La Drépanocytose
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Qu'est-ce que la Drépanocytose ?

Définition

La drépanocytose est une maladie génétique héréditaire
caractérisée par une anomalie de I'hémoglobine, la
protéine responsable du transport de l'oxygene dans le
sang. Cette anomalie provoque une déformation des
globules rouges, qui prennent une forme de faucille ou de
croissant.

https.//www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2010-04/ald_10_guide_drepano_adulte_web.pdf
https://www.orpha.net/pdfs/data/patho/Pub/fr/Drepanocytose-FRfrPub125v01.pdf

Origine Génétique

La maladie est causée par une mutation du géne de la
béta-globine, entrainant la production d'hémoglobine S
anormale. Elle se transmet selon un mode autosomique
récessif, ce qui signifie qu'un enfant doit hériter du gene
mutant de ses deux parents pour développer la maladie.


https://www.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2010-04/ald_10_guide_drepano_adulte_web.pdf
https://www.orpha.net/pdfs/data/patho/Pub/fr/Drepanocytose-FRfrPub125v01.pdf
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Epidémiologie de la
Drépanocytose
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Manifestations Cliniques de la

Drépanocytose

Crises vaso-occlusives

Episodes douloureux causés par
l'obstruction des petits vaisseaux
sanguins par les globules rouges
falciformes. Ces crises peuvent
affecter diverses parties du corps,
notamment les os, les articulations et
les organes internes.

Complications organiques

Atteintes multiples pouvant toucher le
foie, les reins, les poumons, le cerveau
et d'autres organes vitaux, conduisant

a des dysfonctionnements progressifs.

Anémie chronique

Due a la destruction prématurée des
globules rouges falciformes,
entrainant fatigue, essoufflement et
paleur.

Susceptibilité aux Infections

Risque accru d'infections graves,
notamment pneumonies et
septicémies, dG a une fonction
splénique altérée.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6/454-458%2 0P hysiopathol ogie%20de%201a%20dr %C3%A9panocytose%20%2 8Elion%29.pdf




Diagnostic de la drépanocytose

1 Dépistage Néonatal

Réalisé systématiquement dans de nombreux pays a risque, il permet un
diagnostic précoce et une prise en charge rapide.

) Test d'Emmel

Examen microscopique permettant d'observer la déformation des
globules rouges en milieu désoxygéne.

3 Electrophorése de I'Hémoglobine

Méthode de référence pour identifier les différents types d'hémoglobine
présents dans le sang.

A Tests Génétiques

Analyse de I'ADN pour confirmer la présence de la mutation responsable
de la drépanocytose.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6/454-458%2 0P hysiopathol ogie%20de%201a%20dr %C3%A9panocytose%20%2 8Elion%29.pdf
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Prise en Charge des crises vaso- &
occlusives

Evaluation de la Douleur

1 Utilisation d'échelles de douleur adaptées pour quantifier I'intensité de la crise.
Analgésie Adaptée

2 Administration d'antalgiques, allant des AINS aux opioides selon l'intensité de la
douleur.
Hydratation

3 Apport hydrique important pour améliorer la fluidité sanguine et réduire la

falciformation.

Oxygénothérapie

4 Si nécessaire, pour ameéliorer l'oxygénation des tissus et réduire la
falciformation.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6/454-458%2 0Physiopathol ogie%20de%201a%20dr %C3%A9panocytose%20%2 8Elion%29. pdf




Traitements de fond de la
drépanocytose

Ao &

Hydroxyurée Transfusions Sanguines
Médicament augmentant la Régulieres ou ponctuelles, pour
production d'hémoglobine fecetale, corriger I'anémie et prévenir
réduisant ainsi la fréquence des certaines complications.

crises.

Thérapie Génique Greffe de Moelle Osseuse
Approche prometteuse visant a Seul traitement curatif actuel, réservé
corriger le défaut génétique a aux cas séveres avec donneur

l'origine de la maladie. compatible.




Prévention des Complications

Education Thérapeutique

1 Base essentielle pour impliquer le patient dans sa prise en charge.

Suivi Médical Régulier

2
Consultations et examens de routine pour détecter précocement les complications.
Vaccinations
3
Programme vaccinal renforcé pour prévenir les infections graves.
Dépistage des Complications
4
Examens réguliers des organes a risque (cceur, reins, yeux).
Ajustements du Mode de Vie
5

Hydratation, activité physique adaptée, évitement des facteurs déclenchants.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6 /454-458%20Physiopathol ogie%20de%?201a%20dr %C3%A9 panocytose%20%2 8Elion%29. pdf



Recherche et Innovations

1 Thérapie Génique Avancée

Développement de techniques d'édition génomique comme CRISPR-Cas9

pour corriger la mutation responsable de la drépanocytose.

) Nouveaux Médicaments

Essais cliniqgues de molécules visant a réduire I'adhésion des globules
rouges falciformes aux parois vasculaires.

3 Thérapies Cellulaires

Recherches sur |'utilisation de cellules souches modifiées pour produire des
globules rouges sains.

A Intelligence Artificielle

Développement d'algorithmes pour prédire les crises et personnaliser les
traitements.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6/454-458%2 0P hysiopathol ogie%20de%201a%20dr %C3%A9panocytose%20%2 8Elion%29.pdf




Défis globaux et perspectives

Acces aux Soins

1
Améliorer l'acces aux traitements dans les pays a ressources limitées.
Sensibilisation
2
Accroitre la sensibilisation du public et des professionnels de santé.
Recherche Collaborative
3
Encourager la coopération internationale pour accélérer les avancées.
Prise en Charge Holistique
4 Développer des approches intégrant aspects médicaux et

psychosociaux.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6 /454-458%20Physiopathol ogie%20de%?201a%20dr %C3%A9 panocytose%20%2 8Elion%29. pdf
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HRS
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A vos cotés depuis 2006

Formation des Professionnels de Sante

~

La formation continue des professionnels de santé est cruciale pour améliorer la prise en charge de la drépanocytose. Elle englobe l'actualisation des
connaissances médicales, le développement de compétences en communication et I'apprentissage de nouvelles techniques de diagnostic et de

traitement.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6/454-458%2 0P hysiopathol ogie%20de%201a%20dr %C3%A9panocytose%20%2 8Elion%29.pdf
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Conclusion et Perspectives
d'Avenir

1 Progres Significatifs 9 Défis Persistants
Les avancées récentes dans la Malgreé ces progres, des défis
compréhension et le traitement importants subsistent,
de la drépanocytose ont notamment en termes d'acces
considérablement amélioré la aux soins et de gestion des
qualité de vie et l'espérance de vie complications a long terme.

des patients.

3 Espoir Thérapeutique /. Approche Globale
Les thérapies géniques et Une approche holistique,
cellulaires offrent un espoir de intégrant soins médicaux, soutien
guérison pour l'avenir, psychosocial et éducation du
nécessitant des efforts continus patient, reste essentielle pour une
en recherche et développement. prise en charge optimale de Ia
drépanocytose.

https://www jle.com/fr/MedSanteTrop/2010/70.5-6/454-458%2 OPhysiopathol ogie%20de%201a%20dr %C3%A9panocytose%20%2 8Elion%29.pdf
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