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1. INTRODUCTION

La mort subite constitue un enjeu de santé publique puisqu’elle concernerait entre
40 000 et 60 000 adultes par an en France (1,2). La prévalence de ces déces chez
les sujets jeunes (plus de 2 ans et moins de 45 ans) reste encore peu connue (3)

mais cela concernerait un déces sur deux chez les individus de moins de 22 ans (2).

La mort subite est définie comme un déces brutal et inattendu, d’origine naturelle,

chez une personne en bonne santé apparente (4).

Les causes principales de mort subite sont des anomalies d’origine cardiaque. Apres
45 ans, l'étiologie principale est représentée par les cardiopathies ischémiques ou
des complications d’une pathologie cardiaque connue (5). Chez les sujets plus
jeunes, pour lesquels le décés est frequemment le premier signe de la pathologie
cardiaque, les causes héréditaires cardiaques sont beaucoup plus fréquentes,
correspondant selon les séries jusqu’a 50% des cas (6-8).

Ces déces inattendus constituent un traumatisme pour les familles, et ce d’autant
plus lorsque la victime est un sujet jeune. Les complications psychologiques sont
lites a l'incompréhension de la perte brutale d’'un étre cher et a la peur de la
survenue d’'un événement similaire chez un autre membre de la famille (9). Cette
derniéere inquiétude étant d’ailleurs fondée puisque l'on retrouve environ 15%

d’antécédent familial de mort subite chez les sujets jeunes décédés brutalement (7).

La prise en charge médicale de ces déces et des familles nécessite un parcours
coordonné, comme cela est préconisé par les recommandations de bonnes pratiques

editées depuis plusieurs années (10-14).

4/ 68



Ces dernieres pronent la réalisation systématique d’'une autopsie complétée
d’analyses toxicologiques et anatomopathologiques en cas d’absence d’anomalie
macroscopique. Ceci permettrait d’apporter une réponse a la cause du déces dans
70% des cas.

Les recommandations d’experts se sont également attachées a définir la place de la
génétique dans cette prise en charge. En effet, la réalisation d’analyses génétiques
permettrait d’expliquer 10% des décés (14,15). Le dépistage familial, comportant des
explorations cliniques et paracliniques, retrouverait quant a lui des symptdémes chez
environ 10% des apparentés (7,16,17). Ces dépistages permettent de prévenir
d’autres déceés subits. Cela peut passer par des conseils hygiéno-diététiques
limplantation d’un défibrillateur cardiaque, ou des traitements médicamenteux
(15,18-20).

Par définition, les morts subites de sujets jeunes sont des décés inattendus et
brutaux. Dans la plupart des pays du monde, ils sont donc pris en charge dans une
filiere médico-légale. Les autopsies et les examens complémentaires réalisés dans

ce cadre le sont donc a la demande et aux frais de la justice.

Ce cadre médico-légal semble étre un obstacle a la réalisation de I'ensemble des
examens complémentaires recommandés et donc a une prise en charge optimale

des défunts et leurs familles.

Un groupe de réflexion Suisse (3) évoque comme freins des questions financieres, le
désintérét de l'appareil judiciaire et des médecins légistes pour des explorations
scientifiques lorsque lintervention d’un tiers a été écartée, le secret judiciaire ou
encore la législation. Concernant les limites reglementaires, la loi francaise ne prévoit
pas les moyens d’exploiter a visée scientifique des prélévements réalisés dans un

cadre médico-légal, y compris une fois I'action publique éteinte.

Concernant la génétique, des recommandations de la Haute Autorité de Santé et de
'Agence de la Biomédecine (21) s’appuyant sur l'article L1211-2 du Code de Santé
Publigue admettent la réalisation de préléevements pour la recherche génétique afin

de déterminer la cause du décés, mais uniquement lors d’autopsies médicales.
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Des propositions de loi (22,23) ont été récemment mises a la réflexion pour

permettre des prélévements génétiques en post mortem dans l'intérét des familles.

L’identification des obstacles a la réalisation des recommandations de bonnes
pratiques reste peu étudiée mais une solution évoquée serait la création de centres
pluridisciplinaires dédiés, a l'instar de ce qui peut exister pour les morts inattendues

du nourrisson (11,24).

En France, des Centres de référence (CR) et des Centres de compétence
spécialisés dans les pathologies cardiaque héréditaires existent mais ils n'ont pas

toujours de liens avec les services de médecine légale.

Au Centre Hospitalo-Universitaire (CHU) de Nantes, un centre de prise en charge de
la mort subite du sujet jeune existe depuis 2012 (2). L’équipe est composée de
biologistes, généticiens, cardiologues, infirmiéres et psychologues. Il s’agit d’'une
structure ayant pour vocation la prise en charge globale des familles touchées par
une mort subite, dans un contexte médico-légal ou non. Elle réalise également les
analyses de génétique des échantillons réalisés lors de I'intervention des secours sur

le lieu de déces ou lors d’autopsies médico-légales.

Actuellement, lorsqu’un obstacle médico-légal est coché sur le certificat de déces, ou
gue la justice souhaite procéder a des investigations complémentaires pour une mort
subite chez un sujet jeune, cela peut ralentir voire empécher les démarches du

centre de référence.

En effet, les médecins légistes ne prennent pas part a cette structure ; ils travaillent a
linstitut médico-légal (IML) ou sont réalisées les autopsies. Leurs liens avec les
autres spécialistes sont plus ou moins étroits. Un protocole existe depuis 2017 pour
permettre aux cas médico-légaux d’étre réorientés vers cette filiere scientifique apres
l'extinction de la procédure judiciaire, cependant I'application effective de ce

protocole et ses résultats n’ont pas été évalués.
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Nous avons donc réalisé cette recherche afin d’établir un état des lieux des pratiques

meédico-légales dans le cadre des morts subies du sujet jeune en France.

Dans un premier temps, nous avons interrogé les médecins |égistes francgais pour
identifier les points des recommandations européennes les plus difficlement

appliqués et les éventuels freins en lien avec ces difficultés.

Nous avons ensuite étudié les cas pris en charge a Nantes depuis 2012 afin de
mettre en évidence des facteurs pouvant limiter ces freins ainsi que les résultats

obtenus lors de la réalisation des analyses génétiques et du dépistage familial.

Les résultats de ce travail permettraient a terme de proposer des modalités de prise
en charge communes a tous les instituts médico-légaux francais, satisfaisant au
mieux les recommandations européennes tout en prenant en compte les obstacles

identifiés.
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2. QUESTIONNAIRE SUR LES PRATIQUES DANS LES IML FRANCAIS

2.1 OBJECTIFS

2.1.1 Objectif principal
L’objectif principal de ce travail est d’évaluer les pratiques des médecins légistes
dans le cadre des morts subites des sujets jeunes prises en charge par le systéme

judiciaire.

2.1.1.1 Ciritere d’évaluation principal

Le critere d’évaluation principal est la description de la proportion d’'IML francgais
suivant les recommandations européennes sur la prise en charge des morts subites,
éditées en 2019 (11).

2.1.2 Obijectifs et criteres d’évaluation secondaires

2.1.2.1 Objectifs secondaires
e Identifier les éventuels freins a la mise en place des recommandations de
bonnes pratiques.
e Etudier les liens entre les CR des pathologies cardiaques héréditaires et les
centres médico-légaux dans le cadre des morts subites du sujet jeune.

2.1.2.2 Criteres d’évaluation secondaires
e Seront considérés comme des freins les obstacles évoqués par un ou
plusieurs médecins légistes
e La description simple de l'organisation des CR et de leurs liens avec les
services de médecine légale sera réalisée pour évaluer le deuxieme critére

secondaire.
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2.2 MATERIEL ET METHODE

2.2.1 Type d’étude

Il s’agit d’'une étude prospective observationnelle descriptive.

2.2.2 Population étudiée

La population étudiée comprend les médecins |égistes et les autres professionnels
intervenant dans la prise en charge médico-légale des morts subites de sujets

jeunes.

Ces derniéres sont définies dans notre étude comme les décés subits, survenant
moins de 24 heures aprés le début d’éventuels symptdémes, n’étant pas d’origine
traumatique ou toxique, chez des personnes en bonne santé apparente agées de 2 a

45 ans.

2.2.2.1 Critéres d’inclusion

e Meédecins légistes ou autres professionnels exercant dans un centre de

référence ou de compétence sur les pathologies cardiaques héréditaires

e Exercice en France métropolitaine

2.2.2.2 Critére de non-inclusion

e Professionnel n’étant pas impliqué dans la prise en charge médico-légale des

morts subites du sujet jeune
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2.2.3 Choix des recommandations

Nous avons choisi comme recommandations de référence les recommandations
européennes concernant la prise en charge pluridisciplinaire des morts subites,
éditées en 2019 (11).

Ce document a été seélectionné car les professionnels ayant participé a son
élaboration regroupent des spécialités diverses et représentent des associations
européennes reconnues dans le domaine de la médecine légale, de la génétique, de

la cardiologie et de 'anatomopathologie.

Ce sont également les dernieres recommandations publiées, prenant en compte les

données actualisées de la science en la matiére.

Deux questionnaires ont été rédigés a partir de ces recommandations afin de
répondre a nos objectifs: 'un a destination des médecins légistes et l'autre a
destination des professionnels de centres spécialisés dans les pathologies

cardiaques héréditaires.

2.2.4 Questionnaire a destination des médecins légistes

Des criteres ont été établis, répondant aux différents points des recommandations de
référence (Tableau 2.2-1).

Un questionnaire comportant 17 questions a ensuite été redigé (voir Annexe) pour
étudier ces criteres. Une question a également été intégrée, concernant les

éventuels obstacles a la mise en pratique d’un protocole.

Ce questionnaire a été envoyé a 'ensemble des chefs de service des IML de France
meétropolitaine par voie électronique. Le questionnaire pouvait étre rempli par voie
électronique ou apres impression. Les chefs de service ont été invités a remplir eux-
mémes le questionnaire ou a le faire remplir par leurs collaborateurs. En cas de
retour de questionnaires de plusieurs professionnels d'un méme centre, et de

réponses divergentes, il était prévu que les répondants soient directement contactés.
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Une relance a été réalisée par voie électronique aupreés des centres n’ayant pas

répondu, a un mois de la premiere sollicitation.

Tableau 2.2-1 : Criteres permettant d’étudier les pratiques médico-légales dans les morts subites du sujet jeune
dans les IML en France.

Critére 1 | Il existe un protocole de prise en charge des morts subites du sujet jeune
Critare 2 Le protocole a été réalisé conjointement par des médecins légistes et un
ritere
centre de référence
Critére 3 Il existe une équipe pluridisciplinaire identifiée pour la prise en charge des
ritere
morts subites du sujet jeune
Critére 4 | Une autopsie est systématiqguement proposée dans ce genre de décés
R Les objectifs de I'autopsie médico-légale comprennent un objectif de santé
Critere 5 _
publique
Critere 6 | Des prélevements a visée génétique sont systématiquement réalisés
Critére 7 | Une dissection compléte du coeur est systématiquement réalisée
Critere 8 | Des prélevements toxicologiques sont systématiquement réalisés
R Une analyse génétiqgue est systématiquement proposée en cas d’autopsie
Critere 9
blanche
Critére 10 L’analyse anatomopathologique est trés souvent réalisée que ce soit dans un
ritere
cadre judiciaire ou scientifique aprés une autopsie blanche
Critere 11 | Le mode de financement de I'analyse anatomopathologique est défini
Critéere 12 | Le mode de conservation des échantillons est défini
R Il existe une feuille de recueil des données a destination du centre de
Critere 13 |
référence
Critere 14 | La famille est informée de I'existence des prélevements génétiques
Critere 15 | L'information de la famille se fait via un acteur défini
. L’accord de la famille est recueilli pour la conservation des prélevements non
Critere 16 )
scellés
R Une filiere est prévue pour permettre I'utilisation scientifique des prélévements
Critere 17 | o
judiciaires non exploités
R Le médecin légiste sait a quel laboratoire de génétique il peut envoyer les
Critere 18

préléevements
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2.2.5 Questionnaire a destination des centres de référence

Des criteres ont été établis pour étudier les liens entre les centres de référence,

réalisant les analyses génétiques ainsi que la prise en charge des familles, et les IML
(Tableau 2.2-2).

Tableau 2.2-2 : Criteres permettant d’étudier les liens entre les centres de référence et les IML.

Critere 1 | Il existe un protocole de prise en charge des morts subites du sujet jeune
R Lorsqu’il existe, le protocole a été réalisé conjointement par des médecins
Critere 2 |égistes et un centre réalisant de la génétique
Critére 3 | Il n’y a pas d’obstacle a la réalisation du protocole
R Il existe une équipe pluridisciplinaire identifiée pour la prise en charge des morts
Critere 4 subites du sujet jeune
R Les instituts médico-légaux sont les principaux fournisseurs d’échantillons a
Critere S visée génétique dans les morts subites du sujet jeune
R Les échantillons proviennent essentiellement de villes ayant une proximité
Critere 6 géographique avec le centre d’analyse
_ Il existe une feuille de recueil des données réceptionnée par le centre de
Critere 7 o
génétique
R Les coordonnées de la famille sont transmises au centre de génétique par un
Critere 8
acteur défini
Critére 9 Les centres de génétigue et les équipes médico-légales ont des contacts

réguliers, en dehors de la réception des échantillons

Un questionnaire comportant 11 questions a été rédigé (voir Annexe) pour étudier

ces criteres. Il a été envoyé aux chefs de service des centres de référence et des

centres de compétence des maladies cardiaques héréditaires référencés sur le site

de la filiere Cardiogen (25).

Une relance a été realisée par le méme biais auprés des centres n’ayant pas

répondu, a un mois de la premiere sollicitation.
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2.2.6 Recueil des données

Les questionnaires ont été envoyés en mai et juin 2020. Les réponses ont été
recueillies entre mai et juillet 2020.

Si le médecin légiste répondant indiquait ne pas prendre en charge de morts subites
du sujet jeune dans un cadre médico-légal, sa réponse a été exclue. Si le
professionnel en génétique répondant indiquait ne pas prendre en charge
d’échantillons prélevés lors d’investigations médico-légales, sa réponse a été exclue.

Les questionnaires-réponses restant ont été inclus.

En cas de réponse aberrante ou de nécessité de précision, le professionnel

répondant a été contacté.

Les réponses aux questionnaires inclus ont été incrémentées dans un tableur Excel®

sécurisé par un mot de passe.

L’identification des questionnaires-réponses a été réalisée par un codage comme
suit : lettre aléatoire + numéro d’inclusion. Le tableau de correspondance entre le
codage et le formulaire de réponse a été conservé le temps de l'analyse des

données afin de vérifier les données aberrantes. Il a été détruit a l'issue de I'analyse.

2.2.7 Méthode statistique

L’analyse des données a été réalisée sur un tableur dédié.

Pour chaque critere étudié, des statistiques descriptives ont été réalisées a 'aide du
logiciel Excel®. Les résultats sont exprimés en nombre de cas bruts et en

pourcentage.

Les comparaisons de proportions ont été réalisées a l'aide d’'un test de Fisher ou
d'un test du chi-2 en fonction des effectifs théoriques. Les comparaisons de
moyennes ont été réalisées par test de Student. Ces tests ont été fait a 'aide des
outils Quickcalcs® et Biostatgv®. Pour 'ensemble des tests, le risque a retenu a été
de 0,05.
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2.3 RESULTATS

2.3.1 Réponses et épidémiologie

Nous avons eu le retour de 21 IML sur les 29 sollicités, correspondant a un taux de
réponse de 72%. Une seule réponse a été recue pour chaque centre. Aucune
réponse n'a été exclue. Le taux de questions non répondues est inférieur & 2% sur

'ensemble des questionnaires regus.

Les IML déclarent traiter un nombre moyen de cas de mort subite du sujet jeune de
19,3 (IC95% [13,3 — 25,3]), avec un minimum de 6 cas annuels et un maximum
de 50.

Concernant les centres de génétique, 3 ont répondu a notre sollicitation sur les 13
contactés, soit 23% de répondants. Sur ces réponses, 2 centres intervenaient dans
la prise en charge de morts subites issues d’'un cadre médico-légal. Le troisieme

centre a donc d( étre exclu.

Trois autres professionnels ont indiqué par mail ne pas prendre en charge

d’échantillons médico-légaux et n’ont donc pas répondu au questionnaire.

2.3.2 Questionnaire a destination des médecins légistes

Le taux d’'IML satisfaisant les criteres énoncés plus haut a été résumé dans un

graphique (Figure 2.3-1).
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Figure 2.3-2-1. Pourcentage d'IML satisfaisant chaque critere des recommandations de bonnes pratiques

Les criteres suivis par moins de la moitié des instituts répondants (en rouge sur le

graphique) concernent :

e Laréalisation systématique de prélévements a visée génétique,

e Le conseil d’analyser ces prélevements en cas d’autopsie blanche,

e La réalisation dans plus de 80% des cas de I'analyse d’anatomopathologie en
cas d’autopsie blanche,

e L’existence d’une feuille de recueil des informations,

e L’existence d'un acteur défini informant les familles de I'existence de
prélevements scientifiques,

e Le recueil du consentement des familles pour la conservation des

prélevements non scellés.

Les criteres les mieux suivis sont ceux mettant en avant les liens entre les
professionnels (existence d’une équipe pluridisciplinaire dédiée, protocole conjoint,
laboratoire de génétique identifi€) ainsi que les actes de toxicologie et
d’anatomopathologie (réalisation systématique des prélevements, circuit de prise en

charge identifié).
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En moyenne, un centre respecte 11 criteres (IC 95% [9,66 — 12,53]) sur les 18

(61%), avec un minimum de 6 criteres et un maximum de 17 criteres (Figure 2.3-2).

/6 & 10 criteres =11 a 15 criteres =16 a 18 criteres

Figure 2.3-2-2. Nombre de critéres des recommandations européennes respectés par les IML

2.3.2.1 Le protocole et les freins a sa réalisation

Un protocole de prise en charge médico-légale des sujets jeunes existe dans 12 IML
(57%). Ce protocole est également utilisé pour la prise en charge scientifique des
morts subites du sujet jeune dans 6 centres. Le protocole est rédigé conjointement
avec une structure réalisant des analyses génétiqgues quasi systématiquement

(10 centres sur les 12, soit 83%).

En sus des 12 IML ayant un protocole, 5 autres centres ont répondu a la question
concernant les obstacles rencontrés a une prise en charge optimale des morts

subites de sujets jeunes.

Sur ces 17 IML, 6 (35%) n’évoquent rencontrer aucune difficulté. Les pratiques dans

ces IML sont trés diverses. Tous les prélévements sont scellés dans trois de ces
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centres. La justice finance les examens complémentaires, y compris les analyses de
géneétique, a la suite d’'un accord avec le Procureur de la République dans un des
IML ; dans les deux autres, les prélevements peuvent étre analysés dans un cadre
scientifique aprés accord du magistrat. Les échantillons ne sont jamais scellés dans
un autre centre, la famille étant informée de leur existence et décidant de leur
exploitation ou non. Dans le dernier IML les prélévements a visée génétique sont
détruits s’ils ont été scellés et ne sont pas exploités ou directement envoyés au

centre d’analyse s'ils ne sont pas scellés.

Dans les 11 autres centres, l'obstacle le plus fréquemment identifié est le
financement des examens complémentaires, avec 6 médecins légistes I'évoquant
(55%). Nous ne retrouvons pas d’association significative entre ce frein et I'existence
d’un protocole, la présence d’une équipe pluridisciplinaire dédiée ou a la réalisation
de scellés (p>0,05).

Sont ensuite évoqués des difficultés logistiques (acheminement des prélévements
jusqu’aux laboratoires géographiquement éloignés), le refus des autorités judiciaires
de l'analyse des prélévements, le passage du contexte médico-légal au scientifique
limité par la législation, 'absence de contacts avec le service de génétique, la
variabilité des pratiques en fonction des médecins légistes et des magistrats ainsi
gue le mode de communication avec la famille. Chacun de ces points est relevé par

27% des 17 centres ayant répondu a la question.

2.3.2.2 L’organisation de la prise en charge médico-légale

Une équipe pluridisciplinaire spécialisée est identifiée dans 16 centres (76%).

Des médecins légistes en font partie dans 10 cas (63%), des biologistes dans 9 cas
(56%), des anatomopathologistes dans 8 (50%) et des cardiologues dans 7 cas
(44%). Des équipes comprennent également des toxicologues (31%), des

urgentistes (19%), du personnel de recherche (19%) et des médecins du sport (6%).
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Lorsqu’ils sont contactés pour un décés subit chez un sujet jeune, 15 médecins
légistes (71%) proposent systématiquement la réalisation d’'une autopsie. Les autres
le font au cas par cas. lls proposent plus volontiers une autopsie médico-légale en
cas de victime mineure ou en cas de contexte suspect dans respectivement
3 centres (50%). L’objectif de 'autopsie médico-légale est pour 19 médecins (90%)
d’éliminer une cause criminelle, toxique ou accidentelle au déceés et de déterminer la
cause du décés. Le diagnostic de I'étiologie exacte du déces, si elle semble
naturelle, dans un but de santé publique, est une préoccupation pour 12 répondants

(57%). Le fait d’apporter une réponse a la famille intervient pour 2 médecins (10%).

Les préléevements toxicologiques et la dissection du coeur sont réalisés
systématiquement dans respectivement 19 centres (90%) et 16 centres (76%). Les
autres répondants les réalisent en fonction du contexte et des analyses ultérieures
(cceur disséqué uniquement partiellement en cas d’examen anatomopathologique).
Les analyses anatomopathologiques sont réalisées dans plus d’'un cas sur deux
dans 77% des centres. Le financement de ces analyses se fait uniquement par la
justice dans 14 centres (67%), uniguement par le CHU dans 1 centre (5%) et par

'une ou l'autre des voies dans les centres restants (29%).

Pendant l'autopsie, des prélévements a visée de génétique sont systématiguement
réalisés par 10 répondants (48%). Lors de leur rapport au magistrat et en cas
d’autopsie blanche, 8 IML (38%) proposent systématiquement l'analyse de ces
préléevements tandis que 4 (19%) ne le font jamais. Le médecin d’'un centre indique
ne jamais réaliser ces prélevements car leur analyse ne serait pas acceptée par la
justice. Les centres ayant répondu gérer ces prélevements et leur analyse au cas
par cas précisent faire leur choix en fonction du contexte a 55% et les réaliser plus
volontiers lorsque la victime est un mineur (45%) ou lorsque l'autopsie ne retrouve
pas de cause de déces (36%). Un centre indique ne pas réaliser de prélevement

pour la génétique s'’il n’y a pas d’analyse anatomopathologique du cceur.
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2.3.2.3 La réalisation des analyses génétiques

Les prélevements a visée génétique sont systématiquement scellés dans 6 IML
(29%) ; 10 IML (48%) ne les mettent pas sous scellé et 5 centres (24%) le font au

cas par cas selon l'intention du magistrat de réaliser ou non leur analyse.

Une feuille de transmission est adjointe aux prélevements génétiques dans moins de
la moitié des IML (9 centres soit 43%). La famille est systématiquement informée de

I'existence de prélévements a visée génétique dans 14 centres (67%).

Les acteurs donnant cette information sont variés. Il s’agit principalement des
enquéteurs (43% des centres déclarent que les enquéteurs informent directement les
familles et 29% qu'ils redirigent les apparentés vers les médecins légistes). Le
médecin légiste contacte la famille dans 38% centres et la famille contacte
directement le légiste dans 24% des centres. Seul 1 répondant (5%) indique que les
professionnels du centre réalisant des analyses de génétique contactent eux-mémes
les familles. L’intervenant contactant les familles n’est unique que dans 8 centres
(38%).

La conservation du matériel génétique non scellé (analyse dans un cadre
scientifique) se fait avec le consentement des proches dans 3 IML sur les 15

adoptant ce mode de conservation (20%).

Lorsque le magistrat ne souhaite pas analyser des prélevements a visée de
recherche génétique, ils sont détruits dans 4 centres (19%). lls sont mis a disposition
du laboratoire de génétique avec I'accord du magistrat dans 14 IML (66%) et 1 centre
(5%) déclare transmettre les prélévements au laboratoire sans I'accord express du

magistrat.
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La totalité des répondants indiquent avoir des laboratoires définis réalisant les

analyses génétiques.

Lorsque le financement est réalisé par la justice, les analyses se font au CHU dont ils
dépendent pour 29% des centres, dans un centre de référence dépendant d’un autre
CHU pour 1 centre (5%) et dans un laboratoire de police ou gendarmerie pour 3 IML
(14%).

Lorsque 'analyse se fait dans un cadre scientifique, 8 centres (38%) travaillent avec
le laboratoire de leur CHU, 8 centres (38%) avec un laboratoire de référence et 4

centres (19%) avec I'un ou l'autre.
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2.3.3 Questionnaire a destination des Centres de référence et Centres de
compétence sur la mort subite

Dans les deux centres répondants, un protocole de prise en charge des morts
subites dans un contexte médico-légal existe. Ce protocole a été réalisé de fagon
conjointe avec les médecins Iégistes dans un centre. Dans les deux cas, les équipes

sont pluridisciplinaires.

Les deux centres évoquent comme frein a la réalisation de ce protocole des
difficultés liées au cadre judiciaire et le manque de moyens. Un centre rencontre
également de la difficulté dans la communication avec les autres professionnels et
avec les familles. Une feuille de transmission est réalisée dans un centre sur les

deux.

Le contact avec la famille est prévu uniguement via la transmission de leurs
coordonnées par I'lML dans un centre. Dans l'autre, les familles peuvent également

contacter directement le service.

L’'un des deux services répondant ne réceptionne pas d’échantillon mais s’occupe de
la prise en charge des familles. Ce centre a des contacts réguliers avec le service de
médecine légale.

Le deuxieme centre, réalisant des analyses génétiques, regoit des échantillons d’IML
d'un territoire large, ne comprenant pas uniquement les IML avec lesquels il a une
proximité géographique. Il n’a pas de contacts établis avec les médecins légistes de

son secteur en dehors de la réception d’échantillons.
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2.4 DIScuUssSION

Nous avons eu des retours d’'une majorité des IML sollicités, permettant d’avoir des
réponses représentatives de I'ensemble du territoire. Les répondants se sont
également montrés enthousiastes et intéressés quant aux résultats et aux

débouchés de ce projet.

Concernant les centres de référence, le manque de participation rend l'interprétation
des résultats peu significative. Ce manque de retours des CR peut s’expliquer par la
meéthode de sélection des personnes sollicitées. En effet, les centres recensés par la
filiere Cardiogen comprennent des services réalisant des analyses génétiques et des
services cliniques. L’identification des structures intervenant dans un cadre médico-

Iégal a donc pu étre peu discriminant.

Nous ne nous expliquons cependant pas la proportion de laboratoires de génétique
implantés dans des CHU nous ayant indiqué ne pas réaliser d’analyses de
prélevements médico-légaux alors que les médecins |égistes exercant dans ces
mémes villes ont répondu leur envoyer leurs échantillons. Les laboratoires ne
seraient peut-étre pas au fait de la provenance exacte (contexte judiciaire ou

scientifique) des échantillons qu’ils analysent.

Nous aurions également pu solliciter des laboratoires de génétique n’étant pas

affiliés a des CR et recherchant des pathologies héréditaires autres que cardiaques.

Nos résultats montrent que la prise en charge des morts subites du sujet jeune dans

les instituts médico-légaux est hétérogene et peine a suivre certains points des

recommandations de bonnes pratiques.

Les criteres les moins suivis concernent la recherche de pathologies héréditaires via
les analyses génétiques. Ceci pourrait avoir plusieurs origines. Tout d’abord il s’agit
d’'un examen n’étant pas réalisé lors d’autres autopsies médico-légales tandis que
les analyses toxicologiques et anatomopathologiques le sont plus fréequemment. Les

meédecins légistes sont donc moins habitués a penser a faire ces prélevements et a
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proposer leur analyse aux magistrats. D’autre part, le but de ces analyses génétiques
est d’identifier si possible une cause de décés mais surtout de permettre une prise en
charge de la famille si nécessaire. Or, a peine plus de la moitié des légistes

répondent avoir un objectif de santé publique lors d’'une autopsie médico-légale.

La communication avec les familles semble également étre un point d’amélioration
possible, les critéres se rapportant a leur information étant parmi les moins suivis et
les médecins interrogés I'ayant relevé comme point de blocage. Encore une fois, le
caractére inhabituel de cette démarche dans un cadre médico-légal peut expliquer
cette difficulté. En effet, le médecin Iégiste étant soumis a la fois au secret médical et
au secret judiciaire, les contacts avec les proches du défunt se font avec I'accord du
magistrat et, méme ¢s’ils ne sont pas inexistants, sont rares (26). Les divers
protocoles existants semblent également ne pas toujours prendre en compte cette
partie de la démarche, pouvant expliquer les difficultés des médecins a identifier le

circuit adapté.

L’entremélement entre d’'une part le cadre juridique médico-légal et d’autre part les
explorations dans le but d’identifier une cause naturelle de déces semble étre

I'obstacle majeur a une prise en charge optimale.

En effet, cette dualité entre le médico-légal et le scientifique qui peut expliquer la
plupart des freins évoqués par les médecins légistes : difficultés liées a la législation,
aux questions de financement, a I'adhésion du magistrat et des médecins |égistes

aux examens complémentaires.

Certains médecins ont indiqué ne pas voir l'intérét de réaliser des explorations plus
poussées lorsque lintervention d’un tiers dans le mécanisme de déces avait été

écartée, ne s’agissant pas de leur réle d’auxiliaire de justice.

D’autres ont également répondu ne pas proposer certaines analyses aux magistrats,
supposant qu’ils n’allaient pas les accepter. Or, les propositions de loi actuellement
en débat pour la réalisation d’analyses génétiques en post mortem montrent la
préoccupation du monde |égislatif pour cette problématique.
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Ce point pose des questions sur l'origine des blocages : sont-ce les magistrats qui ne
souhaitent pas réaliser d’examens complémentaires ou seraient-ils enclins a le faire
mais les médecins légistes ne leurs proposent-ils pas ? Ces médecins légistes
estiment-ils ne pas avoir de role de santé publique ou de prévention envers les
familles car ils ne pensent pas que cette prise en charge puisse aboutir a des

mesures concretes ?

Par alilleurs, les médecins légistes évoquent le manque de proximité avec les
services de génétique, bien qu’ils sachent la plupart du temps qu'ils existent et ou ils
se trouvent. Le peu de représentativité des médecins légistes dans les équipes

pluriprofessionnelles, pourtant identifiées, peut expliquer ce sentiment.

Malgré le peu de représentativité des réponses des CR, les freins soulevés par les
répondants semblent cependant coincider avec ceux évoqués par les médecins

légistes.

Nous avons donc identifié différents points freinant voire empéchant I'application
optimale des recommandations de bonnes pratiques chez le sujet jeune dans un

cadre médico-légal.

Notre étude étant issue de données déclaratives, nous avons voulu étudier dans un
deuxieme temps la réalité de la prise en charge de ces déces dans notre centre.
Cela pourrait permettre de confirmer ou d’infirmer les zones de blocage et de mettre

en lumiere des moyens de limiter ces freins.
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3. DOSSIERS DE MORTS SUBITES DU SUJET JEUNE TRAITES A
NANTES DEPUIS 2012

3.1 OBJECTIFS

3.1.1 Objectif et critere d’évaluation principal

3.1.1.1 Objectif principal

Décrire les étapes de la prise en charge des cas de morts subites du sujet jeune
ayant été traités dans un cadre médico-légal a Nantes depuis 2012.

3.1.1.2 Critere d’évaluation principal

Description des examens réalisés pour chacun des cas: toxicologie,
anatomopathologie, génétique et conseil génétique des apparentés.

3.1.2 Obijectifs et criteres d’évaluation secondaires

3.1.2.1 Objectifs secondaires

¢ Identifier les points de blocage de la prise en charge
e Identifier des facteurs influencant la réalisation de la prise en charge

e Deécrire les caractéristiques épidémiologiques des morts subites du sujet jeune

3.1.2.2 Criteres d’évaluation secondaires

e Description des examens réalisés pour chaque cas
e Analyse du lien statistique entre différents facteurs et la réalisation d’examens
complémentaires
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e Description simple des caractéristiques démographiques des sujets

e Description simple du contexte de survenue du décés

e Description simple des résultats des examens complémentaires

e Description simple des causes de déces, du stade de la prise en charge ayant
permis le diagnostic et de la proportion de chaque pathologie

e Description simple du cadre dans lequel les examens complémentaires ont

éte réalisées (scientifigue ou médico-légal)

3.2 MATERIEL ET METHODE

3.2.1 Type d’étude

Il s’agit d’'une étude monocentrique observationnelle rétrospective.

3.2.2 Population étudiée

La population cible est 'ensemble des morts subites de sujets jeunes (plus de 2 ans

et moins de 45 ans) pris en charge a l'institut médico-légal de Nantes.

La population source correspond aux morts subites de sujets jeunes pour lesquels
une autopsie médico-légale a été réalisée a I'IML du CHU de Nantes de 2012 a fin
2019. Cette période correspond aux cas répertoriés depuis linstauration de la

réforme de la médecine légale et I'informatisation des dossiers autopsiques.

3.2.2.1 Recrutement

Les rapports de I'ensemble des autopsies meédico-légales réalisées entre 2012 et fin
2019 ont été passés en revue pour ne retenir que les dossiers satisfaisant les
critéres d’inclusion. Pour I'ensemble des dossiers inclus, l'action publique était
éteinte. Les magistrats ont donné oralement leur consentement a l'utilisation des

données a visée scientifique.
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Pour chaque dossier satisfaisant les critéres d’inclusion, les rapports de toxicologie
ont été consultés, s’ils existaient, afin d’exclure les patients décédés de cause

toxique.

Les autres dossiers ne satisfaisant pas les critéres d’exclusion ont également été

écartés.

Les cas restants ont été inclus pour I'analyse.

3.2.2.2 Criteres d’inclusion

e Personne décédée en bonne santé apparente, agée de 2 a 45 ans au moment
du déces
e Symptomatologie ante mortem apparue moins de 24 heures avant le décés

e Autopsie médico-légale réalisée
Si le rapport d’autopsie ne précisait pas I'existence d’antécédent, il a été considéré
gue le patient n’en avait pas.

Si le rapport d’autopsie ne précisait pas I'existence ou non de symptébmes pre

mortem, il a été considéré que de tels symptdmes n’avaient pas été rapportés.

3.2.2.3 Criteres d’exclusion
e Cause de déces traumatique identifiee
e Cause de déces accidentelle identifiee
e Cause de déceés toxigue identifiée

3.2.3 Recueil des données

Le recueil des données a été realisé entre juin 2019 et février 2020 au CHU de

Nantes.
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Les données ont été recueillies a partir des dossiers institutionnels de ['Institut
Médico-Légal, des laboratoires de toxicologie, d’anatomopathologie et du centre de

prise en charge de la mort subite du sujet jeune.

Pour chaque dossier inclus, il a été recherché si des analyses toxicologiques,
anatomopathologiques et/ou génétiqgue avaient été réalisées. Le cas échéant, les

résultats de ces analyses ont été sollicités auprés des services concernes.

Le recueil a été réalisé par une seule personne pour ce qui est de l'autopsie et de la

toxicologie.

Les résultats anatomopathologiques ont été relus avec le Dr TOQUET pour limiter

les risques d’erreur d’interprétation du rapport.

Concernant les prélevements, nous avons répertorié si des échantillons a visée
toxicologique, anatomopathologique et/ou de génétique avaient été réalisés lors de
lautopsie. Il a également été relevé si le médecin légiste avait expressément

conseillé 'analyse de ces prélevements dans son rapport.

Concernant la cause du déces, le diagnostic final a été déterminé a partir de
'ensemble des documents disponibles. Il a ensuite été classé selon trois degrés de

certitude :

e « Certain » si un élément pathologique retrouvé a I'un des examens expliquait
le déces (par exemple, visualisation d’un infarctus récent)

e « Fortement suspecté » si un élément pathologique était retrouvé a I'examen,
sans qu’il y ait un lien direct et certain avec le déces (par exemple,
visualisation d’'un infarctus ancien et une occlusion coronaire récente sans
lésion myocardique) ou qu’'une preuve de l'étiologie puisse étre amenée
(trouble du rythme par exemple)

e « Hypothétique » si une hypothése étiologique était prépondérante dans les
rapports étudiés, sans argument fort pour une participation au décés (par

exemple, présence d’un infarctus ancien sans lésion récente).
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Lorsque deux causes sont évoquées comme pouvant étre a l'origine du déces,

seules ou en association, elles sont relevées.

L’étape de la prise en charge ayant permis le diagnostic a également été recueillie.

L’ensemble de ces données ont été recueillies sur un Case Report Form (CRF) en
version numérisée pour chaque dossier inclus. Le remplissage est horodaté et les

éventuelles modifications laissent apparentes le remplissage précédent.

Les données des CRF ont ensuite été entrées dans un tableur Excel® sécurisé par

un mot de passe.

L’identification des cas sur le CRF et le tableur a été réalisée par un codage, comme

suit : premiére lettre du nom + premiére lettre du prénom + nombre aléatoire.

Le nombre est compris entre 01 et 68 (nombre totale d’inclusions). L’attribution

aléatoire a été réalisée par tirage au sort sans remise dans un tableur Excel®.

Le tableau de correspondance entre le codage du cas et l'identité du patient a été
réalisé sur un fichier Excel® indépendant des autres données et sécurisé par un mot

de passe.

3.2.4 Méthode statistique

L’analyse des données a été réalisée sur un tableur dédié.
L’ensemble des patients inclus ont été étudiés.

Pour chaque variable étudiée, des statistiques descriptives ont été realisées a l'aide
du logiciel Excel®. Les résultats sont exprimés en nombre de cas bruts et en

pourcentage.

Les comparaisons de proportions ont été réalisées a 'aide d’'un test de Fisher ou
d'un test du chi-2 en fonction des effectifs théoriques. Les comparaisons de
moyennes ont été réalisées par test de Student. Ces tests ont été fait a I'aide des
outils Quickcalcs® et Biostatgv®. Pour 'ensemble des tests, le risque a retenu a été
0,05.
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3.3 RESULTATS

3.3.1 Le Parcours Patient

Parmi les dossiers d’autopsies réalisées au CHU de Nantes entre le 1° janvier 2012
et le 31 décembre 2019, 68 dossiers ont été inclus, répondant aux critéeres pré cités

(Figure 3.3-1).

[ Autopsies médico-légales
N =1862

{ Exclus \|
(n=1794) J

DOSSIERS INCLUS
N =68

Tnxicnlngieﬁ " Anatom opathologie "'Einluqie moléculaire Dépistage des
‘ realisée ‘ realiséee ‘ realisee apparentes realise
N =40 N =46 N=10 N=13

Figure 3.3-1. Flow chart

L’inclusion a concerné des dossiers entre 2012 et 2019, avec une moyenne de
8,5 cas annuels (IC 95% [5,4 — 11,6]) (Tableau 3.3-1).

Tableau 3.3-1. Répartition des dossiers inclus en fonction de I'année de déces

Année
. 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019
déces
Nombre 2 11 5 10 14 10
8 (12%) | 8 (12%)
de cas (3%) (16%) (7%) (15%) (21%) (15%)
[IC95%] | [0—-10] | [9—27] | [3—16] | [B—25] | [6—22] | [6—22] | [13—32] | [8 —25]
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La prise en charge réalisée pour chaque sujet est hétérogene (p=0,0001) (Figure
3.3-2). Des analyses toxicologiques ont été réalisées dans 40 dossiers (59%), des
analyses anatomopathologiques dans 46 cas (68%) et la recherche de mutation

génétique cardiaque a été faite chez 10 sujets (15%).

L’ensemble des examens complémentaires a été réalisé chez uniquement 12% des
cas index tandis que dans 32% des dossiers les analyses toxicologiques et

anatomopathologiques ont été faites.

8 (12%)

138

22 (32%)

Aucun H Toxicologie seule
Anatomopathologie seule Biologie moléculaire seule
M Toxicologie et anatomopathologie M Toxicologie et biologie moléculaire
B Anatomopathologie et biologie moléculaire M Toxicologie, anatomopathologie et biologie moléculaire

Figure 3.3-2. Analyses complémentaires réalisées pour chaque patient

L’analyse de toxicologique est statistiquement réalisée trois fois plus souvent lorsque
le Iégiste consellle cette analyse au regard de quand il ne le fait pas (23% contre
71%, p=0,001) (Tableau 3.3-2).
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Tableau 3.3-1 Tableau croisé entre les analyses toxicologiques recommandées par le médecin légiste et la
réalisation effective de celles-ci

Toxicologie réalisée Toxicologie non faite
(n=40) (n=28)
Toxicologie recommandée
o 36 15
par le Iégiste
Pas de recommandation du
4 13

légiste

Pour l'anatomopathologie, il n'y a pas de différence significative entre le taux de
réalisation de cet examen en fonction de I'avis du médecin légiste (40% contre 70%,
p=0,3). |l n'est également pas retrouvé d’association entre le cadre de réalisation des

analyses anatomopathologiques et leur taux de réalisation.

Lorsque le médecin légiste recommande l'analyse de génétique, le taux de
réalisation du conseil génétique aux familles est significativement augmenté. En
effet, il passe de 6% a 55% (p<0,001) (Tableau 3.3-3). Ce taux passe de 6% a 30%
lorsque I'anatomopathologiste recommande une prise en charge familiale, sans que
cette différence soit statistiquement significative (p=0,1). L’age de la victime n’est pas
significativement associé au fait que le médecin légiste recommande le conseil

génétique ou non.

Tableau 3.3-2. Tableau croisé entre les analyses génétiques recommandées par le médecin légiste et la
réalisation effective de celles-ci

Dépistage familial Dépistage familial non
réalisé (n=13) fait (n=55)
Génétigue recommandée par
_ _ 10 8
le médecin légiste
Pas de recommandation du
3 47

médecin légiste
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3.3.2 Caractéristiques des patients et contexte du décés

L’age moyen des sujets est de 27,9 ans (Tableau 3.3-4). Les hommes sont

majoritairement représentés dans nos cas (p=0,0001).

Il nexiste pas de différence statistiquement significative entre 'age moyen des

femmes et celui des hommes (p=0,3488).

Tableau 3.3-4. Caractéristiques des patients

Intervalle de confiance a 95%
Sexe
Femmes 18 (26%) [17% — 38%)]
Hommes 50 (74%) [62% — 83%)]
Age moyen (étendue) 27,9 (2 — 45) [25,3 — 30,6]
Femmes 25,8 (11 -42) [21 — 30,6]
Hommes 28,7 (2 — 45) [24,4 — 31,9]

Les éventuels symptbmes présentés avant le déces ne sont pas mentionnés pour

28% des dossiers.

Lorsque le patient a manifesté des symptémes dans les heures précédant le déces,
ils étaient d'ordre cardiologique (douleur thoracique, palpitation, hypertension
artérielle) dans la moitié des cas (20 patients sur 39) (Tableau 3.3-5).

Dans notre série, les décés sont survenus dans quasiment la moitié des cas alors
gue la victime ne faisait pas d’activité. La pratique sportive représente le contexte du

décés dans une proportion trois fois inférieure.
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Tableau 3.3-5. Contexte de survenue du décés et éventuels symptdmes présentés dans les vingt-quatre heures
précédant le déces

Nombre (%) [1C 95%)]
Contexte
Repos 32 (47) [36 — 57]
Acte de la vie courante 15 (22) [14 — 33]
Activité sportive 10 (15) [8 — 25]
Prise de toxique 2 (3) [0 -10]
Non connu 9 (13) [7 — 23]
Symptémes
Aucun 18 (26) [17 — 38]
Cardiologiques 20 (29) [20 — 41]
Troubles digestifs 11 (16) [9 — 27]
Signes généraux 4 (6) [2 — 15]
Convulsions 4 (6) [2 — 15]

3.3.3 Autopsie

Les autopsies ont toutes été réalisées sur réquisition judiciaire. Notre service compte
sept praticiens et chacun d’eux a été responsable au minimum d’une des autopsies

de nos sujets.

A lissue de cet examen, une cause de décés formelle a été identifiée dans 6 cas
(9%) et une cause fortement suspectée dans 4 dossiers (6%). En I'absence
d’étiologie identifiée au déces, le médecin légiste a émis comme hypothése
principale de cause de la mort une origine toxique dans 4 cas (6%) et une origine
naturelle dans 51 cas (75%). Aucune hiérarchie dans les hypothéses n’était

retrouvée a la lecture des autres dossiers.
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Des préléevements pour analyse toxicologique et anatomopathologique sont réalisés
dans une large majorité des autopsies (Tableau 3.3-6). Des échantillons pour la

génétique ont été préleves dans moins d’un tiers des dossiers.

Lorsqu’il a réalisé un prélevement a visée toxicologique, le médecin Iégiste conseille
son analyse dans 84% des cas. Il propose I'analyse anatomopathologique dans 97%
des dossiers pour lesquels ces prélevements ont été faits et 95% pour la génétique.
Le médecin ne propose jamais de conseil familial génétique uniquement pour le
dépistage des apparentés, sans prélever d’échantillon a visée génétique chez la

personne décédée.

Tableau Erreur ! Utilisez I'onglet Accueil pour appliquer 0 au texte que vous souhaitez faire apparaitre
ici.3.3-6. Type de prélevements réalisés lors des autopsies et taux de dossiers dans lesquels le médecin Iégiste
conseille leur réalisation.

Prélevement réalisé Analyse conseillée
(n=68) (n=68)
Toxicologie 61 (90%) 51 (75%)
Anatomopathologie 64 (94%) 62 (91%)
Génétique 19 (28%) 18 (26%)

3.3.4 Toxicologie

Les prélévements toxicologiques ont été analysés dans 40 dossiers, correspondant a
65% des sujets chez lesquels ces prélevements avaient été réalisés. Ces analyses
ont été faites dans la totalité des cas sur réquisition judiciaire. Les analyses n’ont
retrouvé aucune substance dans 15 cas sur les 40 étudiés (38%). Elles ont été faites
dans trois dossiers sur les quatre pour lesquels I'hypothese principale du médecin
légiste concernant l'origine du décés était une cause toxique. Dans les autres cas,
les molécules mises en évidence et leurs concentrations n’ont pas pu expliquer le
deces.
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Les substances les plus fréquemment identifiées ont été le cannabis (9 cas soit
23%), I'éthanol (8 cas soit 20%) et les médicaments psychoactifs (7 cas soit 18%).
Viennent ensuite les antalgiques (13%), les antiépileptiques, les antipaludéens, les

antiarythmiques (respectivement 5%) et enfin I'ecstasy (1 dossier soit 3%).

Des associations de deux molécules ont été retrouvées dans 9 dossiers (23%), sans
gu’une association spécifique ne soit redondante. L’association de trois substances a

elle été mise en évidence dans 1 cas (3%).

3.3.5 Anatomopathologie

L’étude du coeur a été réalisée dans 46 dossiers soit dans 72% des cas ou ce
prélevement avait €té conservé. Cela a été fait dans un cadre médico-légal pour 24
de ces cas (52%) et dans un cadre scientifique pour les autres. En fonction des
prélevements réalisés lors de I'autopsie, d’autres organes ont été étudiés en sus du
ceeur. Sur la totalité des dossiers, 43 ont été gérés par le Docteur TOQUET, deux

autres anatomopathologistes ayant réalisé les analyses restantes.

Une anomalie cardiaque expliqguant le déces a été retrouvée dans 12 cas (27%), une
cause cardiaque suspectée dans 21 cas (48%) et une cause autre que cardiaque
diagnostiquée dans 4 dossiers (10%). L’anatomopathologiste n'a pas émis

d’hypothése diagnostique concernant I'étiologie du décés dans 9 dossiers (20%).

Dans 65% de ses rapports (30 dossiers sur 46), 'anatomopathologiste recommandait
une enquéte familiale a la recherche de pathologie héréditaire (anomalie lipidique,
trouble du rythme, pathologie ischémique précoce).

3.3.6 Géneétique et Dépistage familial

Un dépistage a la recherche de pathologie cardiaque a été réalisé dans la famille de
13 sujets (19%) ce qui correspond a 53% des cas index chez lesquels un

prélevement a visée de génétique a été réalise.
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Deux familles supplémentaires n’ont pas répondu aux sollicitations du Centre de la
mort subite du sujet jeune et aucune analyse n’a donc été réalisée. Les analyses de
génétique dans ce contexte consistent en la recherche des mutations génétiques les
plus courantes et identifiées comme pouvant étre a l'origine d'une pathologie
cardiaque. Elles ont été recherchées chez 10 cas index sur ces 13 familles (77%).
Les prélévements n’étaient pas analysables dans 1 cas, aucun échantillon n’avait été
prélevé dans un autre et le dernier sujet était décédé d’une cardiopathie ischémique

(pas de mutation génétique associée a cette pathologie identifiée a ce jour).

Concernant les sujets index, une mutation pathologique a été identifiée dans 2 cas
(20%), une mutation de signification indéterminée chez 2 autres sujets (20%) et
aucune mutation dans 5 cas. Les résultats étaient toujours en attente au moment de

notre analyse pour le dernier sujet.

Concernant le dépistage des apparentés, une pathologie cardiaque a été identifiée
dans 10 familles sur les 13 prises en charges (77%). Il s’agit d’'un syndrome du QT
long dans 4 familles (40%), d’'un syndrome de Brugada dans 2 familles puis dans
respectivement 1 famille, une maladie de Barlow, une cardiomyopathie
hypertrophique, une dysplasie du ventricule droit et une cardiopathie ischémique.
Trois individus ont eu un diagnostic de syndrome de Brugada dans une méme

famille.
Les analyses sont toujours en cours dans une famille.

Le médecin légiste avait recommandé I'analyse de génétique pour les deux familles
dans lesquelles aucune pathologie n’a été mise en évidence. L’anatomopathologiste

I'avait lui recommandée dans un des deux cas.

L’ensemble des analyses génétiques et le dépistage familial ont été réalisés hors

cadre médico-légal.
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3.3.7 Cause du déces

Les différentes causes de décés diagnostiquées a lissue de l'ensemble des
examens ont été réparties en trois catégories (cf Matériel et Méthode). Pour
certaines causes de déces, le diagnostic de certitude ne peut étre réalisé chez le

sujet index (trouble du rythme sur canalopathie par exemple) (Figure 3.3-3).

Causes de déces
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Figure 3-3.3 Causes de déces identifiées et degré de certitude associé au diagnostic

Parmi les 20 sujets pour lesquels la cause du déces restait indéterminée a l'issue de
'ensemble des explorations, 11 (55%) n'ont pas eu d’examen complémentaire ou
uniquement une analyse toxicologique ; la toxicologique et I'anatomopathologie ont
été réalisés dans 8 cas (40%) et la réalisation de I'ensemble des examens
complémentaires (toxicologie, anatomopathologie, génétique, dépistage familial) n’a

pas permis de conclure a une cause du déeces pour 1 sujet (5%).
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3.4 DIScUSSION

Notre étude met en avant la disparité des examens complémentaires effectués dans
notre centre concernant la prise en charge des morts subites de sujets jeunes dans
un contexte meédico-légal. Ce d’autant plus que notre échantillon ne comprend pas
les individus pour lesquels un examen médico-légal mais sans autopsie (levée de
corps, examen de corps) a été réalisé. L'exclusion des déces d’origine toxique peut
€galement entrainer un biais dans notre analyse, ces cas ayant pu étre initialement

étiquetés comme des morts subites.

Dans la partie précédente nous avons mis en évidence I’hétérogénéité des prises en
charge entre les différents centres mais nous montrons ici qu’au sein de notre centre
les pratiques sont également variées. Nous pouvons supposer qu'’il en est de méme

ailleurs, réaffirmant l'intérét de protocoles communs.

Il ressort de nos résultats que la réalisation des analyses de toxicologie et
d’anatomopathologie sont réalisées dans une majorité de dossiers tandis que les
recherches de pathologie génétique restent réalisées dans un faible pourcentage de
cas (moins de 20%).

Un frein que nous avons évoqué et qui revient dans la littérature (3,27,28) est la
question a laquelle I'autopsie doit répondre. La plupart du temps il s’agit d’éliminer
l'intervention d’un tiers dans le processus mortifére. La recherche exacte de la cause
du déces, notamment si elle est d’origine naturelle, serait une moindre préoccupation
du monde judiciaire. Notre étude ne semble pas aller dans ce sens puisque les
analyses anatomopathologiques ont été réalisées dans plus de deux-tiers des
dossiers que nous avons étudiés. L’intervention d’'un tiers avait alors déja été écartée
et le but de ces analyses était de rechercher une origine naturelle au déces.
Cependant, le frein économique a pu jouer car la moitié de ces mémes analyses
n’ont pas été a la charge de la justice (cadre scientifique). Il semblerait donc que les
magistrats soient sensibilisés a la volonté d’apporter une réponse quant a la cause
du déces, puisqu’ils autorisent la mise a disposition des préléevements, mais ne
seraient pas enclins a la prise en charge financiere de ces explorations. Ce point
était le principal obstacle évoqué par les médecins Iégistes et il doit étre mis au coeur
des discussions si nous voulons homogénéiser et faciliter la prise en charge.
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Nous avions également émis I'hypothése que le médecin légiste avait un poids
important dans la décision prise par les magistrats de réaliser ou non des examens

complémentaires.

Cet impact du médecin légiste n’est pas retrouvé significativement dans notre étude
concernant les analyses anatomopathologiques, possiblement du fait de I'existence
d’un petit effectif ou d’'une habitude plus importante des magistrats a la réalisation de

ces analyses.

Il est en revanche parfaitement notable en ce qui concerne les analyses
toxicologiques et surtout le dépistage familial puisque le fait que le médecin propose
cette prise en charge multiplie pratiquement par 10 la probabilité qu’il soit réalisé. La
communication orale directe avec le magistrat, avec la proposition de réaliser les
analyses hors frais de justice a pu étre un argument favorisant. En effet, la totalité
des analyses génétiques ont été réalisées a la charge du CHU, permettant de
contourner le frein de la prise en charge financiére par la justice. Le passage du
cadre médico-légal au cadre scientifique n’étant pas prévu dans la |égislation, la
réalisation de ces analyses reste complexe. Le protocole ne prévoit d’ailleurs pas si
les prélévements doivent étre scellés ou non et le mode de communication avec la

famille, qui sont des points importants pour permettre la fluidité de la prise en charge.

Sur le plan épidémiologique, nos résultats recoupent les données des études
préexistantes avec une majorité d’hommes (29). L'analyse des dossiers met en
évidence une disparité de contextes de survenue du décés et de symptdme ante
mortem. Ces commémoratifs étant donnés par les enquéteurs alors méme qu’ils
n'ont pu faire que peu d’investigations, ils doivent cependant étre interprétés avec

prudence.

De nombreuses études ont préalablement été réalisées sur les causes de déces
identifiées dans les morts subites du sujet jeune. A lissue de l'autopsie et de
'anatomopathologie, selon les études, entre 6% et 30% des décés restaient d’origine
inexpliquée et étaient attribués a une cause rythmique (30-32). Nous retrouvons des
résultats dans cette moyenne avec 20% de causes de déces non identifiées pour les
sujets ayant eu une autopsie et une analyse anatomopathologique. D’autre part, des
causes de déces auraient pu étre identifiees chez les individus n’ayant pas eu

d’analyse toxicologique et/ou anatomopathologique.
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Par ailleurs, le grand nombre de familles pour lesquelles une anomalie cardiaque a
été décelée a l'issue du dépistage familial renforce I'intérét du conseil génétique, mis
en avant par de nombreuses études et recommandations depuis plusieurs années
(7,11,14,16,17,33-35). Nos résultats retrouvent cependant un taux de diagnostic
chez les apparentés de 77% alors que dans ces précédentes études il était d’environ
40%. Ceci peut s’expliquer par une sélection de notre échantillon, aboutissant au
dépistage uniqguement dans les familles les plus suspectes d’anomalie héréditaire.
Les autres études étant pour la plupart prospectives avec la réalisation systématique
d’analyses de génétique et du dépistage familial, il n'est pas étonnant qu’elles

retrouvent plus de résultats négatifs.

Parmi les autres limites de notre étude, la plus importante est la méthodologie
rétrospective avec I'analyse des rapports, chaque praticien ne transcrivant pas les
mémes informations. L’extraction des données a la lecture des dossiers peut aussi

insérer une part de subjectivité.

Des recommandations ont également pu étre transmises a l'oral par le médecin
légiste au magistrat, sans qu’il ne le consigne dans son rapport. Ces informations ont
pu influencer la décision de la réalisation d’examens complémentaires. Pour
I'anatomopathologie, ces biais ont été limités par la relecture des dossiers avec un

anatomopathologiste ayant participé a la rédaction de nombre d’entre eux.

Une amélioration de nos pratiques permettrait a la fois d’apporter des réponses sur la
cause du décés mais surtout d’améliorer le dépistage des apparentés, constituant
une question majeure de santé publique, le risque d’avoir une nouvelle mort subite
dans la famille étant plus élevé avec un premier cas (36). Il s’agit également d’un

devoir éthique de pouvoir prendre en charge ces familles.

Nos résultats confirment donc les freins évoqués par les médecins |égistes,
découlant pour la plupart de la dualité entre la prise en charge médico-légale et
scientifique. Nous avons également montré I'importance de la place du médecin

dans la démarche.
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Nous pensons qu’une réflexion collégiale entre les différents acteurs médicaux,
paramédicaux et judiciaires permettrait de trouver d’autres pistes pour lever les

points de blocages évoqués.

Le réle du médecin légiste apparait comme prépondérant dans la réalisation des
analyses toxicologiques, et encore plus en ce qui concerne la prise en charge des

apparentés.
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4, CONCLUSION

Du travail reste a effectuer afin que nous prenions en charge efficacement les sujets

jeunes décédés subitement et leurs proches.

Cela nécessitera des concertations entre 'ensemble des acteurs impliqués, prenant
en compte les aspects juridiques, éthiques, médicaux et logistiques de cette

guestion.

L’accueil chaleureux des professionnels contactés au cours de cette étude fait
espérer qu’en tant qu’intermédiaires privilégiés entre le monde médical et la justice,
les médecins légistes sont préts a jouer un rble prépondérant dans les réflexions

entourant ce sujet.
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6. ANNEXES

6.1 QUESTIONNAIRE A DESTINATION DES MEDECINS LEGISTES

Questionnaire a l'attention des médecins légistes dans le cadre
de la these d'exercice « Evaluation des pratiques médico-légales
et place de la génétique dans le cadre des morts subites du sujet

Jeune »

Cher Maitre, Madame, Monsieur,

Je suis interne de DES de medecine légale, promotion 2017, a Nantes. Je vous sollicite dans le cadre de ma
these portant sur les morts subites du sujet jeune et plus particuligrement sur les pratiques médico-légales
et les explorations génétiques. Cette thése est réalisée en collaboration avec le Centre de Reéférence des
Maladies Rythmigues Héréditaires et le Centre de Reéférence de la Mort Subite du Sujet Jeune du CHU de
MANTES.

Ces décés représentent un probléme de santé publique et leur exploration est un enjeu majeur pour les
apparentés. De Pexpérience de notre centre, les investigations medico-légales s'arrétent souvent lorsgue
Fintervention d'un tiers est écartés. Sur le plan medical, il serait pourtant nécessaire de pouvoir &tablir un
diagnostic, pouvant permettre sux familles de béneficier &'un dépistage.

Des recommandations eurcpéennes sur la prise en charge pluridisciplinaire des morts subites cardiaques, et
notamment sur la réalisation d'études génétigues ont été publiées en 2019 (Fellmann, F., van El, C.G.,
Charron, P. et ol European recommendations integrating genetic testing into multidisciplinary management
of sudden cardiac death. Ewr J Hum Gemet 27, 1763-1773 (2019])). La mise en action de ces
recommandations demande des réflexions adaptées aux |égislations nationales et aux pratigues actuelles.

C'est pourguei je réalise ce travail sur I'évaluation des pratigues medico-legales [versant medecins légistes
et versant centres réalisant des analyses génstigues) afin de faire un état des lisux sur les filiéres existantes
actuelles, les protocoles et les freins a la mise en place de ces recommandations de bonnes pratigues.

Ceci serait une base pour proposer un protocole permettant d’harmoniser nos pratigues medico-legales,

applicable sur Fensemble du territoire francais et respectant au mieux les recommandations actuelles au
regard des contraintes législatives et budgétaires.

Ce guestionnaire est la base de mes recherches. |l prend environ 15 minutes 3 compléter. Les donnges
pauvent étre entrées directement dans ce formulzire, via les zones dédiges. Vous pouvez ensuite me le
retourner par mail. Les donnees seront anonymisées.

En vous remerciant pour votre participation 3 ce projet et étant attentive 3 toute remarque,
Bien cordialement,

Emeline SALMOMN




Cadre réservé gux investigateurs [ Y |

Définitions

Cas index - sujet jeune décede de mort subite et pour lequel une autopsie medico-légale a eté demandeée.
Sujet jeune : sujet 3gé entre 2 at 45 ans.

Mort subite - décés brutal et inattendu intervenant dans les 24 heuras aprés le début d'éventusls
symptomes, chez une parsonne en bonne sante apparante. Ne concerne pas les décés traumatiques ou
toxigues.

Apparsentss : membres de |z famille du cas index.

Modalités de remplissage du questionnaire
Cases 3 cocher - plusieurs réponses possibles,

Zones de texte libre : cliquer sur la 2one pour la compléter

Identification

Dans quel Institut Medico-Légal travaillez-vous ?

Quel est votre fonction (PH, CCA&, interne...] ?

Cas clinique

Un homme de 31 ans est retrouve décédé dans son lit par les secours, alertés par la famille apras qu'il ne se
soit pas présenté sur son liew de travail. Il ne présentait pas dantécédents medicaux ou chirurgicaux et ne
prenait pas de traitement meédicamenteu:. Une autopsie médico-légale est réalisée mettant en évidence un
syndrome asphyxigue sans autre anomalie macroscopique, notamment traumatique.




PARTIE I : PROTOCOLE

1. Disposez-vous d'un protocole de prise en charge des morts subites du sujet jeune ?
i, pour les cas medico-légaux

O o, via une filigre scientifigue (pas d'intervention judiciaire)

Omeon

2. Ce protocole a-t-il été réalisé conjointement avec un laboratoire de génétique ?
Oowi Onan

3. Quelles difficultés rencontrez-vous a la mise en ceuvre de ce protocole, s5'il existe 7
[Omangue de moyens financiers

Ol pifficultes logistiques pour la prise en charge des prélevements
Omangue de moyens humains

Ocommunication avec las autres professionnels

[refus des autorités judiciaires

Ooualité du cadre medico-légal/scientifique

Oaucune

Autres / Précisions :

4. Existe-t-il sur votre territoire une équipe identifiés pour |2 prise en charge de ce
genre de décas ?
Oowi COnon [Ome sait pas siowi: [Jau CHU Oen cH Oen Likeéral

Si oui, quels types de professionnels en font partie 7

[Omédecins légistes [Jeenéticiens
CImeédecins du SAMU/Urgentistes Opersonnels de recherche
Omédecins généralistes OToxicologuas
Oanatomopathaologistes

[(OMe sait pas

Autres




PARTIE Il : PRISE EN CHARGE MEDICO-LEGALE

5. Lorsque vous &tes contactd par un magistrat ou un enquétsur pour une mort subite
du sujet jeune, proposez-vous Une autopsie médico-1égale -
Osystématiquement Cau cas par cas Ciamais

Si« au cas par cas » quels sont les éléments motivant votre propasition ? 5i jamais, pourguai ?

6. Pourvous, en cas de réalisation d'une autopsie médico-légale dans ce contexte, quels
en sont les objectifs ?
CJeliminer une cause criminelle, toxgue ou accidentelle au décés

[CJoéterminer la cause du décés
CJetablir la cause exacte du décés en cas de mort naturelle, dans un but de santé publigue

Autre

7. Combien d'autopsies médico-légales de mort subite du sujet jeune réalisez-vous par
an en moyenne ?
Nombre reel ou estimé. Moyenne annuelle et valeurs extréme si possible.
Nembre de cas sur une gutre période possible, préciser alors la période.

8. Lors de l'autopsie medico-légale, réalisez-vous les actes ou prélévements suivants -

TOUNDU RS AL} CAS PAR CAS JAMAIS
Dissection compléte du coeur O | |
Prelévements toxicologiques O O O
Prélévements génétiques O d d

5i % au cas par cas =, guel(s) elément(s) vous pousse[nt) 3 les realiser ?

51 jamais », pourguoi ?




8. Dans ce genre de situation, & |2 fin de F'autopsie et en I'absence d'anomalie identifiée,
pProposez-vwous :

Analyse toxicologique
Oowi Oxon OJau cas par cas

Analyse anatomopathologique
Oowi COnon CJau cas par cas

Analyse génétigue
Oowi Oxon [Jau cas par cas

5i % @u €as par cas » ou % jamais =, quel[s) elément(s) vous pousse|nt] a les realiser ?

10. Concernant I'anatomopathologie
A quelle fréeguence est-elle réalisés 7

iamais O rarement {moins d"une fois sur deux)

Osouvent [plus d’une fois sur deux) [ Trés souvent |plus de huit fois sur dix)

Dans quel cadre est-2lle réalisés
Mudiciaire Oscientifique One sait pas

5'il s'agit d'un cadre scientifigue, qui finance la realisation des analyses
anatomopathologiques?
Oramille Osécurits sociale OcHu [ swtre [OMe szit pas

(]
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PARTIE Il - ANALYSE GENETIQUE

11. Quels types de prélévements réalisez-vous pricritairement a visée génétique 7

[Osang ; nombre de tubes Orate Oruscle Oreau Orein

5i vous réalisez d'autres prélevements, lesquels ?

12_Scellez-vous ces prélévements ?
Ooui Omon OJau cas par cas

5i % au cas par cas », de guoi la réalisation des scellés dépend-elle ¥

13. Sont-ils stockés avec une feuille de recueil mentionnant les résultats de l'autopsie
etfou le détail des caractéres phénotypigues ?
O owi OMon O mMe =ait pas

14. Concernant la famille

Est-glle informée de Pexistence des prélévements génatiques ?
Ooui Omon Clau cas par cas

Si« oui » ou « 3u cas par cas », par guel biais ¢
OLes enquétaurs le font

Ores enquéteurs les redirigent vers les médecins |égistes
Oreurs coordonnées sant données aux médecins legistes par les enquétaurs

OnMe sait pas

Autre

15. Le consentement des proches est-il recusilli pour |2 conservation des prélévements

non scelles ?
O oui Oluon O me =ait pas




16.5i le magistrat ne souhaite pas exploiter les prélévements, quelle est leur
destination ¢
Olils sont détruits

Olls ne sont pas scellés et sont mis 3 disposition pour analyse scientifigue, avec I'accord du magistrat
Olils sont scellés et sont mis 3 disposition pour analyse scientifigue, avec I'accord du magistrat

[ils sont envoyes au laboratoire de génétique, sans accord du magistrat

Oz sont inclus dans une bangque bislogique

Olautre

Si % autre », précisez

En cas de sortie des prélévemants de la procédure judiciaire, comment cela est-il organisé (réquisition de
mise 3 disposition, ordonnance de destruction des scellés, ] ?

17.En cas de demande d'analyse génétique, ol les préléyements sont-ils envoyés 7
Ville et type de structure [ex - Poris ; loboratoire de genetigue en centre de référence de lo mort subite, en
CHU,..)

51 analyse dans un cadre meédico-léga

Sianalyse dans un cadre scientifigue




Commentaires libres

5 pela vous est possible, merci de nows transmettre votre protocole institutio

des morts subites

Merci de votre participation

Ll
v

nel de prse en -\.'-'H.'."_J-:'




6.2 QUESTIONNAIRE A DESTINATION DES CENTRES DE GENETIQUE

Questionnaire a I'attention des centres réalisant des analyses
génétiques dans le cadre de |a thése d'exercice « Evaluation des
pratiques médico-légales et place de la génétique dans le cadre

des morts subites du sujet jeune »

fMadame, Monsieur,

Je suis interne de médecine légale & Nantes. Je vous sollicite dans le cadre de ma thése portant sur les
morts subites du sujet jeune et plus particuligrement sur las pratiques médico-légales et les explorations
genstigues. Cette thése est réalisée en collaboration avec le Centre de Reférence des Maladies
Rhythmigues Héreditaires et le Centre de Reference de la Mort Subite du Sujet Jeuna du CHU de ManTes.

ces décés représentent un probléme de santé publique et lsur exploration est un enjeu majeur pour les
familles. De Fexpérience de notre centre, les investigations meédico-légales sarrétent souvent lorsque
I'intervention d'un tiers est écartée. Sur le plan medical, il serait pourtant nécessaire de pouveoir établir un
diagnostic, pouvant permettre aux familles de bénéficier d'un dépistaga.

Des recommandations européennes sur la prise en charge pluridisciplinaire des morts subites cardiaques, et
notarmment sur la réalisation d'gtudes geénstigues ont £té publiées en 2015 [Fellmann, F., van El, C.&.,
Charron, P. et oi. European recommendations integrating genetic testing into multidisciplinary management
of sudden cardiac death. Eur J Hum Genet 27, 1763-1773 (2019).). La mise en action de ces
recommandations demande des reflexions adaptées aux legislations nationzales et aux pratigues actuelles.

C'est pourguoi je réalise ce travail sur 'évaluation des pratigues médico-legales (versant medecins légistes
et versant centres réalisant des analyses génsétigues) afin de faire un état des lieux sur les filieres existantes
actuelles, les protocoles et les freins & la mise en place de ces recommandations de bonnes pratigues.

Caci serait une base pour proposer un protocole permettant d'harmoniser nos pratigues médico-légales,
applicable sur Fensemble du territoire francais et respectant au mieux les recommandations actuelles au
regard des contraintes organisationnelles, législatives et budgetaires.

Ce guestionnaire est la base de mes recherches. |l prend environ 10 minutes a compléter. Les données
peuvent étre entrées directement dans ce formulaire, via les zones dédiges. vous pouvez ensuite me le
retourner par mail. Les données seront anonymisées.

En vous remerciant pour votre participation 2 ce projet et etant attentive a toute remarque,
Bien cordialement,

Emeline SALMOMN




Cadre réserve aux investigateurs -] n_i

Définitions utilisées

Cas index - sujet jeune décédé de mort subite et pour lequel une autopsie medico-légale a été demandee.
Sujet jeune © sujet 3gE entre 2 8t 45 ans.

Mort subite - décés brutal et inattendu intervenant dans les 24 heures aprés le déebut d'éventuels
symptomes, chez une personne en bonne santé apparente. Ne concerne pas les déces liés 3 des
traumatismes ou 3 une prise de toxigues.

Apparentés - membres de la famille du cas index.

Modalites de remplissage du questionnaire

Cases & cocher - plusieurs réponses possibles.

Zones de texte libre : cliquer sur la zone pour la compléter
I - texte long possible, pas de possibilité de retour 3 la ligne manuel ou de modification du format.

:texte court.

Identification

Cans quelle structure travaillez-vous (laboratoire de génetique en CHU, laboratoire privé, Centre de
reference, .| 7

Dans quelle ville travaillez-wous ?

Quel est votre professions (médecin, infirmier...) ?




Questionnaire

1. Faites-vous partie d'un centre de référence pour les morts subites du sujet jeune ?
|:|Dui |:|Hnn

spécificités éventuelles (morts subites quel gue soit I3ge, décés d'origine cardiaque, )

2. Quels types de professionnels travaillent dans votre équipe ?
[] séneticien

[] cardiclogues
[] egist=

[] rersonnel paramédical

[autras -

3. Combien de familles votre centre prend-il en charge chague annee, dans le cadre
d'un dépistage a la suite d’'un cas index meédico-1égal 7

Maoyenne annuelle et valeurs extréme si possible.

4. Disposez-vous d'un protocole de prise en charge des morts subites du sujet jeune ?
[] oui, pour les cas médico-légaux

|:| O, powr les cas scientifigues [pas d’'intervention judiciaire)
[ won

Si oui, pouvez-vous nous transmettre ce protocole * Merci,

Ce protocole est-il conjoint avec un institut médico-1égal 7

|:|E|ui Dmnn




& Quelles difficultés rencontrez-vous & la mise en ceuvre de ce protocole 5°il existe 7
[] pifficultés lides au cadre judiciaire

|:| Manque de moyens financiers

|:| Manque de moyens humains

|:| Communication aved les autres professionnels {absence de feuille de transmission par exempla)
[] maanque de réception d*échantillons

[] pifficultés & contacter les familles

|:| Refus des familles

] Aucune

Autres / Précisions -

f. Comment le premier contact avec la famille est-il préva ?
[[] coordonnées de la famille donnés par les ML

[] coordonnées de la famille donnés par les enquétsurs

[ La famille contacte ellz-méme | service

m

7. Quels sont les types de prélévements gue vous privilégiez pour analyse ¢




8. Recevez-vous des échantillons & I'initiative des instituts médico-légaux (en opposition
a I'initiative des familles) :
[J1amais [Jrarement [Jsouvent [Jrés souvent

9. De quelles villes proviennent vos échantillons médico-légaux 7

Les villes vous envoyant le plus d'échantillons sont-elles les plus proches
geographiguement #

|:|Dui |:|Nnr1

10. Les échantillons que vous recevez sont-ils accompagnés d'une feuille de recueil de
données remplie par les médecins |égistes ?
[J1amais [Jrarement [Jsouvent [Jrés souvent

11.En dehors de |a réception des échantillens, disposez-vous de contacts réguliers avec
les eéquipes meédico-légales de votre secteur ?

|:|Dui |:|Nnn

Commentaires libres

51 pela vous est possible, merci de nous transmettre votre protocole institutionne! de prise en charge
des morts subites

Merci de wvotre participation
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NOM : SALMON PRENOM : Emeline

Titre de These : Evaluation des pratiques médico-légales et place de la génétique

dans le cadre des morts subites du sujet jeune

RESUME

La prise en charge optimale des morts subites de sujets jeunes constitue un enjeu
important pour les professionnels et les familles. Nous avons étudié les pratiques
meédico-légales en France concernant ces déces via deux questionnaires et la revue
rétrospective des cas traités a Nantes. Nos résultats mettent en évidence une
disparité des pratiques. Moins de 10% des centres réalisent une prise en charge
satisfaisant les recommandations européennes. L’obstacle principal est le cadre
meédico-légal, peu adapté a la réalisation d’examens complémentaires a la recherche
d’'une origine naturelle au déceés. De ce fait, le conseil génétique reste trop peu
effectué malgré les preuves de son intérét individuel et de santé publique. Une
harmonisation des pratiques initiée par les médecins légistes semble donc

nécessaire.
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