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INTRODUCTION .

L’hypercholestérolémic familiale de type Ila est une maladie
métabolique rare, d’expression systémique et d’origine
génétique. La présence de xanthomes devrait faire suspecter
cette affection, notamment chez des sujets jeunes.

Nous rapportons un cas historique de xanthomes diffus et trées
volumineux chez un enfant.

OBSERVATION .

Il s’agit d’un patient agé de 14 ans, sans antécédents notables.
L’examen clinique retrouve un assez bon état général, un IMC
de 17 kg/m2, une pression artérielle de 130/70 mm Hg, et une
fréquence cardiaque a 72 pulsations/min. Le patient est
asymptomatique a Uleffort. L’examen cardiovasculaire ne
retrouve pas de souffle cardiaque. Tous les pouls sont bien
pergus.

Notre patient présente depuis I’age de 08 ans de multiples
xanthomes, tubéreux et tendineux, siégeant en regard des
genoux (figurel), fesses, tendons d’Achille (figure 2), coudes
(figure 3), et articulations inter-phalangiennes des mains et des
pieds. Ils sont fermes et non douloureux. La plainte essentielle
est leur nombre et tailles croissants, Notons ’absence d’arc
cornéen ou de gérontoxon comme classiquement décrit .

Le bilan biologique est en faveur d’une dyslipidémie majeure
type IlIa avec un taux de cholestérol LDL a 6,50 g/I, HDL a 0,70
g/l etTGao, 73 g/l

Les radiographies standard des mains et des pieds sont sans
particularités. L’¢lectrocardiogramme de repos, ’échographie
cardiaque de repos et I’échographie de stress sont sans
particularités ; il n’existe donc pas de signe d’insuffisance
coronaire décelable. L’échographie doppler des troncs supra-
aortiques, des membres inférieurs et des arteres rénales ne
montre pas d’anomalies.

L’examen ophtalmologique est sans particularités

Le patient est mis sous traitement par atorvastatine 80mgj/j
et ezetimibe 10mg/j.

L’¢évolution est marquée par une réduction des taux de LDL
de 50 % a trois mois et une normalisation aprés 02 ans de
traitement

DISCUSSION .

Les xanthomes constituent la principale manifestation de
Paltération du métabolisme lipidique. Ils se développent
généralement dans les zones de pression et sont associés a des
niveaux accrus de cholestérol des lipoprotéines de faible
densité. Ils peuvent confluer pour former de véritables
tumeurs multilobées comme dans notre cas.

La morbidité et la mortalité sont liées a athérosclérose.

Le traitement se base sur une médication modifiant le profil
lipidique ainsi que le retrait mécanique des LDL par le biais
de LDL aphérese.
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