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Le 28 novembre 2023
Hypercholestérolémie familiale : Prévenir un scandale sanitaire

L’Association des Hypercholestérolémies familiales et Lipoprotéines (a) et
I’Alliance maladies rares appellent les pouvoirs publics a organiser le
dépistage universel précoce de I’Hypercholestérolémie familiale, seule solution
pour sauver des milliers de vies.

Alors que dépister I’Hypercholestérolémie familiale a un dge précoce est simple, peu coliteux
et que les traitements de la maladie, dés le jeune age, sont efficaces ; 250 000 personnes dont
50 000 enfants ne sont toujours ni dépistés, ni traités en France et courent, de fait, un risque
mortel. Aussi, le 28 novembre 2023, dans le cadre d’une conférence de presse conjointe,
I’Association pour les Hypercholestérolémies familiales et Lipoprotéines(a) (Anhet.f) et
I’Alliance maladies rares, aux cotés des experts scientifiques et des patients, pointent le risque
d’un véritable scandale sanitaire en France.

Rappelons que I'Hypercholestérolémie familiale (HF), maladie génétique mortelle et héréditaire, peut
provoquer le décés avant 20 ans de malades atteints de la forme rare (homozygote), et celui de
malades atteints de la forme la plus fréquente (hétérozygote) dés 30 a 40 ans s'ils ne sont ni dépistés
ni traités a un jeune age. Alors que la mucoviscidose, notamment, fait I'objet d’'un dépistage
systématique et précoce de la population générale, et cela alors que sa prévalence est quarante fois
moindre (de l'ordre de 6 000 personnes en France, contre environ 250 000 malades d’HF) ;
'Hypercholestérolémie familiale, ne reléve jusqu'a présent d’aucune démarche nationale de
prévention.

Or, selon une étude récente conduite par I'économiste de la santé, Gérard de Pouvourville, a la
demande d’Anhet.f, les enfants atteints d’Hypercholestérolémie familiale, dépistés a un age précoce
gagneraient en moyenne huit années de vie. Aussi, dans un pays qui place la prévention au cceur des
politiques de santé publique, ne pas prévenir le décés brutal de milliers d’enfants et d’adultes reléve
d’'une impuissance, lourde de conséquences.

Pour engager les pouvoirs publics a agir au bon niveau, les plus éminents experts scientifiques,
présenteront, dans le cadre de cette conférence de presse, cing propositions du premier Livre Blanc
sur I'Hypercholestérolémie familiale dont ils sont les co-auteurs avec Anhet.f. Premiére de ces
propositions : le dépistage universel précoce de I'HF par un simple dosage de cholestérol sanguin
(bilan lipidique) des enfants de deux a huit ans. La visite médicale obligatoire des deux ans, conduite
par un pédiatre ou un médecin généraliste, serait le cadre propice pour proposer aux familles, et non
imposer, ce protocole simple, peu invasif (prélevement par goutte de sang) et d'un colt modeste
estimé a 11,31 € par enfant dépisté.

Par cette proposition, les experts scientifiques réfutent le statu quo recommandé en 2023 par la
HAS* : a savoir ne dépister que les membres d’'une famille a partir d’'un patient, diagnostiqué par
hasard, le plus souvent aprés un premier accident cardiovasculaire (cas index). Une position jugée
irrecevable par les experts scientifiques et Anhet.f, d’un point de vue éthique car elle ne permet pas de
sauver toutes les vies. Les malades atteints d’Hypercholestérolémie familiale, n’ayant pas encore
connu d’accidents cardiovasculaires, passent de fait entre les mailles du filet. Par ailleurs, dés lors
qu’un patient a connu un premier accident cardiovasculaire, le diagnostic d’Hypercholestérolémie
familiale, et la prise en charge thérapeutique associée, interviennent souvent trop tardivement, avec
pour conséquence des pertes de chance pour les malades et leurs familles dépistées en cascade.
Enfin, ce type de dépistage dit en cascade a démontré une efficacité toute relative puisque dans les



faits un tiers a la moitié des personnes apparentées (a la personne atteinte d’'HF et diagnostiquée) ne
sont pas dépistées.

Aujourd’hui, le rapport favorable colt-efficacité du dépistage universel précoce de 'HF est démontré**,
les solutions pour diagnostiquer et prendre en charge les porteurs de la maladie sont éprouvées.
Aussi comme le souligne Lionel Ribes, président d’Anhet.f : « Le dépistage universel de
I'Hypercholestérolémie familiale n’est donc pas une question de colt mais de motivation des pouvoirs
publics ».

*Recommandation n°2023.0121/DC/SEU de la Haute Autorité de Santé du 23 mars 2023

** Ademi Z, Norman R, Pang J, Liew D, Zoungas S, Sijbrands E, Ference BA, Wiegman A, Watts GF. Health economic
evaluation of screening and treating children with familial hypercholesterolemia early in life: Many happy returns on investment?
Atherosclerosis. 2020 Jul;304:1-8.
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