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Cas clinique 2 : 

C-LDL élevé: est-ce une maladie génétique ?

Objectifs :

- Reconnaître une hypercholestérolémie familiale.

- Sélectionner les traitements appropriés.



♀, 44 ans, née au Moyen-Orient

Père est décédé à 48 ans d’un infarctus du myocarde

Patiente dépistée pour FH (2018):
- C-total = 11,21 mmol/L
- C-LDL =   9,01 mmol/L
- Apo-B =   2,39 mmol/L

Pas de xanthelasma, xanthome ou arc cornéen. Pas de claudication 
ou histoire de symptôme neurologique.

Se présente à la salle d’urgence pour angine instable; PAC’s x 4

2019 : atorvastatine 80 mg + ezetimibe 10 mg → C-total = 5.52 et C-
LDL= 3.77 mmol/L



Quel est le critère diagnostique le plus important pour 
diagnostiquer une HFHe?

1- Une histoire familiale positive

2- La présence de xanthomes/arc cornéen

3- Le niveau de cholestérol LDL

4- Le niveau de cholestérol total

5- Présenter une mutation au niveau LDLR, apoB ou PCSK9

6- Avoir subi un évènement cardiovasculaire à un âge précoce
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HeFH: Prévalence chez diverses populations 
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Estimated Frequency of HeFH by Geographic Location1-3

* Commonly reported prevalence, patient population from Seattle, WA, United States.2 † HeFH prevalence for the Christian Lebanese population. ‡ HeFH prevalence of Ashkenazi Jews in South Africa.
HeFH=heterozygous familial hypercholesterolemia.
1. de Ferranti SD et al. Circulation. 2016;133:1067-72. 2. Austin MA et al. Am J Epidemiol. 2004;160:407-20. 3. Goldstein JL et al. J Clin Invest. 1973;52:1544-68.

† ‡

















Effet cumulatif du LDL sur le risque de maladie cardiovasculaire 
athéroscléreuse

Ference BA, et al. J Am Coll Cardiol 2018;72:1141–56

Exposition cumulative au C-LDL (mmol
»Fardeau athéromateux total
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Morbidité et Mortalité Associées à l’HF

• Hommes non traités ont un risque de 50% d’un événement coronarien avant l’âge de 50 ans
• Femmes non traitées ont un risque de 30% d’un évènement coronarien avant l’âge de 60 ans

Rates of CHD Death or Nonfatal MI in Patients with FH (LDL–C ≥ 4.9 mmol/L)3*

2,6
6,4

13,1
16,0

22,9
27,2

0

10

20

30

20–29 30–39 40–49 50–59 60–69 70–79Ev
en

ts
/1

00
0 

Pe
rs

on
-Y

ea
rs

Index Age (years)

Men

3,0 3,4
8,6 9,2

13,0 14,8

0

10

20

30

20–29 30–39 40–49 50–59 60–69 70–79

Women

* CHD/CAD includes ACS and stable angina.4,5

ACS=acute coronary syndrome; CAD=coronary artery disease; CHD=coronary heart disease; FH=familial hypercholesterolemia; LDL–C=low-density lipoprotein–cholesterol; MI=myocardial infarction.
1. Benn M et al. J Clin Endocrinol Metab. 2012;97:3956-64. 2. Knowles JW et al. Am Heart J. 2014;168:807-11. 3. Perak AM et al. Circulation. 2016;134:9-19. 4. Stone NJ et al. Circulation. 2014;129(suppl 2):S1-S45. 5. 
National Heart, Lung, and Blood Institute. Other Names for Coronary Heart Disease. https://www.nhlbi.nih.gov/health/health-topics/topics/cad/names. Updated June 2016. Accessed October 15, 2017.



Sabina O. Beheshti et al. J Am Coll Cardiol 2020; 75:2553-2566.

2020 American College of Cardiology Foundation
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96% sous statines
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Lignes directrices de la SCC 2021

- iPCSK9
- Dose maximale tolérée de statine
- Avec ou sans ezetimibe

Cibles : 

C-LDL < 2,5 mmol/L en prévention primaire

C-LDL < 1,8 mmol/L en prévention secondaire
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(Abaissement du LDL-C)



31
© Amgen 2017. All Rights Reserved. Do not copy or distribute. 



Cardiovasc Drugs Ther. 2016 Oct;30(5):473-483

Efficacy and Safety of Alirocumab in Patients with Heterozygous Familial 
Hypercholesterolemia and LDL-C of 160 mg/dl or Higher



Merci !


