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A. B., 17 ans

-Hypercholestérolémie familiale (HF) dépistée suite à la présence de xanthomes

-Patient référé pour bilan pré-greffe/HF démontrée génétiquement

-1 frère cadet greffé hépatique par donneur vivant (non hétérozygote)

-Parents consanguins

-LDL Cholestérol 467 mg/dl sous statine-ezetimibe
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HF/Bilan pré-greffe
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A. B., 17 ans
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A.B., 17 ans
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A.B., 17 ans
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Pontage Coronarien
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• LDLR, ApoB, PCSK9 (gain de fonction), LDLRAP1

Hypercholestérolémie familiale
Causée par des mutations sur 4 gènes connus
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• Hétérozygote : 1/200-1/500 

• Homozygote : 1/ 10 6 : 1/500 x 1/500 x 1/4

• 1/160 000:1/200 x 1/200 x 1/4

Hypercholestérolémie familiale hétérozygote



HF: Maladie rare fréquente
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HF: Maladie rare fréquente



www.institutdesmaladiesrares.be
ERN TransplantChild, Rare Liver
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HF chez l’enfant et le jeune adulte
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• Dépistage familial (un parent HF)

• HC sévère ou maladie CV précoce dans la famille

• Découverte fortuite d’une HC 

Pas de screening avant 2 ans (pas de mesures diététiques avant cet âge)

Doser LDL-C (chol tot, TG, HDL-C) + TSH, créat, enz hépat, glycémie

Et vérifier le diagnostic d’HF chez l’un des parents. 

• Conjonction d’éléments : histoire familiale de maladies cardiovasculaires précoces et xanthomes tendineux

• Test génétique !



HF: seuil diagnostic
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135 mg/dl
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HF: arguments pour traiter



HF: arguments pour traiter
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Statines
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HF: arguments pour traiter



HF: on traite trop tard
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HF: arguments pour traiter
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• Essai clinique des statines chez enfants/AMM 

• Bonne efficacité : - 30 à 40 % LDL cholestérol 

• Bonne tolérance musculaire et hépatique 

• Pas de déséquilibres hormonaux 

• Pas de déficit de croissance 

• Plus fidèlement suivi que si commencé à l’âge adulte 

• Pas de problème psychologique particulier



S.D., 3 ans 
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Profil lipidique

-Cholestérol total 752 mg/dl

-LDL-cholestérol 658 mg/dl

-Pas de mutation LDLR/ApoB/PCSK9

21



Profil des stérols
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Sitostérolémie
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Les stérols végétaux
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Sitostérolémie-Ezetrol
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Les nouveaux traitements-Anti PCSK 9
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PCIC
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Merci pour votre attention


