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ANEMIES

I) GENERALITES

Pour rechercher une anémie sur une numération, on regarde :

a) Taux d’hémoglobine (Hb)

b) Hématocrite (Ht), pour calculer le VGM

c) VGM (Volume Globulaire Moyen) = Ht / nGR

d) CCMH (Concentration Corpusculaire Moyenne en Hb) = Hb / Ht

e) Réticulocytes (hématies jeunes) circulants, qui s’expriment en valeur absolue.

a)  Définition

On parle d’anémie quand le taux d’Hb est inférieur à 13g/dl de sang chez l’homme et inférieur à 12g/dl chez la femme. 

Les mécanismes expliquant cette baisse du taux d’Hb sont les suivants :

1) Baisse du nombre de globules rouges (GR) dans un volume plasmatique identique à la normale

2) Baisse de la masse totale d’Hb mais le nombre de GR est normal

3) Baisse de l’hématocrite

Ces trois mécanismes ne sont pas toujours parallèles.

  b)  Mesure de l’anémie
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-Une baisse de GR c’est à dire du nombre d’hématies n’est pas synonyme d’anémie.

- On peut avoir une anémie avec un nombre de GR normal, c’est le cas lors d’une microcytose (avec des petits GR). Par contre, on peut aussi avoir une microcytose sans anémie, parce que dans ce cas, le nombre de GR est plus grand, ex. 6 millions au lieu de 4 millions.

- De même, dans d’une macrocytose, même si le nombre de GR diminue, ce n’est pas forcément un signe d’anémie.

L’anémie est diagnostiquée en fonction de la quantité d’Hb dans le sang, car c’est ça qui compte pour l’oxygénation des tissus.

 L’hématocrite peut varier selon les situations pathologiques. Normalement, la valeur de l’Ht est d’environ 40 à 45 %.
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             Lors d’une anémie, on a moins de GR mais le volume plasmatique reste le même. Il peut arriver qu’avec un nombre de GR normal, il y ait plus de plasma, on va ainsi avoir l’impression d’avoir une anémie alors que c’est faux. A l’inverse, on peut donner l’impression de polyglobulie alors qu’il y a moins de plasma. 

Dans le cas d’une hémoconcentration, ex. lors d’une déshydratation, une anémie passera inaperçue. On s’aperçoit de l’anémie après la réhydratation. 

Dans la polyglobulie, le volume plasmatique est normal mais il y a une augmentation du nombre de GR.

 
c) Fausses anémies


C’est dans le cas d’une hémodilution. Le nombre de GR ne change pas. On la retrouve dans les situations suivantes :   Grossesse

                                                  Splénomégalie

                                                  Immunoglobuline monoclonale, surtout IgM car elles sont grosses( pentamériques).

                                                  Insuffisance cardiaque

Dans ces différents cas, le secteur vasculaire est plus important.

II)
DIAGNOSTIC D’UNE ANEMIE

Le diagnostic se fait en dosant le taux d’Hb. Face à une anémie, la première chose à faire c’est d’apprécier le degré d’urgence en fonction de la tolérance et de la cause.

La tolérance n’est pas la même suivant la rapidité de l’installation de l’anémie et l’abondance de la perte en Hb. Dans un accident, si le blessé perd spontanément 3g d’Hb, il n’y aura pas de tolérance. Le sujet est très mal.

Quand on a une anémie qui se fait progressivement, il y a une adaptation de l’organisme. On peut avoir des patients à 6g d’Hb qui sont tachycardes et fatigués mais qui vont bien. Cela dépend aussi de l’âge, quelqu’un de 20 ans va mieux supporter l’anémie que quelqu’un de 80 ans. La tolérance dépend aussi du sujet et de sa capacité à tolérer l’hypoxie.

e) Symptomatologie

Elle reflète la souffrance des différents organes et leurs réadaptations.

· Pâleur, suite à vasoconstriction périphérique afin de garder de l’oxygène pour les organes vitaux, cœur et cerveau.

· Asthénie

· Polypnée, pour augmenter l’oxygénation

· Tachycardie, pour distribuer plus d’oxygène.

· Céphalées, vertiges, bourdonnements d’oreille et mouches volantes. Ces signes témoignent de la souffrance cérébrale. 

f) Adaptation à l’anémie

      1)   Adaptation cardiovasculaire

Cette adaptation est très rapide. Il suffit d’une perte minime de sang pour qu’il y ait une vasoconstriction périphérique et une augmentation du débit cardiaque.

2) Adaptation intra-érythrocytaire

 Il y a une diminution de l’affinité de l’Hb pour l’oxygène. Donc, il y aura une meilleure oxygénation des tissus. Ce mécanisme est aussi rapide mais moins que l’adaptation cardiovasculaire

3) Augmentation de la production médullaire.

Il y a une mise en route de l’usine produisant les globules rouges mais par contre cela prend quelques jours, le temps de la maturation des GR.

g) Etude des hématies sur lame

La lame se lit à l’ endroit où on voit les cellules jointives et ou elles ne se superposent pas. On étudie la taille, la forme, la coloration (cela doit être homogène), et l’existence d’inclusions (ce qui n’est pas normal). 

1) Taille

- 7 à 8 µ de diamètre et 85 à 100 µ3 de volume

      2)  Forme

- Arrondie avec un centre clair
      3)  Inclusions

- Anucléé. Normalement, il faut y avoir que de l’Hb dans un GR

h)Anomalies des GR

· Taille : Microcytose -  < 85 µ3
                : Macrocytose -  > 100 µ3

                        : Anisocytose  -  Taille différente des GR

Les causes des microglobulies ou des macroglobulies sont différentes, quand on a une insuffisance de division et que ça sort trop tôt de la moelle on a des macroglobules. Alors que quand on a un problème de remplissage des GR (qui touche l’Hb, la globine ou le fer), les globules sont vides et les GR sont petits, donc des microglobules. 

· Forme : Poïkilocytes     -  formes différentes

                        : Annulocytes    - grand centre clair, hypochrome 

                        : Cellules cibles - suite à un problème de remplissage, avec le centre et le             pourtour foncés  

                        : Elliptocytes ou Ovalocytes - suite à un problème de membrane du GR, il y            aura des déformations.   

                        : Dépranocytes (forme de faucille ou de banane)

                        : Microsphérocytose (petits GR pleins)

                        : Schizocytes (fragments de GR qui peut être suite à une hémolyse.

                        : Dacryocytes – forme allongée ou de larme des GR dans le cas d’une myofibrose où la moelle est toute dure et ils n’arrivent pas à sortir.  

· Inclusions : correspond à des résidus nucléaires.

Il peut y avoir un corps de Jolly (une inclusion unique), des ponctuations basophiles ou des anneaux de cabots, qui sont des espèces de filaments présent dans le GR. Ces inclusions peuvent se voir dans des réticulocytes lors d’une production excessive de la moelle ou dans certaines  maladies de l’Hb.

Le reticulocyte est le GR quand il sort de la moelle à 24H de vie.

Lors d’une transfusion, cela tient 1 semaine environ car il n’y a pas que des GR jeunes. Un GR vit 120 jours.

Quand vraiment il y a besoin d’une production excessive, il arrive que des érythroblastes n’ayant pas perdus leurs noyaux, donc immatures, passent dans le sang. 

III) 
MECANISMES DES ANEMIES
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- Lors d’une insuffisance de production, l’anomalie se situe forcément au niveau de la moelle osseuse. Le taux de réticulocytes est donc bas , c’est ce qu’on appelle les anémies non régénératives ou arégénératives.

- Lors d’un excès de perte de GR, il y a une compensation par la production médullaire. Donc le nombre de réticulocytes qui sortent, va augmenter, c’est ce qu’on appelle les anémies régénératives. 

a) Les anémies arégénératives

C’est un défaut de production au niveau de la moelle osseuse. Dans ce cas, le VGM permet de déterminer à quel niveau se situe le problème.

- Si le VGM est haut, ça montre qu’il y a une diminution du nombre de mitoses. La production d’Hb est normale mais il y a un problème de synthèse au niveau de l’ADN et de l’ARN ce qui donne une baisse des mitoses. Dans ce cas, c’est plutôt un problème de remplissage.Anémie macrocytaire
- Si le VGM est bas, ça montre qu’il y a une augmentation du nombre de mitoses car les GR ne sont pas bien remplis par l’Hb, expliquant ainsi un défaut de production de Hb.Anémie microcytaire 

b) Excès de pertes

· Destruction accrue des hématies 

· C’est une anémie hémolytique
· Raccourcissement de la durée de vie des hématies

· Pour compenser cette perte, il y a une augmentation de la production de GR au niveau de la moelle, ce qui entraîne une réticulocytose signant la régénération.

· Cette destruction débute souvent en intra-tissulaire et ensuite se continue en intra-vasculaire.

· Hémorragie aigue 

· Extériorisée ou non

· Mal tolérée si abondante

· Attention réticulocytes bas au début car la production est  retardée de 3 à 7 jours afin de permettre la maturation.

· Par contre les pertes non-extériorisées finissent toujours par se voir.
· c)Orientation devant une anémie
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On s’oriente sur le VGM afin de connaitre l’étiologie. Quand on est devant une anémie, il faut chercher une reticulocytose et on demande une NFS.
- Les causes d’anémies microcytaires : la carence en fer et les hémoglobinopathies.
- Les causes d’anémie macrocytaire : la carence vitaminique (folates et B12 surtout)

- Les causes d’anémie normocytaire : anémie hémolytique avec réticulocytose (régénératives) ou anémie inflammatoire sans réticulocytose (arégénératives).

Devant une anémie, ce n’est pas normal que la moelle ne compense pas, donc les réticulocytes doivent être augmentés. Si ce ne l’est pas, c’est un problème soit au niveau des constituants de la moelle osseuse soit de la mécanique de celle-ci. Dans l’anémie due à une hémorragie chronique, l’organisme est capable de compenser mais il n’a plus les réserves en fer donc il ne peut plus régénerer. La seule raison pour qu’il y ait une réticulocytose est donc l’hémolyse. 

c) Anémie microcytaire

· VGM diminué

= Diminution de l’Hb avec augmentation du nombre de mitoses 

· Hémoglobine = Globine+ hème

· Donc forcément il y a une diminution de l’hémoglobine =

· problème de synthèse de globine =hémoglobinopathies ou
· problème de synthèse d’hème, 

· en particulier par carence de fer

· Après la microcytose apparait l’hypochromie

d) Métabolisme du fer

On en perd par jour environs 1 mg essentiellement dans les selles. Les apports alimentaires quotidiens sont de 10 à 25 mg. L’organisme est incapable d’absorber plus de 10% des apports quotidiens. Donc les apports compensent les pertes mais on est très vite en déficit au niveau du fer sauf s’il y a un mécanisme d’adaptation. 

Le transport du fer se fait par la sidérophiline (= transferrine).

Le fer alimentaire est absorbé. Il est fixé sur la sidérophiline qui va se fixer sur la moelle osseuse. Les érythroblastes utilisent environ 10 à 30 mg par jour de fer pour la quantité de GR que la moelle à produire. 1L de sang contient 500 mg de fer. 
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Si on perd 1L de sang, on est largement en carence. On a en tout 3g de fer qui circule. Les vieux GR sont piégés par les macrophages essentiellement au niveau de la rate, un peu dans le foie et un tout petit peu dans la moelle. Ces derniers stockent le fer et le relâchent à la sidérophiline en fonction des besoins. Si on dérégule ce circuit, on arrive beaucoup plus vite à un problème que lorsqu’on limite les apports alimentaires en fer.

Dans les macrophages, il y a des réserves sous 2 formes :

a) La ferritine, grosse molécule qui fixe les apports en fer. Ce fer stocké est rapidement disponible en cas de besoin.

b) L’hémosidérine, cette réserve en fer est lentement disponible.

La ferritine, qui circule à petite dose dans le sang est un bon repère du taux de fer total dans le sang. A l’état normal, on a 0,6 à 1,2g de fer stocké, ce qui n’est pas énorme.

· COEFFICIENT DE SATURATION de la sidérophiline.

S’il y a beaucoup de fer dans l’organisme, la sidérophiline, qui transporte le fer est « saturée » = coefficient de saturation élevé mais le taux n’augmente pas

S’il y a peu de fer, la sidérophiline augmente et délivre le plus vite possible le fer: elle donc peu saturée = coefficient de saturation bas
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Quand il y a une perte sanguine, le fer se vide des macrophages, on augmente le transport et la production de la sidérophiline mais petit à petit on a une diminution du nombre de GR sans possibilité de compensation parce que la moelle ne peut plus compenser car il n’y a pas plus de fer (usine sans carburant).


[image: image7.emf]duodenum

Fer alimentaire

sidérophilline

erythroblaste

Moelle osseuse

globules rouges

Sang

macrophages

Moelle

foie

rate

10 à 25 mg

2 mg

10 à 30 mg

10 à 30 mg

1 litre de sang= 500mg fer

Anémie inflammatoire

Diminution de la sidérophilline

saturation normale voire haute


 Dans l’anémie inflammatoire, le fer reste stocké dans les macrophages et la sidérophiline n’arrive pas à transporter le fer car il reste en stock et donc elle diminue puis qu’elle ne sert à rien. Dans la moelle osseuse, il y a une carence en fer car elle n’arrive pas à l’utiliser pour la production, mais s’il y a un pool de fer normal dans l’organisme. 

Dans une anémie microcytaire hypochrome, lorsque le fer sérique est bas on va faire une ferritinémie. 

- Si la férritinémie est basse c’est une carence en fer

- Si elle est normale voire haute, c’est une anémie inflammatoire. 

e) Causes des carences martiales

· Dans plus de 90% des cas => perte sanguine
· Extrêmement fréquent: 10% des femmes

· Femme non ménopausée: origine gynécologique jusqu’à preuve du contraire.

· Homme et femme ménopausée : cause digestive, le plus souvent saignement méconnu.

           Autres causes beaucoup plus rares(dans nos pays) :carence d’apport

· malnutrition

· malabsorption

Donc la première chose à faire en face d’une femme avec une anémie microcytaire c’est de bien l’interroger sur ses règles et éventuellement l’envoyer chez un gynécologue. 

(NB : pour l’ECN, il faudra juste répondre une perte sanguine)


g) Traitement des anémies par carence martiale

Il faut traiter la cause+++, il ne faut pas remplir un tonneau percé. La substitution en fer c’est 100 à 200 mg par jour de fer ferreux et il faut un minimum de 4 mois de traitement, pas pour  récupérer l’anémie mais les réserves (anémie est corrigée en 1 mois et les réserves sont reconstituées en 3 mois).

Les réparations dans l’ordre : 

D’abord l’anémie puis l’hypochromie puis quand la moelle ne doit plus travailler intensément (quand les GR sont normaux), c’est la microcytose et la dernière chose qui remonte est la ferritine.

En pratique, le fer ne se donne pas n’importe comment, il y a 2 problèmes : 

· La chélation quand on mange en même temps et donc l’absorption diminue. Il faut surtout ne pas le prendre avec du café ou du thé, sinon ça le chélate. Donc surtout pas au petit déjeuner. Le mieux c’est dans la matinée avec un jus d’orange (vitamine C associée).

· Cela donne aussi des troubles digestifs, il faut éventuellement le réintroduire proche des repas ou en donner moins pendant un temps. Il y a très peu d’indications à donner du fer en IM (marques indélébiles : fesses noires) ou IV (chocs pas souhaitables)


h) Cas clinique : 

Femme de 43 ans, 3 enfants, auxiliaire de vie, vient pour fatigue croissante depuis plusieurs mois et sensations vertigineuses depuis 15 jours. L’examen clinique est normal en dehors d’une petite tachycardie.

La NFS montre :

Hématies................... 

4,52  tera/l 

(4,20 -5,20)                   

Hématocrite................ 

28,7  %      

(36,0 -46,0)                   

Hémoglobine................ 
8,0   g/dl    

(12,0 -15,0)                   

VGM........................   
64    fl       

(82   -98  )                   

TCMH....................... 

17,8  pg    

(27,0 -32,0)                   

CCMH....................... 
27,9  g/dl  

(32,0 -37,0)                   

Réticulocytes..............  
2,1   %  

soit 85,47 giga/l     

Leucocytes.................  
5,4   giga/l 

(4,0  -10,0) 

Plaquettes.................  
321   giga/l  

(150  -400 )                   

Quel est votre interrogatoire et votre bilan initial?

C’est une anémie microcytaire arégénérative car les réticulocytes sont en dessous de 100-120 giga/l.

Le CCMH est diminué donc l’anémie est hypochrome, sans neutropénie et avec des plaquettes normales. Les hématies sont normales car elles sont microcytaires.

On lui demande comment sont ses règles, quelle quantité, combien de jours etc…

Bilan initial : ferritine et le fer sérique (remboursés par la sécu). 

Ici le bilan martial montre :

Ferritine 

< 5ng/ml

Fer sérique 

3 microM 
(Nl 12-31)

Transferrine

3,79 G/L
(Nle 1,72-2,75)

Coeff fixation
 
10%

(Nl 20-40)

Diagnostic : carence en fer car la ferritine est effondrée.

Traitement : On l’envoi chez le gynéco (traitement de la cause) et la substituer en fer. Il faut la surveiller et lui demander de faire un bilan au bout d’un mois. Il faut également prévenir la patiente qu’elle va avoir des selles noires dues à la prise de fer per os. 

Deuxième cas clinique : 

Femme de 64 ans, adressée aux urgences pour malaise sur la voie publique. 

Elle est énervée et agresse le personnel car elle veut repartir. A l’examen clinique, vous retrouvez uniquement un débord hépatique de 2 cm.

La NFS montre

Hématies...................    3,53  tera/l   (4,20 -5,20) 

Hématocrite................  37,7  %        (36,0 -46,0)

Hémoglobine.............. 12,5  g/dl     (12,0 -15,0)

VGM........................     107   fl       (82   -98  ) 

Réticulocytes..............  1,4   %       soit 49,42 giga/l 

Leucocytes.................  4,0   giga/l   (4,0  -10,0) 

Plaquettes.................    125   giga/l   (150  -400 ) 

Commentez la NFS

Quelle est votre hypothèse diagnostique?

Elle n’a pas d’anémie mais elle est macrocytaire. C’est non régénératif. Elle a une petite thrombopénie.

Hypothèse diagnostique : Il faut lui donner de la vitamine B1 et explorer son foie, c’est du à l’alcoolisme.

Il y a une macrocytose dans l’alcoolisme, du à des mécanismes peu connus mais cela ne donne pas des VGM très augmentés comme dans la carence en B12 ou en folates (au-delà de 120) ou autre. 

Troisième cas clinique : 

Jeune femme de 21 ans, d’origine algérienne, se sent fatiguée et essoufflée à l’effort depuis quelques jours. Elle est pâle, tachycarde. A l’examen clinique, vous retrouvez un débord splénique à 1 cm.

La NFS montre:

Hématies................... 2,72  tera/l   (4,20 -5,20)               

Hématocrite................ 25,8  %        (36,0 -46,0)

Hémoglobine...............8,5   g/dl     (12,0 -15,0)

VGM........................   95    fl       (82   -98  ) 

TCMH.......................  31,4  pg       (27,0 -32,0)

CCMH.......................  33,1  g/dl     (32,0 -37,0)

Leucocytes.................  8,8   giga/l   (4,0  -10,0)

Plaquettes.................  380   giga/l   (150  -400 )

De quel examen avez vous besoin pour mieux orienter le diagnostic?

C’est une anémie normocytaire, normochrome. On a besoin du taux de réticulocytes pour conclure. On part dans une direction totalement différente si le taux de réticulocytes est bas ou élevé. Ce n’est certainement pas une drépanocytose, car il n’y en a pas beaucoup dans le pourtour méditerranéen et c’est relativement récent. C’est probablement une anémie hémolytique. 


i) formules moléculaires des hémoglobines humaines : 
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IV) 
LA THALASSEMIE : 

C’est un défaut de synthèse d’une chaîne α ou β de globine associée à une teneur diminuée en hémoglobine dans l’hématie. C’est une anomalie génétique et la transmission est  autosomique. 

Le diagnostic repose sur l’analyse de l’hémoglobine qui se fait par électrophorèse.


a) physiopathologie des thalassémies 

Il y a 2 mécanismes : 

· Défaut de synthèse de l’hémoglobine si on ne produit pas assez de globine. C’est le seul défaut présent chez les hétérozygotes qui ont la capacité d’en faire un peu, cela explique la microcytose, il faut plus de mitoses pour avoir suffisamment de globine dans les GR.

· Chez les homozygotes où la chaîne qui ne trouve pas de partenaire va être en grand excès (pas du tout de production d’une des chaînes) va créer une précipitation de cette chaine libre dans les érythroblastes et les GR, qui ne le supportent pas et on a une hémolyse importante, c’est uniquement dans les formes ou il y a un défaut complet de synthèse d’une chaîne. 


b) génétique des thalassémies :

On a 2 gènes α-globines et 2 chromosomes, cela fait 4 locus.

α +  peut être hétérozygote ou homozygote, auquel cas on a un seul gène α qui marche.

α ° : un seul chromosome qui marche.

Pour avoir un défaut important, il faut avoir 3 locus qui manquent, si on en a 4 c’est létal in-utéro. C’est très largement trouvé dans le monde, car c’est présent en Afrique et en asie. 

Ce qui suit n’est pas à apprendre mais pour la compréhension : 

Quand on a un seul gène de globine qui manque, c’est une α thalassémie silencieuse c'est-à-dire qu’on n’a pas la possibilité de la détecter à l’age adulte car il n’y a pas d’anomalies, même à l’électrophorèse elle est normale.  Dans les α thalassémies mineures on a une petite diminution de production, on n’a pas l’inconvénient d’avoir un excès de chaîne β mais par contre on a une diminution du VGM mais compensée donc pas d’anémie. C’est simplement une microcytose mais là encore, on ne peut pas non plus faire le diagnostic par électrophorèse, il n’y a pas d’anomalie (la production compense le nombre de chaînes). Le diagnostic se fait uniquement sur la diminution du VGM et sur l’origine de la famille.


c) l’hémoglobinose H

C’est différent car il y en a 3 qui en manquent et il n’y a plus de possibilité de synthèse restante pour avoir une hémoglobine suffisante. On va voir une hémoglobine formée de 4 chaînes bêta qui peut monter jusqu’à10-20% (Hb bart diminue au cours de la vie). C’est létal si elle est présente a 100% car quand on a pas de chaînes alpha, on ne peut avoir que des chaînes bêta et l’hémoglobine bart est insuffisante pour vivre.

Cela donne un tableau intermédiaire avec : 

· Un retard de croissance

· Des déformations osseuses : car on a une telle hypertrophie de la moelle hématopoïétique que ça déforme les os. On en trouve même normalement là où il n’y en a pas chez le sujet normal. 

· Lithiases vésiculaires : car l’hémoglobine détruite donne des pigments qui sont progressivement accumulés (=lithiases pigmentaires)

· Hypersplénisme : pour essayer d’éliminer les GR cassés.

· Surcharge en fer : trop de fer dans l’organisme car beaucoup de GR cassés.

· Retentissement endocrinien : car il y a un surcharge en fer dans l’organisme. 


d) transmission génétique de la β-thalassémie

Soit on a des parents hétérozygotes, on a tiré le bon coté de chaque parent et on est normal (1/4), soit comme les parents (hétérozygotes : 1/2) soit on est homozygotes (1/4) quand on a tiré le mauvais coté de chaque parent. C’est extrêmement répandu et touche le bassin méditerranéen et l’Afrique. De même, les GR sont plus petits et il y a des anomalies de forme et de taille et comme on a un défaut de chaînes bêta mais suffisamment de bêta, on peut avoir une augmentation de l’hémoglobine A2 (alpha 2 delta2).

e) physiopathologie de la β-thalassémie (Le schéma est compliqué mais est juste pour expliquer la façon dont ça se passe.)

On a un excès de chaînes alpha car on a plus de bêta (bêta thalassémie homozygote), on a des chaînes gamma qui continuent à être produites à l’age adulte donc on a une augmentation de l’Hb F, mais son problème est qu’elle retient trop l’O2 par rapport a l’hémoglobine A, l’oxygène n’est pas bien relargué donc ça pousse encore plus la production de GR. On a ainsi une augmentation de sécrétion d’EPO à cause de l’hypoxie, donc il y a une énorme production médullaire d’érythroblastes mais inefficace car ne délivre pas assez d’oxygène. 

L’augmentation de la prolifération contribue aux lésions du squelette et contribue à faire absorber encore plus de fer car les GR ne sont pas satisfaisants. Tout cela contribue à la surcharge en fer. 

De plus les chaînes alpha précipitent, donc les globules cassent. Le fer est séquestré, ce qui augmente encore la surcharge en fer et les transfusions sanguines à cause de l’anémie mal tolérée également.

La surcharge en fer dans les thalassémies est très importante et justifie que très tôt on met donc une tentative de traitement pour essayer de diminuer la quantité de fer dans l’organisme. On donne des médicaments chélateurs du fer qui essayent de diminuer la surcharge en fer dans l’organisme. 
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f) β-thalassémie homozygote

On a des patients qui peuvent avoir 2g d’hémoglobine et qui arrivent à vivre tellement il y a une compensation de l’organisme à tous les niveaux. Le VGM est diminué mais pas autant que dans l’alpha thalassémie et puis il y a plein d’anomalies des GR (poïkilocytose, hypochromie anisocytose, érythroblastose). Si on a une petite production de chaîne bêta, on a une présence de l’hémoglobine A mais si on n’a aucune production de chaîne bêta, on a ce qu’on appelle la forme β° avec que de l’hémoglobine F et un petit peu de A2.

Cas clinique : 

Jeune femme antillaise, 25 an, vient pour bilan prénuptial

NFS : 

Hématies...................  5,17  tera/l   (4,20 -5,20)                   

Hématocrite................ 38,9  %        (36,0 -46,0)                   

Hémoglobine...............12,4  g/dl     (12,0 -15,0)                   

VGM........................   75    fl       (82   -98)                   

TCMH.......................  23,9  pg       (27,0 -32,0)                   

CCMH.......................  31,8  g/dl     (32,0 -37,0)                   

Réticulocytes..............  1,5   %       soit 77,55 giga/l  

Leucocytes.................  4,0   giga/l   (4,0  -10,0)

Plaquettes.................    232   giga/l   (150  -400) 

Que faites vous?

A là NFS, on voit que c’est une microcytose sans anémie et sans anomalie des autres lignées. 

On demande une électrophorèse de l’Hémoglobine, elle est normale.

Electrophorèse de l’Hb :

· Hb A 
98,6%

· Hb A2 
1,4 % 

= Electrophorèse normale (A2 doit être inférieur à 3 ou 3,5% suivant les normes du labo)

Que lui dites vous?

On lui dit qu’elle va bien, on la rassure mais on lui dit que si elle a une microcytose avec une électrophorèse normale c’est qu’elle doit avoir une α-thalassémie mineure parce que son conjoint peut aussi avoir une α-thalassémie mineure et il faut qu’elle le sache. Il faut se renseigner sur la famille et qu’elle soit avertie, il peut être utile de faire une NFS au conjoint car c’est un bilan prénuptial.

Deuxième cas clinique : 

Femme de 28 ans, d’origine méditerranéenne, adressée par la médecine du travail pour anémie.

NFS : 

Hématies...................4,76  tera/l     (4,20 -5,20)                   

Hématocrite................30,4  %        (36,0 -46,0)                   

Hémoglobine.............10,0  g/dl      (12,0 -15,0)                   

VGM........................ 
64    fl          (82   -98)                   

TCMH....................... 21,0  pg        (27,0 -32,0)                   

CCMH....................... 32,8  g/dl     (32,0 -37,0)                   

Leucocytes.................  9,9   giga/l   (4,0  -10,0)

Plaquettes................. 388   giga/l   (150  -400) 

Que faites vous?

On peut doser les réticulocytes mais son VGM est à 64 donc ce n’est  probablement pas une anémie hémolytique. Hors les réticulocytes sont faits surtout pour rechercher cela. 

Elle a un VGM a 64 mais un CCMH a 32,8 donc elle est microcytaire mais elle n’est pas hypochrome donc on peut faire la ferritine (ce n’est pas une erreur de faire la ferritine mais c’est peu probable que ça soit une carence en fer). 

On demande surtout une électrophorèse de l’hémoglobine. 

Electrophorèse de l’Hémoglobine

· Hb A 
93,5%

· Hb A2 
6 %

· Hb F 
< 1%

Elle a une augmentation de l’hémoglobine A2, c’est une β thalassémie hétérozygote. 

On lui dit de rentrer chez elle mais qu’il faut faire absolument au moins une NFS au conjoint car 25% d’avoir un enfant atteint d’une thalassémie majeure si le conjoint est hétérozygote et une électrophorèse est même préférable.
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Il y a 3 formes d’hémoglobine humaine. 





L’hémoglobine est toujours formée de 2 chaînes de globine d’un type avec 2 chaînes de globine d’un autre type.





La synthèse de la globine alpha démarre très tôt dans la vie fœtale, alors que gamma et bêta s’inversent complètement juste après la naissance. 





Dans le fœtus tout est produit par le foie et la rate et c’est repris par la moelle osseuse après la naissance.
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