
Club Thorax 2022

Hypertension Pulmonaire : quand 
l’imagerie nous parle de génétique 
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Hôpitaux de Toulouse

« 6min – 6 diapos »



HTAP et génétique

?
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2022 Guidelines ESC-ERS

Mutations 
« syndromiques »

Mutations « non 
syndromiques »

BMPR2+++

SMAD9

CAV1

BMP9

KCNK3

Imagerie d’HTAP

Imagerie d’HTAP
+ Signes associés

M Eyries 2017



ALK1 et ENDOGLIN

HTAP +

Maladie de Rendu-Osler



EIF2AK4

HTAP +

Maladie Veino-Occlusive (génétique)
Circulation 2017 ERJ 2016



TBX4 

HTAP +

Syndrome coxo-podo-patellaire



Autres gènes du développement

HTAP +

KDR

ERJ 2020

SOX17
ERJ 2022



Autres Syndromes

HTAP +

Neurofibromatose 1 S. d’Alagille
Arch Dis Child 2022

S. de Noonan



L’imagerie, un regard sur la génétique de l’HTAP

Les vaisseaux Le parenchyme Autres atypies


