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Les maladies génétiques de l’aorte thoracique (HTAD)

1. Marfan – FBN1 négatif
2. Phénotype/clinique différent
3. TAD Isolé
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Non Syndromic HTAD

1. Marfan – FBN1 négatif
2. Phénotype/clinique différent
3. TAD Isolé



• Diagnostic amélioré
• Connaissance des mécanismes – avenues pour traitement
• Estimation du risque

Les maladies génétiques de l’aorte thoracique (HTAD)
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Le long chemin qui mène à la médecine de précision pour le syndrome de 
Marfan et les maladies génétiques de l’aorte thoracique



La médecine de précision, vise à traiter chaque personne de façon

individualisée en fonction de ses spécificités génétiques et 

physiologiques ainsi que des caractères particuliers de sa maladie.



Heritable Thoracic Aortic Disease - HTAD

Mortalité aïgue 25%
Mortalité 30j 50%

DISSECTION AORTIQUEANÉVRYSME DE L’AORTA THORACIQUE

Hypertension Artérielle

Fragilité Tissulaire- Génétique



Heritable Thoracic Aortic Disease - HTAD
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Heritable Thoracic Aortic Disease - HTAD

Gènes
Mutations

Femmes enceintes

Arrhythmies
Cardiomyopathy

Meilleur Diagnostic et Traitement



Conception d'une plate-forme intégrée pour le développement 
d'une médecine plus précise dans HTAD



Conception d'une plate-forme intégrée pour le développement 
d'une médecine plus précise dans HTAD

WP2:Caractérisation des groupes et patients à
risque élevé

WP3: Études chez la souris sur la 
cardiomyopathie de Marfan et effet
du sexe

WP4: Tester de nouveaux médicaments dans 
les poissons zèbres

Genotype

Phenotype

WP1: Registres et Programme de Parcours
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