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L hypercholesieralames familiole est g molodis hédditale o plus fréquents cm flex
conceme plus de 130 000 personnes en France, et entre 14 = 34 milln::—r'lm%es
danz le monde'. Cette maladie est méconnue. On estime que 90%! des patients ne sont pas
clépistés, En Europe, mains de 10% - voire moins da 1% dons certoins poys - dos pesonney
atteintes sont dépistées. Aux Poys-Bos ef ou Royoume-Uni respectvament 1 pemsonns
sl 200 =t 1 sur 500 seralf touchée por caife moladie. Le probléame est que 'hyperchio-
lesterolémle famillale, guand slle n'est pas taitée, augmente d'un facteur 13 le risque
cardiovasculaire?

Dard les' stk pringipoux poys eutopesns (France, Allemagne. ltolie, Espogne, Suéde af
Royaume-Uni), les colfs liés aux maoladies cardiovasculaires vont augmenter de 20% dans:
les 5 prachalnes années, sachant qu'elies coltent daja 194 milliards o eurcs. Ces six Etats
reprézentant 74 % du PIB de | Union euopeenns st 64 % de so population Ces cods liés
aux maladies cardiovasculaires représaentent une paor impeoronte du bBldget de chagque
poys, entre 0.7 % et 1.4 % de leur PIB en 2014, La Fronce se retrouve en quatneme position
demers | Allemagre, le Royoume-Uni et |'ltalie avac un codt total de 15.4 millicrds o'eurss
en 2074, soif 0.8 % de son PIB. Ce chiffre pourait atteindre un fotol de 18,7 milliards d'suros
an 2020

Au regard de ces enjeus cette table ronde a pour abijectil de réfidchir sur la mise en place
en France d'un dépistage de 'hypercholestérolémie familiale, afin d omélicrer sa prise en
charge. Apres nous avoir donng leur vision de io moladie. les aateurs nous proposeront les
achions o mettre en place en Francs pour ¢ parvenir
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chel de scrvice

Cefte maladie est distincte de I'hypercholestéralémie clas-
o

sique car lorsque le patient est porfeur de |'anomalie géné-
tique, son taux da cholestérol est doublé 4 la noissance.

Les marges d'amélioration en matidre de diagnostic, de préven
tion et de prise en charge de cette maladie sonl impeortantes.
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fours pds Nimpression gqul s'aogissalt d'une malodie: Jal eu
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enfants ont grond|. Lors o ung consultolion de moutine chaz
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padicalee, nous guons pols de mon oo de chaodesténl, et ilo
fouit |e tast sur mes enfonts, gul ovaient ente. 7 e 10 ans. Mo
etz surprse-ges esultats cor mes enfants atoient en pleine
sante. || savere gue dews d'entre eux, Chorlotle el Boptishe con
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4 montrer wun iowx Sieve, sans prise en change parkoulsns, Un

endocrinologue o ensuils prescrt un trotement en soicheat, &

eite histoire est ferribbie. Surtout guand on soit Gue 1o France ot
figuire an Eurooe die bonne eléve en motiss de orse en charngs

Puis. mon e G de 40 ans, 0 lo naissances de son 3970 enfont des maladies cardicvosculaines
e :

prendre fous les jours, una solufion Spoisse et sclee Au boud
de six mois, nous avons cbondonnég e frofemant t

o1 o .|'n__-‘|lr'nrr.:m!',...f;l ai reprs mes investigohons pour mes enfants
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= . Les coUts cirects des malodiss cordovasculores sont aestimgs: an
manca des éhudes de medecing

Fronca & 17,9 mihords o'euros por lo Cour des Comples (donnsss
HO inkEgrant ceu de Dassuranes maladie), Une &ude poneuno-
peenne (CEER) donne un chiffre un peu moing slave de 122 millions
o e

Il &tait surchangeé detrovail: Ja ne e voyois gu’urs fois par semarns
L tonterrsent est gevenu un peu secondarre. surtcut gulil poraissait
en bonne santé, De plus. e fmitement o' &ant preser! gues pour 3
micis, i fobal evoir souven! e madecing, B puis, Boptisle n'ovant G
cun sympldmes, Au bout de deur ans, | o obteny e concours de
madecing, &t asl parfl gn mndorade oves des amis pour i8dar son
sLUCCER unbarsiciee A< fin.ds |0 randonngs dond 2y Pryrésnées, |l o
- 1 i fearetis du myocarnde gvec douleurs
dars les 2 bos et les ? Ill,_II"II!"n-"En e conc consute en milieu Rospi-
tofier Les professionnels de sanfé ont pense & une crse d angoisse
okors ue i pensail G un infarchus du mvocarde. Par mesure de (e

fait un bl




REPARTITION DES COUTS DIRECTS DES MALADIES CARDIOVASCULAIRES

Las cogls indirects sont estimes & 2y
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25 affaires

J "Inferviens ¢l avec une double cosqueite. D' abord en quaiits de
cordiglogue car j'of pu masuesr |83 Snormes progres réalisss an
cardiclogie deguis le mileu des annéess 504 | épogus, les medecing
ayvaient |habitude de protiquer des exomans clinigues détailiés, Ces
BROMmEn: poussss permettaient de trouver les hwpecholestérolemias
d'ongine familigle. Ja ne suls pas certain Qua les jeunes madecing
solent formés 4 cald aujournd fu

ta deuskame cosquetie gst celle de mambre de la commission
des offaires socioles de 'Amsembigés nafinnale ol ‘ol e pendant
olusieurs onnses la ropporteur des lois.de inancarment do la Secu-
rite sociale. Cela me permet dentrer un peu 2lus dans le dédall, de
dire quil iy @ pos que mypercholestéolamia familiole gul nows
importe: sn motiéne de prise en choge de 1o santé des Frongais
L& digbéte ast dgalemen! une épidémie silencisuse. Le abagisme et
| aleogisme sntroinent des dizaines de milliers de décds par an. Sien
plus, on associe chalesténl, diobhete, fabac et olool, cela it beou-
coupde dégits. Nodblions pos également les afections de longue
durge, qui cugmentent idguliérement dans nos poys développés et
ful touchent pius de 15% de ja population? Tout oeio est d prendre
e chage. La France esf lun des pays |85 plus ovancés dans 19
domaing des soins. avec des dépensas de sant@ gigonkzaques, aul
representent plus de 11,5% du PIB Ce chiftre ploce lo Fronce |uste
derriens kes poys scanchnoves

Les lois as sante sesont succedess oey demianes annaeas. En
2004, Io loi de sontd publigue avait 588 une cenfaing d o
fions O développer. O peu dentre elles ont dil &re effect
warmient raaliséas, Ensuite Il v 0 eu la ol HPST qul méinngeait
prévention, hapilal ferrtoines: . Ef endin la dernigre (o de sante,
ootusltemeant e discussion,

Le probléme o est qu'en France, nous sommes frop. axés sur
lor rnEdecing curative e [0S 0ssez sur lo madesing pravantive.
Ees dapansas de sarté en prévention sont nféneures & 8% du
budget giobal des dépenses de sonte (200 millargs o eurcs
poran de dépensas maladie’ alors gue les pays scandinoves
dépensent en prévention |usgu'a 15% Lo médecine préven-

lvie, prsddictive, st absolumean! nécessaine, Elle dof infegrer ie

dicgnostic et o rechechs s toutes ces palthologies Silen-
cieuses. Les salutions sent @ porkés da moin

Il faut g’ orienter fortement vers le préventif, sans dépenser plus, en
commencant par les jeunes.

En afiet je douks gue les jeunes oient foctlement aacés oux exameans
médicow La France est ou sommet de oo gu elle peut faire Gans
son systeme de soing, elle depense beoucow, mals a fpuestion est
de sovolr sietle depense efficacsement

Je suls confent de participer & cetfte rdunion sur | hypercholeghenoe
i&mie familiole qui est malhsususement mal dépistés en Fronce ef
antromns des dégdts condicvosculaites IMporianis:

RisTIRSICIoR &

dapister micinsg

Las povs nordiques ont reussi ce pan |y o une prevention &S IO
tante dans leur systéme de santé. || faut qu'en France on 0s:e o
meme chose,
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Alssa Khelifa

A propos du dEpistogs. gqul 5 agisse d'un dépistoge systemetigus
cul ciblé, les deux présentent & o fois des avanioges et des inconvis-
nierits, &l posant des questions.

Concernant le dépistage systématique, o premigre question qul
s pose ast de s0UT T0OF e faire 7 Cerfaing poys re-
pondent gu'il fout e fore trés B A limage de la Sievénle gul la rdo-
lse &1 | Ggede Sans iais d'autres pays ie font plus fasd, Gl Gge de 14
ons. Lautre question gui s& pose ast ge savoir 2 taut inciure un test
géngtigus 7 Dang une publcation’ recente, | eficoctd du dépistoge
gengtigue. du dépistage bicloggue ovec mesunes o oosenvance &
du dépistoge biologique simple ont &té compangs. Les 3 procéduras
sont coditfeficacs avec un coll de dépistage compris entre 10 et
16 000 doliors por persanne pour Un gain en QALY (onnée de vie
gagnés) compris entre 18,29 ef 18,77 gnnees. 5i on foit lo compo-
roisor cves e démsioge du cancer du sain, on se rend comple qua
le dépistage de | hyperchoiestérolémie fomiliole est beaucoup plus
rentobie. Rappelans qu'en Gonds-Brefagne, pays qul a le systéme
le plus stict, le Notional Health Service {NHS) ooceple de prence
en charge un frofement guand |2 coll d'une année da vie gugnée
n excede pos 35 000 ewes, ol nous parlons de | 000 dallars paran

En revanche: en regordant e ofic: coltfeficacte incemental du
programmes avec ke test généticue (colt supplémantaing/ benéfice
supplémentaire). celui-ci ast de 519 818 doliors par QALY Le gain
porrappart & un dépistage biclogique st fop faible podr justifier 1o
différence gs coul,

Donc, dans une logique de déepisinge ganamlise, ||
faut privilégier une sclution s'appuyant sur les deois
tages biologigues

Ensuite, s8 pose o guesion de sovoir comiment procédsr 75 an
avait le dessler persannal médicol (DMP), le probiéme senaif ragla En
effel, une &tude, publide en 2008, ayart analysé plus de 12 100 dos-
slars infermatiques disponibles dans le systeme dinformation d'un
groupe de medecins gengralistes du sud de Londres, est porvenue
c résuttats suivants

- ADZ patients préasentaient un Dutch scome elavs (prababiliia de
risques d'HF) .

« 12 cos Stalent certains et B cas probabiss. dort & niovaiant
jomais vu un spécialiste endocringiogue/cardiclogus

« 218 cos ont & identifiés comme possibles, et oprés une ono-
Iyse par un spécialiste, 47 cos justibaient ung consyiation pour
ur examen 2t fe mouei de §histore familials

Les systemes o informations {données des médecing pharmaaiens,
bicloglstss, ) peuvent danc Bie une source d'information considé-
rable pour ke dépistage.

En matiére de dépistage en cascade, une experience dans | UTAH,
antre 1983 of 1999 o permis de réabser das orbes génsaloglgues
des pothologizs chronigues Surles 105 000 arbres distribues a des
acatiers, | y oeu 80 000 retours wlilisables (foux de retour s Sleve),
documentés par 1581 188 familles: Les formilies G hout dsque de mo-
indies chroniques ont représents 12% des fomilles ayant repondu,
Avac ces oufils de recueils de proximits, | est possibler de clbler una

ponulction Toutetois, |8 dépistoge en coscade pose o gueshion de
savolr comment crganiser un cibloge de proximité de ce type 7
I tout se concenfrar sur les médacins générolistes, Ce o+ Family Troe-
king = est de loin |a solution lo plus colt/efficace pour enlifier les
potients, Ensuie, i fout trovoiller oves des cenfres de @feences.
Attenition, | s agit dans cet arficle de madecing anglals, avec une
détinition cu médecin généraliste un peu différente de lo ndire,

Avec & deplitoge en coscade, des questions si posen! galement
d'abor ethigues. En effel, comment évoquer des facteurs de rsgue
dors un enrvirgrnerment fTamilicl 7 Rue! ype de cansentement foaut-l
gérar 7 En effet, ne prenons-nous pas la risque de toire peun de sue-
troifer des populchons 7 Ensdite, || existe des dificultes technigles.
fvant, une famlille Stait mssemblée ou sein d'un vilage. Aupourd’ Hul
comment toucher des frofres dispersess dang & monde entlar 7
Comrmeant collecter des donnéess dsparates. quels registres meahe
&n ploce ¥ Enfin des quastions inanciges gl arganisaonnebe:
surgissent, notamment s pose fa gquestion de sovoir comment in-
citer l2s médecing générgiistes a enlner dons un 8l programme 7
e maillaur moyven reste Tincitotion financidng, aved por exemishe
I'letagration du dépistage de I'hypercholestérclemig familiale dens
te ROSE (rémunération sur objechf de santé publiqua), gui comporte
aupurd i questques 22 lerms. || suffirait d'en ajouter un, Cepandont,
comment arficuler cefte paatigue des médecing génarclistes an
ville cvec les cerires de rsférance T Guel modéis arganisafionnel 7
C'est un chomp entigrement nouveou & créer Peut-atre gue les par
lermnentaires pourrment Inféarer ceta dons une kol de financement de
I Sécumite socicle 7

Jean-Pierre Door

Jal gueiguas obsarvations. Le point e plus important gue e voulais
soulever cancerne 'acte de pdvention.

Je suis favorable & ce gue 'achs de prévention soit un acte medical
et rémunéss @ 5a juste voleur pour les professionnels de sonté, gu'its
soen! médaging, infirmisrs. iologlstes,,. Les 23 etros du médeain
généralists sont nsuflisants pour gu'il posse du femps avec son po-
tiznt pour lo prévention Elle entre dons le cade du ROSF micis ='est
ancome une using & gaz, & fel point que seuls 20 000 méedecing ont
acceptd o'y participer. Cela ne leur rapports que & euros. Estce que
e'est logique de remunéner les madecing & un niveou oussl bas 7 1
asl pourtant essentisl de fale de la prévention dés e jeuns dge des
pothanls, o dvoguien tous les sujets quand un potient se frouve devant
son medecin. Selo ne couterd pas plus cher, (| suffit simplemean! de
dévier le cursads ducurmtit vers e préventil, Les pays scandinoves,
et notamment o Sueds, ont ohiective résllement §'impartance de
ler sonts pedictive e prévantive, Lo France pourmail copser 088 5vs-
rérmas-id.

Le dossier persennel médicol (DMP) ast en déweloppemeant depuis
plus de 10 ans; e auourd hui seul un patit nombe de dossiers sant
ouverts, soif erviran 500 000, Ce succés limite s expliques par une
mouvaise conshuchon ahas gue o'était au départ une [d&e formi
dnble de vouloir remplacer por un dossier Slechonigue e cornet dis
senté nan rempli oy pedy. Le DMP est une intsligenas innovanta,
mcis mal construit dés lors guiil o &é gquestion de mosguage, de
confride du mosquage. Le dossier médical devaid éle parfoge
enfre les diffésents médecing. entre Fhdpital et la wile, O, nous avons
constrult cuelgus chose qul n'avance pos enfre. les mains ou-
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Cdile Letrillard, prasidente de I’ Association nationale des
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Alexis Poulin

Vous parliez o uns mobilisation plus lome ou Nveou suopden; Gu
niveou de {'annetf, Quen penservous 7

Véronique Lemaitre

Motre association est toule jguns. nous avans enfrepds un four de
France pour i falee conndilne, Notre souci est de trouver les patients
Si'on parle de 10% des patierts dépistés, cela cormespond & envi-
for 20 000 patients en France, Mais il est dificile de les frouver, | est
clor guee nous nous senfions gs sawles avac notre maladie avant de
crger 'associotion, Mous avons un grog trovall @ falre powr travaliler
tous ensemible, sur le deplstage moig aussi sur | accompagnemeant
des fomilles dans la durde, aves des consultohions egulidgres fous
les ons ou fous les deux ans. Mous devons folre prendre conscience,
sgins faire peur, ques | hypercholastérolémie familiale est yne malodie
grove qul peut Strefatale alos mémegu'il n'y a pos de syrmipitmes

Pr. Eric Bruckert

Cete réumon est imporfante cor elie montre gue NintEst pour catte
maladis ougments. Ces pefits pas devroient permettee: o amslioner
o prise en charga: Dang [hyparcholestérolémie familiale, I raste un
efiort de stratification des patients O foire, en intégrant les formes
particuligrement sévdres Un des rbles des cantres de référence ast
didentifier ces patients gui ont besain o'une prise en charge spéck
fique Cetle notion de stratification des potients est imporionte,

Alexis Poulin

Lidée decefte reunion &loi de sensibiliser sur Mnypenscholestérotémis
fomilicle au mverau niotional miois ousst ou RivesU BursESen Qvas ur
Svenerment le 29 septembne prochain & Bruxelles:

Je retiens oussl dée de o formation continue des orotéssionnels de
sante ef des colty gue cela peut entrainer ovec des ndgociations
necessoies entre orgoanismes payeurs f professionnels de sante,
ainsique calle de renforcer la madecine préveritive verius curative,

Maous semmes au début de et mobilisafion. Je vous remercie dae
vigs Ecloiroges ef d ovoir fait de narmbrelsss propositions simples en
fermes de dépistage, da prise en chofge ef o occompagnement de
I'yperchoiestEriémie famiale, une maladie encore slenciauss,
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Mettre en ploce un module de formation confinue des profession-

nels de santé sur I'hypercholestamlemie familiala

Informer les médecins fraitants des risques d une fypeicholes-
térolgmie fomiliole non diagnestiquae afin de les sensibiliser & un
dépistage cibld systématiques, &n coscods,

Encourager le dépistage ofin o amalioner o prse en charges et
rédure les colbs sacikaaux

Intégrer la recherche de pathelogies silencieuses dans le cade
d'uns medecing préventive af prédictive,

Ajouter dans le carnet de santé o o poge relative aux anfécs
terts famifaux o mention de 'hypercholestéErclémis familicie.

Identifier les patients & risque =n rermontont leur arire familial,
Inciter las médecins & protiquar das examens cliniques défoilies

Privilégier pour le dépistage généralisé Ln depistags blologlaue
du fait-de son coll feflicacis reconnu

Demander cux biologistes d'indiguer sur lo faullle de rdsulfats
o Attention rsgue d'hyperchalestérolamie familiole = en cas
de LDL-cholestérol anormaiement Slave

Mettre en place une classification dans le PMS] (Progmomme
Medicalisg des Systémes d'Informationsy gul permette d'identifier
les patients souffrant d"hypercholestérci@mia familicle,

Reconnaitre la consultation de prévention commes Ln acls
rmadical, emundgrd 4 5o jushe valeur

Ajouter I'hypercholestérolémie familiale cans les remunerchons
sur objectf de samté publique (ROSP).

Favoriser le développement du dossier médical personne| (DMP),
Développer I'accompagnement dans la durée des familles

afteintes d'mypercholesterclamia lamiliale en leur propesant des
consultations reguliéres tous les ons ou tous les deux ans

S'engager davantage dans la prévention en y consacrant upe
oart significative des dépenses de santé
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