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RESUME : L'hypercholestérolémie familiale est une maladie génétique fréquente
dans sa forme hétérozygote avec un risque d'événement cardiovasculaire pré-
coce accru en l'absence de traitement optimal. Elle doit étre suspectée lorsqu'il
existe des niveaux élevés de lipoprotéines de faible densité (LDLc), en pré-
sence d'un antécédent familial de maladie cardiovasculaire précoce et en cas de
dépots extravasculaires de cholestérol. Son diagnostic peut étre clinique et confir-
mé par la génétique.

Il est essentiel d'identifier les patients les plus séveres en stratifiant le risque car-
diovasculaire par l'utilisation de techniques d'imagerie telles que I'échographie
Doppler artérielle et le scanner cardiaque. Cela permet d’ajuster les objectifs thé-
rapeutiques.

La prise en charge de I'hypercholestérolémie familiale repose principalement sur
une association, rapide si nécessaire, des traitements disponibles: statine et ézé-
timibe en premier lieu, inhibiteur de la proprotéine convertase subtilisine/kexine
de type 9 (PCSK9) pour les formes plus graves. De nouvelles thérapies sont dispo-
nibles, notamment pour I’hypercholestérolémie familiale homozygote.
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‘ Deuxiéme enjeu = évaluation du risque cardiovasculaire

Troisiéme enjeu = traitement optimal
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Un dépistage précoce de
I’hypercholestérolémie familiale
est nécessaire.

Il convient de stratifier le risque
cardiovasculaire des patients
afin d’individualiser les objectifs
thérapeutiques.

Le traitement doit étre précoce,
avec en premiére intention

un traitement par statine de
forte intensité et en associant
rapidement si besoin I'ézétimibe.

L'ajout d'un inhibiteur de la
PCSK9 est souvent nécessaire
pour atteindre les objectifs. Il
repose a I’heure actuelle sur des
indications de remboursement
précises.

De nouveaux traitements sont
disponibles en France pour les
formes homozygotes, avec des
thérapeutiques en cours de
développement.
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