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Introduction:
L’hypercholesterolemie familiale (HF) est une dyslipidémie héreditaire rare mais grave.
Le diagnostic de HF est porté devant les concentrations elevées de LDL-cholestérol, la notion de parent porteur ou la présence de depots
extravasculaires de cholesterol ainsi gue des antéecedents d’accident vasculaire précoce familial ou personnel.
Nous rapportons les observations de 3 familles.

Observationl:

Patiente S.A, agee de 14 ans, issue d'un mariage consanguin, ayant
un antecédent (ATCD) de mort subite chez 2 sceurs I'une a 6 ans et
I'autre a 8 ans.

Devant I'apparitions des xanthomes (mains; les epaules, les fesses) et
des xanthélasmas.

Le bilan lipidique a mis en évidence une hypercholestérolémie avec
CT:. 8.29 g/l (0-2); LDLc: 7.79 g/l; TG: 0.53 g/l (0-1.5); HDLc: 0.39 g/l
(0.4-1)

Le bilan cardiovasculaire était normale.

Le depistage familial a isolé des atteintes chez les 2 parents et chez
deux soeurs.

Observation?2:

Patiente D.H , de 22 ans, mariée et mere de 1 enfant de un an, n’utilise
pas de contraception hormonale, présentant des xanthomes tendineux
et tubéreux, xanthelasmas et gérontoxon.

Son LDLc etait a 7.02 g/l.

L'échographie des arteres des TSA et des M| a objectivé une petite
plague athéromateuse non significative.

Observation3:

Patient A.Y agé de 22 ans, presentant des xanthomes 2 coudes, les
deux genoux, bords externe des 2 pieds, 2eme phalange du majeur
droit et gauche et 2eme phalange de l'auriculaire gauche.

Bilan lipidique: CT: 5.969/| ; LDL: 4gl/I.

Au cours de [l'hospitalisation le patient a présenté une douleur
angineuse, la coronarographie a montrée une atteinte tri tronculaire
sévere ayant nécessité un gquadruple pontage realisé avec succes.
Tous les patients ont beneéficie dun bilan pour écarter une
hypercholestérolemie secondaire qui est revenue négatif, avec
realisation de I'étude génétique qui est en cours.

La PEC a repose sur les mesures hygiéno-diététiques, atorvastatine et
les controles biologigues : amelioration du profil lipidique.

L'enquéte familiale a permis un dépistage precoce des cas atteints.

Conclusion:

L’hypercholestéerolemie est un facteur important d’athérogénese. Elle est
due a I'élévation de la fraction athérogene du cholestérol entrainant des
dépots au niveau des tendons, peau, vaisseaux avec un risque important
d’'AVC prémature.

Leur depistage et prise en charge précoce est d'un interét capitale.

Discussion:

L'HF est une maladie géenétique hétérogene pouvant étre due a des
mutations portées dans des genes differents avec une tres forte
preponderance d’atteinte du gene LDLR. Elle est essentiellement
transmise sur un mode autosomigue dominant, mais avec egalement
des formes récessives|[1].

Les patients avec HF ont a long terme un risque élevé de

maladies cardiovasculaires. Sans traitement, environ 50 %

des hommes et au moins 30 % des femmes avec HF auront

un evénement coronarien mortel ou non avant respectivement

les ages de 50 et 60 ans|2].

Le diagnostic de HF peut étre évoqué devant des

concentrations élevees de LDL-C (supérieur a 1,9 g/L chez 'adulte et
1,6 g/L chez I'enfant), |la notion de parents

porteurs d'une HF, la presence de déepots extravasculaires

de cholesterol (en particulier de xanthomes tendineux) et

la notion d’accidents vasculaires precoces personnels ou

Familiaux [3].

La recherche des autres facteurs de risque cardiovasculaires et
I’élimination des hypercholestéerolemies secondaires doit étre envisages
de facons systématique chez tous les patients [3]

L'étude genétique recherche la mutation et confirme le diagnostic [4].

En prévention primaire, I'objectif recherché pour le LDL-cholesterol doit
étre inferieur a 1,30 g/L et en prevention secondaire a moins de

1 g/L et idealement a 0,7 g/L. Il est parfois difficile d’atteindre

ces objectifs et une réduction de 50 % du LDL-cholestérol peut

deja étre consideree comme acceptable apres avis specialisé[5];

La prise en charge repose sur les mesures hygiéno-dietetigues et les
traitements médicamenteux. La LDL-aphérese doit étre recommandee
aux patients non controlés sous traitement oral maximal et pour les HF
homozygotes. La surveillance vasculaire réguliere des patients, et
d'autant plus qgu’ils ne sont pas aux objectifs thérapeutiques, est
impérative [6].

Pour I'adulte, les statines doivent étre utilisees des le diagnostic et au
besoin a dose maximale si elles sont tolerées. L'association

a I'ézétimibe doit étre envisagée quand l'objectif n'est pas

atteint a la dose de statine toléree. Une trithérapie

(statine + eézéetimibe + resine ou statine + e€zétimibe + acide

nicotinigue) est possible apres un avis specialisé.

Pour l'enfant le dépistage doit étre entre 3 - 9 ans; le traitement
dietetigue a debuter des 3 ans, non restrictif, basé sur alimentation
équilibré et activité physique; le traitement medicamenteux a debuter
dés lI'age de 8 ans par la dose la plus faible de statine et ou résine avec
surveillance de I'efficacite et de la tolérance]/].
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