age du patient. Dans certaines situations,
chirurgien et cathétériseur sont amenés a travailler ensemble
pour réaliser une intervention hybride, associant les deux
techniques.

La chirurgie peut étre réalisée avec ou sans assistance circu-
latoire, en fonction du type d'intervention.

Les interventions peuvent étre réparatrices d'emblée. Dans
d'autres situations, une prise en charge palliative (voir ci-des-
sous) sera d'abord proposée avant la correction complete
(Fig. 2).

Les réinterventions

Les réinterventions sont parfois nécessaires, avec une fré-
quence toutefois extrémement variable en fonction du type de
cardiopathie.

Les réinterventions sont exceptionnelles dans les cardiopa-
thies simples comme la CIV ou la CIA, ou le patch (ou la
prothése endovasculaire) utilisé pour fermer la communication
restera a vie, quel que soit I'dge de son insertion, sans néces-
sité de remplacement.

Les réinterventions sont quasi systématiques lorsque la cor-
rection initiale nécessite l'insertion de valves ou conduits val-
vés dans la petite enfance. En effet, ces valves ou conduits ne
grandiront pas avec l'dge et devront donc forcément étre
remplacées pour répondre a la croissance de l'enfant.

La survenue d'une endocardite infectieuse peut précipiter une
réintervention par lésion d'une valve ou le développement
d'une végétation a risque embolique.

Certaines cardiopathies sont a risque de développement de
troubles de la conduction électrique ou d'arythmies. L'implan-
tation d'un pacemaker ou d'un défibrillateur sont des interven-
tions parfois nécessaires a I'age pédiatrique ou a I'age adulte.
Des cathétérismes interventionnels peuvent étre nécessaires
pendant le suivi des patients, par exemple pour dilater des
sténoses des valves, d'arteres ou de veines éventuellement
cicatricielles, pour fermer des communications résiduelles ou
pour traiter des troubles du rythme.
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Figure 1. Prise en charge de la transposition de gros vaisseaux (TGV, image A). L'artére pulmonaire sort du ventricule gauche et 'aorte sort
du ventricule droit. Il y a donc deux circulations paralléles. La survie est impossible en I'absence de communications entre les deux
circulations (canal artériel et foramen ovale). En attendant la chirurgie correctrice qui consiste a inverser les grands vaisseaux (switch
artériel, image D), il faudra parfois élargir le foramen ovale par septostomie au ballon (image B) et maintenir le canal artériel ouvert par
prostaglandines IV. Le switch atrial (image C), qui consiste a inverser le flux au niveau des oreillettes, n'est aujourd'hui plus utilisé, mais un

grand nombre d'adultes sont aujourd'hui porteurs de cette correction.

Les prises en charge palliatives

Certaines malformations cardiaques, pourtant réparables,
nécessitent une premiére intervention « palliative » en atten-
dant l'intervention correctrice. Cette palliation peut se justifier
soit par des facteurs non cardiaques comme le poids, la
prématurité ou autre comorbidité, soit par des facteurs cardia-
ques comme par exemple la taille de certains vaisseaux ou la
position d'une communication intracardiaque. La correction
ultérieure sera alors réalisée lorsque les conditions extracar-
diaques ou cardiaques sont plus favorables. Citons par exem-
ple la tétralogie de Fallot ou en cas de cyanose néonatale trop
importante, une intervention palliative peut étre proposée
avant correction compléte vers I'age de 6 mois.

Certaines malformations cardiaques ne peuvent étre corri-
gées. |l s'agit entre autres des cardiopathies de type ventricule
unique. En cas de diagnostic prénatal de ces malformations
graves, une interruption médicale de grossesse ou un
accompagnement palliatif a la naissance peut étre proposeé.

240

En cas de désir parental de prise en charge interventionnelle,
un parcours de soins palliatifs, qui repose sur 3 interventions
chirurgicales pendant la petite enfance, est proposé aux
parents. Ces interventions aboutissent a une circulation hémo-
dynamique tout a fait particuliere nommeée la circulation de
« Fontan », dans laquelle le sang désaturé est amené direc-
tement vers les artéres pulmonaires, sans passer par le coeur.
Le ventricule « unique » assure dans ces conditions unique-
ment la circulation systémique. Méme si les résultats a court et
a moyen terme sont aujourd’hui assez satisfaisants, le long
terme est entaché de nombreuses complications cardiaques
(insuffisance cardiaque, arythmies. ..) ou extracardiaques en
raison de cette circulation anormale (Fig. 3) [7].

La place de la transplantation cardiaque

Les cardiopathies les plus séveres peuvent évoluer avec le
temps vers une insuffisance cardiaque réfractaire. Pour
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Figure 2. Prise en charge d'une communication interventriculaire (CIV) large (image A). Celle-ci génére un shunt gauche—droit important
avec hyperdébit pulmonaire et hypertension artérielle pulmonaire. Une prise en charge chirurgicale avec fermeture de la CIV par patch
(image D) est souvent réalisée avant I'age de 6 mois. Lorsque cette correction n'est pas réalisable en raison de comorbidités ou en raison
d'une position de la CIV difficilement accessible pour le chirurgien, un cerclage de I'artére pulmonaire (image B) peut étre proposé. Une
correction compléte par patch pourra alors étre proposée a un age plus avancé. Certaines CIV sont plus propices a la fermeture
percutanée, c'est-a-dire par cathétérisme cardiaque, par insertion d'une prothése (image C). L'image C montre une angiographie avant mise
en place de la prothese de fermeture (a gauche, fleche rouge pleine) et aprés pose de la prothése (fleche rouge creuse). VD : ventricule

droit ; VG : ventricule gauche.

certains patients, la transplantation cardiaque peut étre une
nouvelle option de traitement.

Cette voie thérapeutique reste toutefois limitée en raison de la
pénurie de donneurs. Elle reste par ailleurs « palliative », dans
la mesure ou elle induit une nouvelle « maladie chronique » de
par les nombreuses contraintes médicales et complications
possibles.

La transplantation cardiaque n'est pas envisageable pour
tous. Les antécédents cardiaques en particulier chirurgicaux,
ou les autres comorbidités en particulier génétiques, neurolo-
giques ou pulmonaires, peuvent représenter des contre-
indications.

Mortalité opératoire

Les progrés des derniéres années en termes de techniques
chirurgicales et de réanimation pré- et postopératoires, avec

en particulier les diverses techniques d'assistance circulatoire,
ont permis de drastiquement réduire la mortalité opératoire.
Cette mortalité reste toutefois plus élevée pour les cardiopa-
thies séveéres et les cardiopathies nécessitant une intervention
en période néonatale. Selon une étude américaine récente,
99 % des patients quittent I'ndpital vivant aprés une premiére
chirurgie de cardiopathie simple, contre 97 % pour les cardio-
pathies « modérées », 86 % pour les cardiopathies complexes
a 2 ventricules, et 71 % pour les cardiopathies séveres de type
ventricule unique [8].

ESPERANCE DE VIE

Les cardiopathies simples sont généralement corrigées par
une intervention unique, restituant une anatomie et un
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Figure 3. Prise en charge palliative d'une « atrésie tricuspide » (image A), une forme fréquente de cardiopathie de type ventricule unique.
La valve tricuspide est atrétique et le ventricule droit est hypoplasique. Une CIV est fréequemment associée. Lorsque I'aorte et l'artére
pulmonaire sont positionnées normalement, la perfusion pulmonaire est souvent insuffisante et la circulation est alors « ducto-

dépendante ». Une premiére intervention avec insertion d'un shunt aortopulmonaire (shunt de Blalock, image B) ou stenting du canal
artériel peut alors étre proposée dans les premiers jours de vie. Vers I'age de 6 mois, la seconde intervention consiste en la réalisation
d'une anastomose cavo-pulmonaire supérieure, connectant la veine cave supérieure a I'artere pulmonaire droite. Le tronc de l'artére
pulmonaire est en général interrompu (croix noire). La circulation pulmonaire est a ce stade enti€rement assurée par le flux sanguin venant
de la veine cave supérieure. Entre 3 et 6 ans, la derniére opération est effectuée, consistant a I'abouchement de la veine cave inférieure
sur les artéres pulmonaires par l'intermédiaire d'un conduit. Aprés cette intervention, tout le sang désaturé arrive donc directement dans les
artéres pulmonaires, séparant ainsi les flux de sang désaturé (bleu) du sang oxygéné (rouge). A noter toutefois que les chirurgiens créent
souvent une petite fenétre appelée « fenestration » entre le conduit et le reste du coeur qui sert de « soupape » pour le période
postopératoire immédiate. Cette fenestration pourra ultérieurement étre fermée par cathétérisme interventionnel.

fonctionnement normaux. Les données a long terme actuel-
lement disponibles, conférent une espérance de vie compa-
rable & la population normale (survie >90 % a 60 ans).

Les cardiopathies de complexité modérée, comme par exem-
ple la coarctation de I'aorte ou la tétralogie de Fallot, gardent
plus souvent des Iésions résiduelles, les exposant a un sur-
risque de réintervention. Il en suit globalement une espérance
de vie légérement diminuée par rapport a la population géné-
rale (survie d'environ 80 % a 60 ans).

Les cardiopathies les plus sévéres gardent évidemment,
malgré les nombreux progres, les possibilités d'assistance
ventriculaire et de transplantation, une espérance de vie plus
basse, estimée aujourd'hui a environ 40 % a 60 ans.
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Ces chiffres [9] sont a prendre avec de grandes précautions
tant il est difficile a ce jour d'extrapoler les effets des avancées
des derniéres années et des années a venir.

LES FACTEURS DU QUOTIDIEN AFFECTANT
L'ENFANT AVEC CARDIOPATHIE CONGENITALE

La nutrition

Le risque de malnutrition est élevé dans la population d'enfants
avec cardiopathie congénitale. Les principaux facteurs de
risque sont le jeune &age, linsuffisance cardiaque et la
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cyanose. L'augmentation des besoins énergétiques induit
par I'état hémodynamique ne peut étre compensé par des
apports souvent insuffisants (fatigabilité, anorexie, troubles
de l'oralité, restriction hydrique), ou une absorption diminuée
(reflux gastro-cesophagien, bas débit splanchnique, cedeme
splanchnique. . .) [10].

La malnutrition est un facteur clairement démontré de morbi-
mortalité, en particulier postopératoire [10]. Une prise en
charge nutritionnelle pluridisciplinaire agressive est indispen-
sable afin de prévenir, dépister et traiter toute malnutrition. Des
suppléments caloriques ou des recours a une alimentation
entérale, éventuellement par gastrostomie, peuvent s'avérer
nécessaires surtout chez les plus jeunes, avant correction de
la cardiopathie.

La surcharge pondérale guette certains enfants avec cardio-
pathie congénitale. Les causes sont les mémes que dans la
population générale auxquels se rajoutent le manque d'activité
physique (voir paragraphe ci-dessous) et le protectionnisme
parental. La surcharge pondérale est également un facteur de
morbi-mortalité accrue [10].

Les infections

Les infections, surtout pulmonaires, sont fréquentes chez les
enfants, en particulier en cas de shunt gauche—droit, d'insuffi-
sance cardiaque, de cardiopathie cyanogéne ou d'hyperten-
sion pulmonaire. Ce risque peut étre majoré en présence de
déficits immunitaires associés dans certains syndromes géné-
tiques (par exemple la microdélétion 22g11), en cas d'asplénie
présente dans certains syndromes d'hétérotaxie, ou en cas de
malformations extracardiaques associées (par exemple au
niveau de la sphere ORL).
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Le bon respect du calendrier vaccinal est important. Les cre-
ches ou autres collectivités seront déconseillées pour certains
nourrissons, au moins jusqu'a la correction de la malformation.
En hiver, la prophylaxie de la bronchiolite & VRS par palivizu-
mab (SYNAGIS®) est recommandée pour les enfants de
moins de 1 an avec cardiopathie cyanogene, insuffisance
cardiaque et/ou hypertension pulmonaire [11].

L'endocardite infectieuse est une complication importante. Le
risque augmente avec I'age, probablement en rapport avec
I'existence de lésions résiduelles et une utilisation accrue de
matériel prothétique. La mortalité reste importante, évaluée
entre 10 et 20 % et ce malgré des progrés diagnostiques et
thérapeutiques significatifs. Les recommandations internatio-
nales de 2007 en termes de prophylaxie de I'endocardite,
mettent I'accent sur une bonne hygiéne buccodentaire et
cutanée pour tous [12]. L'utilisation des antibiotiques lors
des gestes invasifs reste recommandée pour les patients
a haut risque (Tableau 3).

L'éducation thérapeutique du patient joue un réle clé. Une
information adéquate et adaptée du patient et des parents,
visant a expliquer la malformation initiale, le type d'intervention
réalisée et les gestes et comportements a risque est
indispensable.

LE NEURO-DEVELOPPEMENT DE L'ENFANT
AVEC CARDIOPATHIE CONGENITALE

L'amélioration de la survie a mis en évidence une fréquence
élevée d'anomalies associées du neuro-développement. Leur
incidence augmente avec la complexité de la cardiopathie.

Tableau 3. Patients a haut risque pour lesquels la prophylaxie de I'endocardite lors des soins a risque est indiquée.

Précisions sur les modalités de cette antibioprophylaxie.

Patients a haut risque d'endocardite infectieuse chez qui I'antibioprophylaxie est indiquée lors des gestes invasifs

Présence d'une valve prothétique
Antécédent d'endocardite
Cardiopathie congénitale cyanogéne

Cardiopathie congénitale traitée avec matériel prothétique jusqu'a 6 mois apres la procédure ou a vie si il persiste un shunt ou une

régurgitation valvulaire

Modalités de I'antibioprophylaxie

Produit

Posologie pédiatrique

Posologie adulte

Per os

En cas d'allergie aux bétalactamines

Lors d'anesthésie générale

En cas d'allergie aux bétalactamines

Amoxicilline

Pristinamycine
ou
Clindamycine

Amoxicilline

Vancomycine

75 mg/kg per os
dans I'heure précédent le
geste, dose unique

25 mg/kg per os

15 mg/kg per os

dans I'heure précédant le geste
50 mg/kg 1V 30 min dans
I'neure précédent le geste

+ 25 mg/kg per os 6 heures
plus tard

20 mg/kg (max 1 g) IV
perfusion > 60 min

dose unique

39 (29 si<60kg) per os
dans I'heure précédent le
geste, dose unique

19 per os

600 mg per os

dans I'heure précédant le geste
2 g IV 30 min dans I'heure

précédent le geste + 1 g per os
6 heures plus tard

1 g IV perfusion > 60 min
dose unique
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Dans les formes syndromiques, les anomalies du neuro-déve-
loppement affectent la quasi-totalité des enfants [13].

La chirurgie néonatale sous circulation extracorporelle et la
cyanose ont longtemps été tenues pour principales responsa-
bles. A présent, on sait que les causes sont multifactorielles,
a la fois prénatales, postnatales, périopératoires, socioécono-
miques et génétiques.

Ces anomalies du neuro-développement peuvent étre peu
séveéres et mises en évidence uniquement par des tests spé-
cifiques. Aujourd'hui, un suivi neuro-développemental de ces
enfants est indispensable. Un dépistage précoce des anoma-
lies, des prises en charge préventives et thérapeutiques doit
étre mis en place afin d'améliorer les pronostics scolaires mais
également psychosociaux et comportementaux [13].

ACTIVITE PHYSIQUE ET SPORT

Longtemps craints par les médecins en cas de cardiopathie
congénitale, I'activité physique et le sport doivent étre encou-
ragee chez la plupart des patients avec cardiopathie congé-
nitale, a l'instar de la population générale. Les avantages
surpassent en effet de loin les risques d'un accident cardio-
vasculaire lié a l'effort. Le niveau d'activité doit toutefois étre
adapté en fonction du type de Iésion [14].
Le risque d'accident cardiovasculaire grave a I'effort (syncope,
ischémie, trouble du rythme, mort subite) reste globalement
trés faible. Il est toutefois extrémement variable d'un patient
a l'autre, en fonction de I'anatomie de la cardiopathie, des
interventions chirurgicales et non chirurgicales réalisées, de
I'état fonctionnel cardiaque mais également d'éventuelles
atteintes non cardiaques associées.
La prescription de l'activité physique et 'autorisation de pra-
tique de sport, en particulier de compétition, doivent étre indi-
vidualisées et faites par ou en collaboration avec le
cardiologue ou pédiatre spécialisé en cardiopathies congéni-
tales. Elles peuvent nécessiter une évaluation adaptée,
comprenant entre autres ECG, évaluation échocardiogra-
phique et épreuve d'effort avec mesure de la VO,. Cette
évaluation permettra une prescription « a la carte » du pro-
gramme sportif.
Les sports de compétition sont de principe déconseillés en cas
de [14] :
e classe fonctionnelle NYHA 3 ou 4 ;
® risque arythmique élevé ;
e obstacle significatif des voies de sortie aortique ou
pulmonaire ;
e hypertension pulmonaire.

CONTRACEPTION ET GROSSESSE

La prescription d'une éventuelle contraception doit étre indi-
vidualisée aprés discussion avec l'obstétricien et le cardiopé-
diatre ou cardiologue spécialisé en cardiopathies
congénitales. En cas de cardiopathie a haut risque thrombo-
tique (circulation de Fontan, valves mécaniques, cardiopathies
cyanogeénes, antécédents de thrombose et hypertension arté-
rielle pulmonaire) la contraception cestro-progestative est
généralement déconseillée [15].

La majorité des femmes avec cardiopathie congénitale tolée-
rent bien les grossesses. Chez les femmes avec cardiopathies
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congénitales complexes, la grossesse comporte toutefois des
risques pour la mére et pour le feetus. Un conseil préconcep-
tion est recommandé chez toutes les patientes avec cardiopa-
thie congénitale. Il est particuliérement nécessaire dans les
cardiopathies modérées et complexes et implique l'obstétri-
cien, le cardiologue spécialisé et I'anesthésiste. Une évalua-
tion fonctionnelle compléte préalable avec épreuve d'effort
cardiorespiratoire peut étre nécessaire pour mieux évaluer
le risque maternel et foetal.

Le suivi maternel et feetal devra étre adapté en fonction de
I'histoire maternelle et du risque foetal [16].

L'hypertension artérielle pulmonaire, la défaillance ventricu-
laire, les obstacles sur la voie d'éjection systémique et la
circulation de Fontan (ventricule unique) avec complications,
constituent les facteurs de risque les plus importants de
mortalité maternelle. La cyanose maternelle résulte en une
mortalité foetale élevée en cas de désaturation importante
(SpO, < 85 %) [15,16].

En présence d'une cardiopathie congénitale maternelle, le
risque de récurrence de cardiopathie congénitale s'éleve
par rapport au risque général. Toute femme enceinte avec
cardiopathie congénitale doit donc pouvoir bénéficier d'une
échocardiographie foetale en milieu de grossesse, faite par
des spécialistes [16].

COMPORTEMENT, INSERTION SOCIALE ET
EMPLOI

Une méta-analyse récente retrouve des troubles du compor-
tement chez 25 % des enfants et adolescents avec cardiopa-
thie congénitale. Les difficultés d'interaction sociale font
également partie des anomalies décrites. Ces troubles sem-
blent s'accentuer avec I'age [17]. L'étiologie des troubles du
comportement reste incertaine. La prématurité, les anomalies
du neuro-développement ainsi que la santé mentale mater-
nelle ont récemment été retrouvés comme facteurs favorisants
[18].

Les études menées a ce jour chez les adultes montrent des
difficultés sociales avec en particulier un taux de chémage plus
élevé et des interactions sociales plus pauvres. Ces difficultés
sont surtout marquées en cas de cardiopathie sévere [19].
Ces différentes constations montrent I'importance d'une détec-
tion précoce des difficultés de comportement et d'interaction
sociale. Un accompagnement actif de ces familles doit étre
envisagé dés le jeune age [15].

LA QUALITE DE VIE

Malgré les trés nombreuses publications en rapport avec la
qualité de vie chez les patients avec cardiopathie congénitale,
les conclusions restent difficiles, en raison de différences
conceptuelles et méthodologiques importantes rendant diffici-
les les comparaisons inter-études.

Cependant, comme dans beaucoup de maladies chroniques,
la qualité de vie chez les adultes avec cardiopathie congénitale
est globalement plutét bonne, voire méme meilleure que la
population générale, lorsque les items analysés concernent la
satisfaction de vie. Pour les items ayant trait a la performance
physique, la qualité de vie est globalement diminuée, princi-
palement dans les cardiopathies modérés et séveres [20].



Naitre avec une cardiopathie congénitale en France en 2021 :
quelle prise en charge pour quel pronostic ?

CONCLUSION

Naitre avec une cardiopathie signifie naitre avec une maladie
chronique. L'expérience de ces derniéres décennies permet
de mieux appréhender les différentes facettes de cette mala-
die chronique. Aujourd'hui, le but des soignants est de per-
mettre aux patients et leur famille de vivre une vie « la plus
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normale » possible. Une approche multidisciplinaire est indis-
pensable, a la fois transversale pour prendre en charge tous
les aspects cardiologiques et non cardiologiques liés a la
maladie, mais également longitudinale, dans le temps, pour
permettre d'accompagner les patients a toutes les étapes de
leur vie. Ce suivi doit étre structuré autour des centres spé-
cialisés référents dans la prise en charge des enfants et

Génes
R Interventions
Hospitalisations
Neuro- Morbi-mortalité
développement infantile
Infections intercurrentes,
$ Nutrition
Scolarité
Adaptation sociale
Troubles du Sports
comportement
Grossesse
Capacités
fonctionnelles Arythmies
Endocardite
Réinterventions
Travail

Qualité de vie

Vieillissement

Arrét cardiaque

Cardiopathies
acquises

Espérance de vie

Figure 4. Les cardiopathies congénitales sont des maladies chroniques, qui, en particulier lorsqu'elles sont modérées ou sévéres, peuvent
impacter toute la vie, de I'enfance au vieil age. L'image montre quelques-uns des enjeux, difficultés ou challenges auquel le patient devra

faire face pendant toute sa vie.
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adultes avec cardiopathies congénitales, mais en étroite
collaboration avec les acteurs de proximité. Ce suivi passe
inéluctablement par une meilleure information du patient lui-
méme et de sa famille, par le moyen de I'éducation thérapeu-
tique, mais également de tous les acteurs intervenant dans ce
parcours intense et de longue durée (Fig. 4).

Points essentiels

* Naitre avec une cardiopathie congénitale signifie
naitre avec une maladie chronique qui impactera
le patient pendant toute sa vie. L'impact varie toute-
fois en fonction de la complexité de la cardiopathie et
les anomalies associées.

® | e développement des connaissances et modes
d'explorations génétiques contribuent aujourd'hui
a la meilleure compréhension de l'origine de ces
malformations congénitales.

e | e diagnostic anténatal est aujourd'hui fréquent. Il
permet de mieux anticiper et améliorer la prise en
charge néonatale et de préparer les futurs parents.

® | a morbi-mortalité opératoire est en constante réduc-
tion bien qu'encore significative pour les cardiopa-
thies séveres opérées en période néonatale. Son
incidence permet aujourd'hui a la majorité de sur-
vivre bien au-dela de I'enfance.

e | a nutrition et la sensibilité aux infections méritent
une grande attention. L'éducation thérapeutique a
toute sa place dans cette optimisation des soins.

e | es troubles neurocognitifs associés sont fréquents
et doivent étre attentivement dépistés.

e | 'activité physique et sportive doit faire partie de la
vie du patient avec cardiopathie congénitale. La
prescription sera toutefois individualisée, en fonction
de la cardiopathie.

® La prise en charge de I'enfant puis de I'adulte avec
cardiopathie congénitale doit étre multidisciplinaire et
en milieu spécialisé tout en impliquant les acteurs
locaux, surtout a I'age adulte.
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