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Dépliant “ La drépanocytose Calendrier vaccinal pour Poster comprenant le calendrier Affiche PNDS inter-filieres
et ses retentissements patient drépanocytaire - vaccinal et le calendrier vaccinal MARIH, MHEMO et MCGRE
psychologiques ” Pense - béte de rattrapage pour les patients

drépanocytaires

PNDS :

¢ Syndrome drépanocytaires majeurs chez I'enfant
et de I'adolescent, 2024

¢ Sphérocytose héréditaire et autres anémies
hémolytiques par anomalies de la membrane
érythrocytaire, 2021

¢ Syndromes thalassémiques majeurs et
intermédiaires, 2021

¢ Déficit en G6PD, 2017
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—ditorial

Généraliser le
dépistage néonatal
aux pathologies
héréditaires du
globule rouge

Centre régional de

d’lle de France

Christian
GODART

FMDT SOS GLOBI

e 1° novembre 2024, la France a adopté le dépistage systématique

de la drépanocytose comme les 13 autres maladies dépistées par

le Programme national de dépistage néonatal (PNDN) mettant fin
alinégalité d'accés au diagnostic précoce de la maladie.

Ce dépistage a connu un parcours singulier, étant instauré en systématique
dans les départements frangais des Antilles des 1984, avant de s'étendre G tout le
territoire métropolitain en 2000, mais de fagon « ciblée » sur des populations dites
«Qrisque ». Cette pratique a été dlorigine de perte de chance pour des nouveau-nés,
justifiant la nécessité d'y mettre fin (recommandations HAS du 22/11/2022).

PLUSIEURS ENJEUX DOIVENT ETRE RELEVES.

Informer et sensibiliser : Contrairement aux Antilles, en métropole lincidence
des nouveau-nés atteints et le nombre d’hétérozygotes AS dépistés sont en
constante augmentation ; les naissances inattendues d'enfants malades sur-
viennent dans 70 % des cas en métropole, contrastant avec une connaissance
du risque de transmission de la maladie tres largement maitrisée dans la popu-
lation antillaise.

Lexpérience antillaise souligne la nécessité d'une politique de prévention basée
sur une stratégie de communication faisant appel & des outils innovants pour
mieux informer et sensibiliser tant les professionnels de santé que le grand pu-
blic sur le statut de transmetteur, porteurs sains d'anomcalies de 'hémoglobine.

Par ailleurs, afin de favoriser une politique de prévention homogeéne, un consen-
sus est souhaitable sur les hémoglobines anormales & dépister et linformation
Aa communiquer aux familles. Le « groupe de travail dépistage néonatal » de la
filiere accompagne cette démarche et consacre le grand dossier de ce dixieme
New Globinoscope au bilan des travaux réalisés.

Développer la communication et linformation: ce dépistage repere aussi
d'autres maladies génétiques de 'hémoglobine comme les syndromes béta-
thalassémiques ou 'lhémoglobinose H. Les familles et la grande majorité des
professionnels n'en sont pas avertis. La fédération d'associations SOS GLOBI
propose de renommer ce dépistage, «dépistage des maladies de I'hémoglo-
bine », renforgant le droit a l'information des familles.

Enfin, étendre le dépistage néonatal aux autres maladies de la filiéere.
Le Plan National Maladies Rares 4 (2025-2030) vient renforcer acces au dépis-
tage néonatal favorisant l'extension du PNDN a d'autres maladies. Le dépistage
néonatal génomique pourrait bénéficier, & terme, aux enfants atteints d'autres
maladies du globule rouge, en priorité le déficit en Glucose-6 Phosphate Déshy-
drogénase (G6PD).
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ACTUALITES \

Du changement
dans la filiere

ans le cadre de la labellisation des filieres
Dde santé maladies rares pour la mandature

2025-2030, le jury de la DGOS (Direction
générale de l'offre de soins du ministére de la Santé)
nous a encouragés d changer le nom de la filiere,
afin de mieux refléter son périmetre d'action.
Ce changement s'inscrit dans une volonté de clarté
et de visibilité des filieres de santé maladies rares.
Aprés consultation des membres de la filiere,
celle-cis'appelle désormais FilRougE-MCGRE dont
nous vous laissons découvrir le nouveau logo :

Le Professeur

Frédéric

Galactéros,

animateur de la filiere depuis sa création
en 2014, passe le relais au Professeur
Valentine Brousse, nouvelle animatrice

et au Docteur Pierre Cougoul,
co-animateur de la filiere FilRougE-MCGRE.

Pr Valentine
Brousse
(Animatrice)

Dr Pierre
Cougoul
(co-animateur)

CYCLONE CHIDO A MAYOTTE
Organisation de la prise
en charge des patients

uite au passage du cyclone
Chido le 14 décembre 2024,
de nombreuses habitations
ont été dévastées, les ré-
seaux électriques et téléphoniques
coupés et acces a I'eau et a la nour-
riture a été trés compliqué pendant
plusieurs jours. Le Centre hospita-
lier de Mayotte (CHM) a perdu pres
de 70 % de sa capacité d’accueil aprés
la destruction d’entrep6ts, de dispen-
saires et des services d’'urgence.
Face a cette situation de crise, le
Centre opérationnel de régulation et
de réponse aux urgences sanitaires et
sociales (CORRUSS) a donné la prio-
rité aux victimes directes du cyclone,
passant au second plan les autres be-
soins médicaux. Lenjeu a été d’'organi-
ser rapidement la continuité des soins
pour les patients atteints de maladies
chroniques et sujets a complications

tels que les patients drépanocytaires.
Le Docteur A. Chamouine, pédiatre
et coordonnateur de centre de ré-
férence constitutif de Mayotte, et le
Professeur P. Bartolucci, responsable
du centre de référence coordonnateur
pour la métropole et 'Océan Indien
de la filiére FilRougE-MCGRE, ont
sollicité le Réseau Erythrocyte et
Drépanocytose (RED) et la filiere
FilRougE-MCGRE pour mettre en
place une téléassistance grace a une
application numérique approvision-
née par la base de données médicale
partagée Siclopédie. La téléassistance
a permis de joindre les patients et de
les classer par ordre de priorité : les
séquestrations spléniques aigués, les
grossesses et les enfants de moins de
cing ans présentant des crises vaso-
occlusives séveres.

Ces patients ont ensuite bénéfi-

cié de téléconsultations assurées
par des médecins volontaires si-
tués en métropole, permettant ainsi
d’optimiser les interventions.

Un camion itinérant a été déployé
dans différents dispensaires pour
assurer des consultations de proxi-
mité mais la communication pour
avertir la population de son passage
a été difficile ; elle s’est faite via la té-
lévision, la radio, les réseaux sociaux
et les sites internet. Une cinquan-
taine de patients ont pu bénéficier
de ces consultations.

Au total, prés de 1 500 appels ont
été traités grace a l'application,
avec une réponse adaptée malgré
des ressources tres limitées. Cette
organisation a permis de réduire les
complications liées au passage du
cyclone Chido dans la cohorte de
patients suivis & Mayotte. ®

RETROUVEZ

LA PRESENTATION
DU DR ABDOURAHIM
CHAMOUINE
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£t DEPISTAGE

NEONATAL
DANS LA CARAIBE

ET LE RESEAU CAREST

Face a la grande fréquence de la drépanocytose

et des thalassémies au sein de ses populations,

la Caraibe s'organise: le réseau CAREST fédere
chercheurs et soighants pour un dépistage néonatal
élargi et une prise en charge coordonnée.

rew Globinosope N°10




Dr Ketty Lee, Centre Régional de Dépistage Néonatal d'lle-de-France
Hopital universitaire Necker-Enfants malades, AP-HP, Paris Laboratoire de génétique
moléculaire & Pathologies héréditaires du globule rouge, CHU de Guadeloupe, Membre de CAREST

Dr Maryse Etienne-Julan, Centre de référence des syndromes drépanocytaires majeurs, thalassémies
et autres pathologies rares du globule rouge et de l'érythropoiese, CHU de Guadeloupe, Membre de CAREST

Dr Marie-Dominique Hardy-Dessources, Inserm U1134, CHU de Guadeloupe, Présidente de CAREST

ien que largement sous-estimée, la
drépanocytose représente un enjeu de
santé publique majeur dans la Caraibe.
Le dépistage néonatal précoce, dont l'ef-
ficacité est scientifiquement établie,
permet une prise en charge rapide, ré-
duisant significativement la morbidité
et la mortalité infantiles (Piel F Band Weatherall D J, s R
Soc Trop Med Hyg. 2015 ; M H Gaston et al, NEJM, 1986).
Dans un contexte de réponse encore trop inégale entre
territoires, le réseau CAREST appelle a une mobilisa-
tion renforcée des autorités sanitaires pour structurer
des actions coordonnées de prévention, de formation et
de suivi a I'échelle régionale.

La naissance du réseau CAREST

En Guadeloupe, les premiéres initiatives de coopération
en santé ont émergé parallélement a la structuration de
la recherche sur la drépanocytose. Ces efforts ont été im-
pulsés dés les années 1980 par Guy Mérault, directeur de
I'unité Inserm implantée en Guadeloupe en 1983, et le
clinicien Camille Berchel, chef du service de pédiatrie du
CHU de Guadeloupe. Ceci s’est traduit par des rapproche-
ments, d’abord avec la Martinique, puis par des échanges
avec d’autres pays et territoires de la région Caraibe.
Au-dela de la volonté de développer la coopération, il
devenait impératif de mettre sur pied une structure
organisée autour d’objectifs partagés. La premiere
Conférence caribéenne sur la drépanocytose, coorga-
nisée en 2006 par I'unité Inserm et le Centre Caribéen
de la Drépanocytose (CCD), a été concue dans l'objectif
de dégager une vision globale de la prise en charge de la
drépanocytose dans les pays et territoires de la Caraibe
présents, et de définir des perspectives de coopération &
partir des besoins exprimés par les participants.

En janvier 2012, le réseau CAREST (Caribbean Network
of Researchers on Sickle Cell Disease and Thalassemia)
voit officiellement le jour sous la forme d’une associa-
tion régie par la loi francaise de 1901. Sa création ré-
pond a la nécessité de coordonner la prévention et la
prise en charge non seulement de la drépanocytose
(Sickle Cell Disease), mais également des thalassémies
(Thalassemia), autres hémoglobinopathies fortement
prévalentes dans plusieurs pays caribéens.

CAREST est dirigé par un conseil d’administration
(CA), renouvelable tous les trois ans, composé de 7 a

13 membres représentant de maniere équilibrée les pays
et territoires de la région. Lors de la derniére Assemblée
Générale en mars 2025, le CA a été ¢élargi a 15 membres
représentant 10 pays et territoires: Antigua & Barbuda,
Cuba, Dominique, Guadeloupe, Guyane, Haiti, Jamaique,
Martinique, République Dominicaine et Tobago. La coor-
dination du réseau est assurée par la Guadeloupe, qui oc-
cupe les postes clés de la présidence (Marie-Dominique
Hardy-Dessources) et de la trésorerie (Yann Lamarre).

Les objectifs du réseau CAREST

Depuis sa création, le réseau met en ceuvre des

actions alignées avec ces quatre axes stratégiques

majeurs:

® Mise en place du dépistage néonatal et de la prise en
charge précoce de la maladie

e Formation des professionnels de santé

e Développement de programmes de recherche épi-
démiologique, clinique et expérimentale

¢ Prévention de la maladie a travers I'information et
la sensibilisation des patients et de la communauté.

L'extension du dépistage néonatal

dans la Caraibe: un objectif prioritaire
L'un des objectifs majeurs du réseau demeure I'extension
du dépistage néonatal a 'ensemble des pays de la Caraibe.
Dans cet espace ou vivent environ 42 millions d’individus
qui partagent un passé et des origines communes, la plu-
part ne bénéficient pas des progres de la prise en charge
découlant des avancées de la recherche. Avant la structu-
ration de la coopération, la Guadeloupe et la Martinique
avaient dés 1983 uni leurs efforts pour réaliser des études
épidémiologiques qui allaient démontrer I'incidence éle-
vée de la maladie, environ 1 naissance sur 300 et une
fréquence du trait drépanocytaire autour de 12%, jus-
tifiant la mise en place d’un dépistage systématique et
une prise en charge globale de la maladie dés 1984. Sous
l'impulsion de Graham Serjeant, un programme simi-
laire existait dés 1973 a La Jamaique, couvrant environ
40% des naissances. En Guadeloupe la stratégie de prise
en charge globale sest illustrée par une modification de
l'expression clinique de la maladie drépanocytaire avec
une réduction significative de la survenue des compli-
cations infectieuses séveres, et souvent mortelles et une
réduction du taux de mortalité infantile liée a la maladie
de 17% en 1987 a moins de 1% depuis 2006. eeeo

@ GlobinosopeN°10 7
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La coopération régionale: une nécessité
dans le contexte de La Caraibe

Forts de ce constat et dans la droite ligne de la 1*®
Conférence caribéenne sur la drépanocytose de 2006, un
projet de coopération est né alliant les soignants et cher-
cheurs de Guadeloupe et leurs homologues de Tobago.
Ce projet a consisté en la mise en place d’'un programme
pilote de dépistage néonatal sur une période de deux ans
(2008-2010), financé essentiellement par la Guadeloupe.
Tobago est une des deux principales iles de Trinidad-&-
Tobago, située a I'extréme sud de l'arc antillais a environ
600km de la Guadeloupe, d'une superficie de 300Km?, an-
glophone ; sa population compte environ 61.000 habitants
et on dénombre 800 & 1.000 naissances/an.

Lobjectif premier visait a évaluer la faisabilité d'un dé-
pistage néonatal, systématique, sur buvard, chez les nou-
veau-nés de la seule maternité de I'ile située a Scarborough
(capitale de Tobago). Les préléevements sur buvard réalisés
au talon a JO ou J1 de vie, séchés a l’air libre, conservés a
+6°C = 2°C (réfrigérateur) étaient acheminés vers le la-
boratoire de dépistage de Guadeloupe mensuellement par
avion. Les autres objectifs de cette étude étaient de struc-
turer la prise en charge médicale des nouveaux patients
a Tobago avec la désignation et la formation de pédiatres
référents, et de disposer de données épidémiologiques et
cliniques fiables afin de peser sur les décisions des po-
litiques. Le projet a connu un succes indéniable. Dés la
fin de I'étude pilote, la TRHA (Tobago Regional Health
Authority) a procédé a l'inscription du programme de dé-
pistage néonatal de la drépanocytose dans le parcours
de soins et pris un engagement de financement qui s'est
concrétisé par la signature d’une convention avec le labo-
ratoire du CHU de Guadeloupe pour la poursuite des tests.
Cette convention a été tacitement reconduite depuis 2010.

Le coUt élevé du dépistage néona-
taldemeure le frein principal ason
extension dans de nombreux pays

de la Caraibe.

La réussite de ce projet a été un véritable levier d’action
pour le réseau CAREST. Cette premiere initiative a fa-
cilité I'obtention de nouveaux financements aupres de
bailleurs de fonds publiques (InterReg Caraibes) et privés
(Fondation Pierre Fabre), indispensables a la conduite
d’autres projets, le colt élevé du dépistage néonatal de-
meurant le principal frein a son extension et sa pérenni-
sation dans de nombreux pays de La Caraibe. Elle a aussi
donné de la crédibilité a la campagne de communication
lancée par CAREST visant a 'adhésion et a 'engagement
d’autres pays de La Caraibe dans un programme de dépis-
tage néonatal. Un Mémorandum d’Entente (MoU), établi
conjointement par le laboratoire de dépistage du CHU de

8 @ Globinosope N°10
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Guadeloupe, le ministére de la Santé du pays concerné
et CAREST, définit les modalités de I'appui proposé par
CAREST sur une période de 6 mois a 2 ans. Cet appui
comprend: une aide financiére couvrant entre 50 % et
70 % du cotit des tests de dépistage, des modules de forma-
tion théorique et pratique, ainsi qu'un soutien logistique
(notamment la prise en charge du transport des préleve-
ments vers la Guadeloupe) et matériel (fourniture de bu-
vards). Parmi les critéres majeurs d’éligibilité au soutien
proposé par CAREST, il convient de citer notamment la
possibilité de mettre en place la prise en charge médicale
des patients dépistés selon les recommandations (prise en
charge précoce et suivi) et la poursuite du programme de
dépistage au-dela de la période subventionnée.

C’est ainsi que Grenada (111.000 habitants et 1.400 nais-
sances/an) puis Antigua-&-Barbuda (80.000 habitants
et 1.000 naissances/an) ont respectivement bénéficié
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de l'aide a 1a mise en place du programme de dépistage
néonatal selon le modele initié a Tobago.

Avec Haiti, le projet de coopération porté par CAREST
a pris une tout autre forme car il était indispensable de
s’adapter a la réalité de terrain, dans ce pays qui compte
11 millions d’habitants et 270.000 naissances/an. Avec
la participation du laboratoire de dépistage du CHU de
Guadeloupe, une assistance a été apportée pour la mise
en place d’un laboratoire de dépistage déployé sur 3 ho-
pitaux de Port-au-Prince ainsi que le financement de la
formation de deux techniciens de laboratoire accueillis
au CHU de Guadeloupe pendant plusieurs semaines.
D’autres projets d’extension du dépistage néonatal sont
a l¢tude. CAREST pourrait prochainement apporter
son aide & La Dominique, petit territoire localisé entre
la Guadeloupe et la Martinique.

La formation des professionnels de san-
té : un levier essentiel pour une prise en
charge de qualité

Le dépistage néonatal ne peut se concevoir sans une
prise en charge médicale précoce et optimale (en fonc-
tion des capacités des pays concernés) des nouveau-nés

diagnostiqués. Du fait de la spécificité et de la rareté re-
lative des hémoglobinopathies, I'optimisation de la prise
en charge passe dans un premier temps par la formation
des professionnels de santé.

Les formations mises en place par CAREST et les éta-
blissements hospitaliers ont porté sur 'acquisition des
techniques de diagnostic au sein du laboratoire de gé-
nétique moléculaire et de diagnostic des hémoglobino-
pathies du CHU de Guadeloupe. Des techniciens et des
biologistes venus de différents pays de la Caraibe ont
pu en bénéficier. Parallélement, des infirmiéres d’Haiti
sont venues apprendre les techniques de prélévement
au talon mais ont également participé en tant qu’obser-
vatrices aux consultations médicales. Un médecin et
deux infirmiers d’Haiti ont suivi les enseignements du
Diplome universitaire (DU) drépanocytose de I'Univer-
sité des Antilles et de la Guyane.

Nos équipes se sont rendues a Trinidad-&-Tobago,
Grenada, Dominica, Antigua-&-Barbuda pour former
des pédiatres, infirmieres et sage-femmes, et travailler
a la mise en place du programme de dépistage néona-
tal. Une formation a la réalisation du dépistage de la
vasculopathie cérébrale a I'aide de I'échodoppler trans-
cranien est prévue a Grenada. CAREST a donc mis un
point d’honneur a renforcer les compétences des pro-
fessionnels de santé a travers des formations continues,
des ateliers pratiques, des échanges entre experts, ainsi
que la production de référentiels partagés.

Un modeéle de coopération

régionale en santé publique

A T'heure de la mise en commun des expériences a tra-
vers différents réseaux internationaux, et de la recherche
active de moyens qui permettraient aux régions dému-
nies économiquement, mais les plus affectées par ces
pathologies, le réseau CAREST constitue aujourd ' hui un
modele de coopération régionale en santé publique, s'ap-
puyant sur la solidarité sanitaire et scientifique, la mu-
tualisation des compétences, et une vision partagée de
lalutte contre les hémoglobinopathies dans la Caraibe. ®

PUBLICATIONS CAREST

M. Antoing, K. Lee, T. Donald et coll.,

Prevalence of sickle cell disease among
Grenadian newborns. J Med Screen. 2018, 25(1),49

J. Knight-Madden, K. Lee, G. et coll.,

Newborn Screening for Sickle cell Disease in the
Caribbean: An update of the present situation
and of disease prevalence. International
Journal of Neonatal Screening, 2019, 5(1), 5

S. Jarvis, E. Hadeed, K. Lee, et coll., Sickle Cell
Disease Newborn Screening—An Audit of a
Twin Island State Pilot Program. International
Journal of Neonatal Screening, 2023, 9(1), 14
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# PSYCHOLOGIE

LA CONSULTATION

DE CONSEIL GENETIQUE

DE 'EXPERTISE GENETIQUE A
’TACCOMPAGNEMENT PSYCHOLOGIQUE

Malgré les immenses progres réalisés dans sa prise en charge,
la drépanocytose reste encore aujourd’hui une pathologie
pour laquelle le Diagnostic prénatal (DPN) est autorisé par la Loi.

e Diagnostic prénatal (DPN) a pour but de détecter
in utéro la maladie chez le feetus et d'offrir la pos-
sibilité au couple de recourir a I'Interruption médi-
cale de grossesse (IMG) en cas de maladie confir-
mée. Ce diagnostic doit étre précédé, selon les termes de
la Loi, d’'une consultation médicale de conseil génétique.
Alunité des maladies génétiques du globule rouge (UMGGR)
de I'hopital Henri Mondor, celle-ci se déroule toutes
les semaines et permet de recevoir les patients dans un
délai tres court. Elle est organisée en bindme médecin/
psychologue.

Se découvrir RS...

Larecherche d'un trait drépanocytaire ne nécessitant pas
de méthode génétique, la procédure échappe au recueil du
consentement éclairé et préalable du sujet. C’est donc avec
une grande facilité technique, mais d’inquiétude particu-
liere chez les médecins, elle savere toujours un événement
troublant voire inquiétant pour les sujets concernés. Son
annonce requiert donc une attention toute particuliere. En
se découvrant porteur et transmetteur le sujet est, en effet,
traversé par une problématique inédite obscurcissant dans
le méme temps son héritage familial et sa descendance.
Etre porteur mais non malade s’avere, étre en outre, un
paradoxe souvent difficile a comprendre et il n’est pas
rare que cette découverte suscite une inquiétude, parfois
forte, pour la santé. Les références aux modéles connus
tels que bénin/malin ou séropositif/séronégatif, partiel/
total sont fréquents, tout comme I'évocation de plaintes
somatiques — douleurs musculaires ou osseuses, fatigues
- semblant trouver 1a une explication.
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On ne saurait trop insister sur I'inexactitude des termes
«drépanocytaire AS» ou «drépanocytaire hétérozy-
gote» qui ne font que rajouter a la confusion et contri-
bue a faire basculer, a tort, ces sujets du coté des malades.
Précisons aussi que si I'information aux autres membres
de sa famille est fortement encouragée, elle est néan-
moins laissée a I'initiative du sujet.

...et un couple arisque

Lorsque le trait drépanocytaire est retrouvé chez les
deux membres du couple alors qu'une grossesse a dé-
buté, le risque se fait plus précis et I'inquiétude parti-
culiérement vive. Le but de la consultation de conseil
génétique est alors d’accompagner la réflexion du
couple confronté a la question : souhaite-t-il connaitre
le statut génétique de son enfant a naitre en recourant
au DPN et peut-il envisager de recourir a I'IMG si ce-
lui-ci est reconnu malade ?

Quelques mots sur les

procédures de DPN et d'IMG

Le DPN tout comme I'IMG sont autorisés par la Loi tout
au long de la grossesse et c’est le terme de celle-ci qui
déterminera la technique utilisée. Le prélévement du
trophoblaste (futur placenta) sera réalisable vers la 12¢
semaine d’aménorrhée; a cette étape si 'IMG est de-
mandée par la patiente, elle sera réalisée par une aspi-
ration du contenu utérin sous anesthésie générale. Passé
ce moment, c’est le prélévement de liquide amniotique
(amniocentése),  partir de la 16° Semaine d’aménorrhée,
qui permettra de réaliser le diagnostic chez le foetus. Sila



Marie Pierre Lehougre

Psychologue Clinicienne Docteur

en psychologie clinique et psychopathologie
UMGGR CHU Henri Mondor - Créteil (94)

maladie est confirmée et si la patiente souhaite bénéfi-
cier d’'une IMG, elle sera contrainte, a ce stade, de subir
l'expulsion du feetus.

La demande de DPN (et donc d’IMG) sera corrélée
positivement & une connaissance précise de la ma-
ladie, autrement dit & son impact au quotidien sur la
famille et sur le couple. Dans leur trés grande majo-
rité, les parents d’'un enfant malade, a fortiori si ce-
lui-ci est porteur d’une forme trés symptomatique de
la maladie auront recours au DPN et & 'IMG. Chez
eux, la joie d'une nouvelle grossesse sera rapidement
étouffée par la réactivation du traumatisme inhérent
au risque encouru.

Le Diagnostic Pré-implantatoire

(DPI) : intéréts et limites

Le DPI permet aux parents a risque (chacun porteur
d'une anomalie de 1'hémoglobine, symptomatique ou
non) une procédure de fécondation in vitro dans le cadre
d'une procréation médicalement assistée (PMA). Ceci
permet de ne retenir que les embryons AA ou AS. C'est
un processus long, incertain et inégalement disponible
sur le territoire dont les chances de succes sont estimées
aenviron 20% dans les 2 ou 3 ans de la procédure. Il est,
en outre, seulement accessible aux femmes ayant moins
de 37 ans au moment de la réimplantation.

Le conseil
génétique:

un espace de
diagnostic,
d’'information
et d’échanges.

Le binbme médecin/psychologue

Des explications médicales et techniques sont don-
nées par le médecin avec un soin tout particulier car il
convient, non seulement, d’étre attentifs aux possibilités
de compréhension des personnes, mais aussi aux consé-
quences subjectives de ce qui est annoncé, c’est-a-dire a
la teneur des représentations sur le risque et sur 'antici-
pation de I'impact du résultat sur la vie future. En outre,
la variabilité phénotypique de la drépanocytose introduit
une difficulté supplémentaire car s’il est possible de dire
si 'enfant sera malade, il est impossible de prédire son
existence avec la drépanocytose.

Afin que l'information médicale ne se résume pas a un
énoncé didactique inaccessible, une grande place est lais-
sée a '’échange. Les patients sont invités a commenter ce
qu’ils ont compris et nous les encourageons a exprimer
ce qu’ils ressentent. Nous sommes particuliérement at-
tentifs aux préoccupations qui apparaissent au travers
des questions posées afin d’identifier, avec eux, ce qui,
pour eux, paraitra décisif. Dans une neutralité, plus que
jamais bienveillante, notre role est de cheminer a leur
coté et, dans nos compétences respectives, d’accompa-
gner leur réflexion sans jamais lorienter ni 'infléchir.
Au terme de la consultation, il leur faudra prendre une
décision dont on a bien compris quelle ne sera jamais
totalement satisfaisante. ®

1Loin° 94-654 du 29 juillet 1994 relative au don et a L'utilisation des éléments et produits du corps humain, & l'assistance médicale
& la procréation et au DPN. Code de la santé publique francais: Article L 162.16 CSP:issu de la loi du 29 juillet 1994 sur le DPN.
«ILs’entend des pratiques médicales ayant pour but de détecter in utero chez lembryon ou le feetus une affection d’'une particuliére
gravité reconnue comme incurable au moment du diagnostic. IL doit étre précédé d'une consultation médicale de conseil génétique ».
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Pourquoi un dépistage
néonatal de la drépanocytose ?

Définition du dépistage néonatal
Conformément a I'article L. 1411-6-1 du code de la santé
publique, le dépistage néonatal est défini comme « une
intervention de santé publique visant a détecter dés la
naissance certaines maladies rares, souvent d’origine
génétique, afin de mettre en ceuvre a un stade précoce,
avant l'apparition de symptomes, des mesures appro-
priées pour éviter ou limiter les conséquences négatives
de ces maladies sur I’état de santé de I'enfant ».

Intérét du dépistage

dans le cadre de la drépanocytose

La drépanocytose est une maladie génétique de 'hémo-
globine sévere responsable d’anémie, de crises doulou-
reuses, d’'une prédisposition a certaines infections en
particulier a pneumocoque et d'un risque de déces en
I'absence de mesures préventives. Les premiéres compli-
cations peuvent survenir dés les premiers mois de vie et
étre inaugurales chez un nourrisson antérieurement en
bonne santé. Le dépistage néonatal de la drépanocytose
permet l'instauration des traitements préventifs avant la
survenue des premiéres complications de la maladie: an-
tibioprophylaxie par Oracilline® dés I'dge de 2 mois, vac-
cination élargie des 'age de 3 mois en particulier contre
les pneumocoques et les méningococoques ACYW et B,
vaccination annuelle contre la grippe des 'dge de 6 mois,
intensification thérapeutique précoce par hydroxyurée
des les premieres crises vaso-occlusives, dépistage d'une
vasculopathie cérébrale grace au doppler transcranien
des l'age de 18 mois, et programmes d’éducation théra-
peutique. Toutes ces mesures ont permis d’améliorer si-
gnificativement la mortalité, en particulier chez 'enfant
agé de moins de 5 ans'.

Actuellement en France, la mortalité est de 0.52/100 pa-
tient/année chez les moins de 5 ans? ; 33% des déces au-
raient pu étre évités par une meilleure compliance aux
soins. Létude EVADREP? a étudié les événements dans

les 5 premiéres années de 1620 patients nés en France
entre 2006 et 2010. La survie a 5 ans était de 98,9%, 18 dé-
ces ont été observés, parmi eux 12 ont été rapportés a la
drépanocytose SS/SEY dont 7 & une septicémie (4 a pneu-
mocoque) et 2 & une séquestration splénique aigue (gon-
flement de la rate).

Le dépistage néonatal permet par ailleurs de diminuer
la morbidité de la drépanocytose, d’'améliorer la qualité
de vie grace a ’¢ducation thérapeutique, la mise en place
d’un réseau soins ville — hopital et 1a prise en charge psy-
chologique précoce de I'enfant et sa famille dés 'annonce
du fait du role des facteurs psychiques et culturels dans
l'apparition ou la pérennisation de certaines complica-
tions douloureuses.

Historique
du dépistage néonatal de
la drépanocytose en France

Les maladies dépistées

En 2022, le programme de dépistage néonatal a fété ses
50 ans d’existence®. Initialement porté par ’Associa-
tion Francaise pour le Dépistage et la Prévention des
Handicaps de I'Enfant (AFDPHE), il est coordonné depuis
le 1* juillet 2018 par le Centre National de Coordination
du Dépistage Néonatal (CNCDN) et ses antennes régio-
nales (CRDN). Le dépistage néonatal a permis la mise en
place de programmes de santé publique visant & prévenir
la survenue de complications graves dues aux six mala-
dies dépistées par un test sanguin dit test de « Guthrie »
(phénylcétonurie depuis 1972, hypothyroidie congéni-
tale depuis 1978, hyperplasie congénitale des surrénales
et drépanocytose a partir de 1995, mucoviscidose depuis
2002, déficiten MCAD depuis 2020) et a la surdité perma-
nente bilatérale dépistée par un test auditif depuis 2014.
Depuis le 1* janvier 2023, sept maladies héréditaires du
métabolisme (déficit primaire en carnitine, acidurie gluta-
rique de type 1, déficiten LCHAD, tyrosinémie de type 1,
acidurie isovalérique, homocystinurie, leucinose) ont été
ajoutées portant a 14 le nombre de maladies dépistées a
la naissance en France. (YY)

1Lee A, Thomas P, Cupidore L, Serjeant B, Serjeant G. Improved survivalin homozygous sickle cell disease :
lessons from a cohort study. BMJ 1995; 311: 1600-2 doi: 10.1136/bmj.311.7020.1600

2 Desselas E, Thuret |, Kaguelidou F, Benkerrou M, de Montalembert M, Odiévre MH, Lesprit E, Rumpler E,
Fontanet A, Pondarre C, Brousse V. Mortality in children with sickle cell disease in mainland France from
2000 to 2015. Haematologica 2020; 105: e440-e443 doi:10.3324/haematol.2019.237602

3 Brousse V, Arnaud C, Lesprit E, Quinet B, Odievre MH, Etienne-Julan M, Guillaumat C, Elana G, Belloy M, Garnier N,
Chamovuine A, Dumesnil C, de Montalembert M, Pondarre C, Bernaudin F, Couque N, Boutin E, Bardakjian J, DjennaouiF,
Ithier G, Benkerrou M, Thuret . Evaluation of outcomes and quality of care in children with sickle cell disease diagnosed
by newborn screening: a real-world nation-wide study in France. J Clin Med 2019; 8: 1594 doi: 10.3390/jcm8101594
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La drépanocytose

Le dépistage néonatal de la drépanocytose existe de-
puis 1989 dans les DROM, depuis 1995 en métropole. 11
a été étendu a toutes les maternités en France a partir
de 2000 avec la particularité, jusquen 2024, d’étre ciblé
selon l'origine des parents sauf dans les DROM ou il est
réalisé pour tous les nouveau-nés quelle que soit l'ori-
gine des parents®. La Haute Autorité de Santé (HAS) a
préconisé le 10 novembre 2022 la généralisation du dé-
pistage néonatal de la drépanocytose & l'ensemble des
nouveau-nés, mesure effective dans toutes les maternités
depuis le 1* novembre 2024.

La drépanocytose:

maladie génétique dépistée
la plus fréquente en France
et dans le monde

La drépanocytose est la premiere maladie génétique dé-
pistée en période néonatale avec plus de 500 nouveau-nés
dépistés chaque année en France ; par comparaison, la
plus fréquente des autres maladies dépistées concerne
en 2022 281 nouveau-nés atteints d’hypothyroidie congé-
nitale. Prés de 2/3 des couples concernés ignoraient étre
arisque de drépanocytose pour leur descendance®. Ces
nouveau-nés ont ainsi pu étre rapidement pris en charge
dans les structures spécialisées de la filiere nationale
maladies rares des maladies du globule rouge et de I'éry-
thropoiese (MCGRE)’ dont la principale mission est d’or-
ganiser et d’harmoniser la prise en charge des patients®®.
Les derniers résultats publiés dans le rapport d’activité
annuel du programme national du dépistage néonatal
— CNCDN" portent sur 'année 2022 (figures 1 et 2): sur
729 300 nouveau-nés testés, 344 199 nouveau-nés ont
bénéficié du dépistage de la drépanocytose (304398 nés
en métropole et 39 801 nés en Outre-Mer). 595 syn-
dromes drépanocytaires majeurs ont été dépistés en mé-
tropole (dont 60% en Ile-de-France) soit une incidence
de 1/512 nouveau-nés en population ciblée et 1/1159 en
population globale ; le pourcentage de ciblage étant de
44,1 % en moyenne mais variant selon les régions de

FIGURE 1
Résultats du dépistage néonatal
de la drépanocytose en France en 20221°

14,6 % en Bretagne a 79,4 % en Ile-de-France. 89 syn-
dromes drépanocytaires majeurs ont été dépistés dans les
DROM correspondant a une incidence de 1/447. Au total,
684 syndromes drépanocytaires majeurs ont été dépistés
en 2022 en France (métropole + DROM), chiffre qui a
pratiquement doublé en 10 ans puisque 382 syndromes
drépanocytaires majeurs avaient été dépistés en 2012.
Ce dépistage a également repéré en 2022 11 887 enfants
hétérozygotes AS ce qui correspond a une incidence ci-
blée de I’hétérozygotie AS de 1/29 . Ces nouveau-nés ne
sont pas malades mais sont porteurs de 'hémoglobine S
a l'état hétérozygote qu’ils sont susceptibles de trans-
mettre a leur descendance.

4 https://depistage-neonatal.fr/quest-ce-que-le-depistage-neonatal/
5 Bardakdjian-Michau J. Le dépistage néonatal de la drépanocytose en France. Bull Epidémiologique Hebdomadaire 2012; 28: 313-6

6 Bachir D, Sakka M, Allaf B, Bardakdijian J. Données actuelles du dépistage néonatal de la drépanocytose en France;
autres anomalies de 'lhémoglobine dépistées et éléments de prise en charge. Mt pédiatrie 2017; 20: 233-42

7 https://filiere-mcgre.fr

8 https://filiere-mcgre.fr/up-content/uploads/2023/10/plaquette-MCGRE-1.pdf-1.pdf

9 https://filiere-mcgre.fr/la-filiere/presentation/

10 https://depistage-neonatal.fr/wp-content/uploads/2024/07/Rapport-Activite-2022_final.pdf
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Fréquence de la
drépanocytose

La généralisation du dépistage
néonatal de la drépanocytose

Les enjeux de la généralisation
Lenjeu principal est la prise en charge pré-
coce des syndromes drépanocytaires ma-
jeurs afin de mettre en place le plus tot
possible les mesures préventives. Une des
principales difficultés est le nombre croissant
d’enfants dépistés, sans équivalent pour les autres mala-
dies dépistées a la naissance. La généralisation du dépis-
tage néonatal de la drépanocytose ne devrait pas majorer
le nombre de syndromes drépanocytaires majeurs, car il
existe peu de « ratés » du dépistage ciblé, dépistage déja
trés large notamment en Ile-de-France avec 79,4 % des
nouveau-nés ayant bénéficié du dépistage néonatal ciblé
en 2022 ; 60 % des SDM dépistés en métropole le sont en
Ile-de-France (figure 1). Par ailleurs, on peut souligner
les difficultés & retrouver la famille en cas de change-
ment d’adresse et/ou de téléphone, ce qui est souvent le
cas pour les personnes migrantes hébergées a I’hotel.
Un autre enjeu majeur de la généralisation concerne le
dépistage des hétérozygotes AS qui concerne 11 887 nou-
veau-nés en 2022 et 13 827 en 2023. Bien que non ma-
lades, I'information des parents des enfants dépistés AS
représente le principal outil pour la prévention future des
naissances d’enfants malades. Jusqu'en 2024, il existait
une grande hétérogénéité nationale dans la transmission
de cette information AS.

Les étapes de la généralisation

Le 10 novembre 2022, la HAS s’est prononcée en faveur

de la généralisation du dépistage néonatal de la drépano-

cytose a I'ensemble des nouveau-nés en France métropo-
litaine" avec pour argumentaire le fait que :

1 La drépanocytose est la maladie génétique la plus fré-
quente en France parmi celles dépistées en période
néonatale et qu'elle est a la limite de la définition de la
maladie rare.

2 La drépanocytose est la seule maladie dont I'incidence
augmente de facon constante depuis au moins 10 ans,
dans un contexte de brassage populationnel et qu'au-
cune région n’est indemne de cas.

3 La fréquence de la drépanocytose et les pratiques de
ciblage sont hétérogenes selon les régions métropolitaines.

4 Le test de dépistage présente de bonnes performances
en terme de sensibilité et de spécificité.

5 L'impact de la morbi-mortalité de la drépanocytose est

[ 1<1/3000
[ 1<1/2000-1/3000
[ <1/1000-1/2000
I <1/1000

1/8161

FIGURE 2
Incidence de la drépanocytose par région
sur lensemble des nouveau-nés en 2022%°

fort en I'absence de prise en charge précoce.

6 Les risques d’échec du ciblage existent méme si peu de
cas ont été rapporteés.

7 Le ciblage pose un probleme éthique et est source
d’iniquité.

8 Le ciblage concerne déja la moitié des nouveau-nés.

9 Les laboratoires sont & méme d’absorber assez rapide-
ment la montée en charge du nombre de tests de dépis-
tage qui devront étre réalisés.

10 Tous les autres pays européens (dans lesquels I'inci-
dence de la drépanocytose est moindre quen France)
ayant intégré la drépanocytose dans leur programme
de dépistage néonatal l'ont fait selon le mode universel.

En mars 2023, le Comité Consultatif National d’Ethique

(CCNE) a rendu un avis « en faveur de lUinformation

généralisée aux parents et titulaires de lautorité pa-

rentale en cas de révélation de 'hétérozygotie du nou-
veau-né au cours du dépistage de la drépanocytos ».

Le CCNE a insisté sur la « nécessité d élaborer et d’adop-

ter des bonnes pratiques au niveau national concer- e ® ®

11 https://wwuw.has-sante.fr/upload/docs/application/pdf/2022-11/avis_n2022.0060_ac_sespev_du_10_
novembre_2022_du_college_has_relatif_a_la_generalisation_du_depistage_de_la_drepanocytose_en.pdf
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nant la délivrance de cette information ». Enfin, arrété
du 31 juillet 2024 modifiant 'arrété du 22 février 2018
relatif a l'organisation du programme national de dépis-
tage néonatal recourant a des examens de biologie mé-
dicale a instauré la généralisation du dépistage néonatal
de la drépanocytose & compter du 1° novembre 2024.

Lorganisation sur le territoire national
Le dépistage néonatal est coordonné au niveau national
par le CNCDN basé au CHRU de Tours et s’appuie au ni-
veau régional sur 17 CRDN, 12 métropolitains (Auvergne
Rhoéne-Alpes, Bourgogne Franche-Comté, Bretagne,
Centre Val de Loire, Grand Est, Hauts de France, Ile-
de-France, Normandie, Nouvelle Aquitaine, Occitanie,
PACA-Corse, Pays de la Loire) et 5 ultramarins
(Guadeloupe, Guyane, La Réunion, Martinique, Mayotte)
ainsi que sur 5 antennes (figure 3). Les laboratoires réali-
sant le dépistage de la drépanocytose étaient jusqu'en 2024
au nombre de 6 (Bordeaux pour la Nouvelle Aquitaine,
Fort-de-France pour la Martinique, Marseille pour la
PACA-Corse et 'Occitanie, Paris pour I'lle-de-France,
Pointe-a-Pitre pour la Guadeloupe, Lille pour toutes les
autres régions). Laugmentation du nombre de tests induit
par la généralisation du dépistage de la drépanocytose
impose une réorganisation des laboratoires avec la mise
en place du dépistage de la drépanocytose dans chaque
région, soit dans des laboratoires qui réalisaient déja les
tests pour les autres maladies dépistées, soit par la création
de nouveaux laboratoires de dépistage. Ceci implique des
moyens financiers et la formation des personnels.
Chaque CRDN bénéficie d'une certaine autonomie dans
le choix du premier test de dépistage pour tous les nou-
veau-nés et celui effectué en complément quand une
anomalie est détectée, ainsi que dans les modalités de
la transmission du résultat du dépistage aux différents
centres de Référence et de Compétence si le nouveau-né
a été identifié comme malade.

Le test de dépistage
de la drépanocytose

Le préléevement sanguin pour dépister la drépanocytose
est réalisé en maternité a 48 heures de vie, a défaut entre
48 heures et 72 heures de vie, aprés information et ac-
cord d’au moins un des deux parents (figure 4). Quelques
gouttes de sang sont prélevées en général au talon du
nouveau-né (ou au dos de la main) et déposées sur le bu-
vard qui est envoyé dans un des laboratoires de dépistage.
Aucune technique de laboratoire ne permet la séparation
complete de toutes les hémoglobines, et chaque labora-
toire utilise I'association de deux techniques de principes
différents séparant les hémoglobines selon leur masse
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(spectrométrie de masse en tandem (« Matrix Assisted
Laser Desorption Ionization -Time of flight » Maldi-tof)
ou selon leur charge (isoélectrofocalisation (IEF), élec-
trophorese capillaire, ou chromatographie liquide haute
performance (HPLC); ces 2 techniques différent selon les
laboratoires. Tous les profils « anormaux » dépistés par
une technique de 1°* intention sont confirmés par une
autre technique, mais le choix des différentes techniques
varie en fonction des régions. La Maldi-tof permet de trai-
ter en méme temps un grand nombre d’échantillons et se
focalise surtout sur la détection de I'hémoglobine S ; par
exemple elle ne permet pas de détecter les hétérozygotes
portant I’hémoglobine anormale C (hétérozygotie AC).
Le dépistage de la drépanocytose repere ainsi, quelle que
soit la technique de 1 intention utilisée, l'ensemble des
syndromes drépanocytaires majeurs (homozygotes SS,
hétérozygotes composites S ou S/B-thalassémiques, SC,
SE, SD Punjab, SO Arab, S-Lepore). Il détecte aussi les
syndromes 3-thalassémiques majeurs ou intermédiaires
avec une absence ou un taux trés bas d’hémoglobine A et
les hétérozygoties AS (non malades). La plupart des autres
anomalies dépistées (autres hétérozygoties, syndromes
a-thalassémiques et autres formes de syndromes thalas-
sémiques) peuvent étre mises en évidence ou pas, selon
les techniques utilisées et ainsi selon les régions.

Le résultat du dépistage d’'un nouveau-né possiblement
atteint d’'un syndrome drépanocytaire majeur ou d’'un

FIGURE 3
Organisation du dépistage
néonatal en 20221
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FIGURE 4

Documents d'information &
destination des parents mis en place
en 2022 par la HAS et le CNCDN:°

syndrome 3-thalassémique

sévere est adressé par le

CRDN au pédiatre référent

d’un centre de Référence/

Compétence de proximité,

qui a la charge d’organiser

une premiere consultation

d’annonce et de confirmer

le diagnostic par un nou-

veau prélevement. Une

transfusion de concentrés de globules rouges avant la ré-
alisation du test de Guthrie compromet ce dépistage qui
doit étre controlé a distance de la transfusion (car la
transfusion apporte de 'hémoglobine A).

L'annonce de
la drépanocytose

Cette premiere consultation d’annonce a lieu générale-
ment entre 'dge de 1 et 2 mois. Un délai de 1 mois est né-
cessaire entre le prélevement sanguin du nouveau-né ala
maternité et la premiere consultation pour les différentes
étapes faisant intervenir plusieurs intervenants dans des
lieux différents: prélévement sanguin a 48 heures de vie,
envoi du papier buvard au laboratoire, premier test de dé-
pistage par le laboratoire, confirmation par une deuxiéme
technique si le premier test est anormal, renvoi du résul-
tat par le laboratoire au CRDN (18 jours en moyenne en
2022'), saisie des coordonnées des familles par le CRDN,
envoi du résultat par le CRDN au pédiatre référent, convo-
cation de la famille, relances si absence de réponse de la
famille, recherche de la famille si adresse/téléphone erro-
nés, consultation d’'annonce effective. Elle doit avoir lieu
dans la mesure du possible au plus tard a I'dge de 2 mois
afin de pouvoir mettre en place le plus précocement pos-
sible les différentes mesures préventives en particulier
l'antibioprophylaxie, la vaccination élargie, '¢ducation
thérapeutique et 'alliance thérapeutique avec les familles.
La prise en charge doit étre précoce, rigoureuse et dans un
centre expert. Lunité de lieu entre la consultation d’an-
nonce et les consultations ultérieures de suivi permet la
mise en place d’un parcours de soins proche du domicile et
sans rupture de suivi. La consultation d'annonce drépano-
cytose est singuliére par ses impacts psychoculturels, son
réle majeur pour 'adhésion aux mesures préventives et a
terme la réduction de la morbi-mortalité. Liée a la trans-
mission génétique, au sang, la drépanocytose véhicule des
sentiments de culpabilité, de honte et une forte angoisse
de mort chez les parents. Lannonce de la drépanocytose

est toujours traumatique, vécue comme une annonce de
mort précoce et marque souvent I'enfant et sa famille a
vie dés que le mot « drépanocytose » est prononcé. Il est
primordial de prendre en compte les représentations de la
famille et les enjeux psychiques. Cette consultation est ha-
bituellement conduite par le médecin spécialiste, accom-
pagné de préférence d’un autre professionnel (infirmiére,
psychologue...). Son contenu est variable selon les centres
et les équipes et transmet généralement les informations
suivantes: nom de la maladie drépanocytose, nécessité
d’un controle sanguin pour confirmation diagnostique,
explication de la transmission génétique, explication de
la physiopathologie de la maladie, mesures préventives,
principales complications, projets d’avenir, présentation
du centre, modalités de suivi ultérieur. Un bilan initial est
réalisé et comprend notamment une étude 'hémoglobine
pour confirmation diagnostique. Dés que le diagnostic de
drépanocytose est confirmé, le patient intégre un circuit
de soins dédié et tissé avec le médecin traitant et/ou la PMI
(Protection maternelle et infantile) : consultations de suivi
pluriannuelles dont le rythme dépend de I'age de 'enfant
et de la sévérité de la maladie, éducation thérapeutique,
bilan annuel dont le rythme et le contenu dépendent e @ ®

FIGURE 5

Le courrier d'information destiné aux parents
de nouveau-nés dépistés AS élaboré par

le groupe de travail de la filiere MCGRE

12 Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS) « Syndromes drépanocytaires majeurs de l'enfant et de ladolescent », mars 2024
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de la forme de syndrome drépanocytaire majeur'?, et une
attention particuliere a 'adolescence et au moment de la
transition pour le suivi dans un centre adulte.

L'information des parents
des nouveau-nés dépistés AS

Le groupe de travail de la filiere MCGRE

Dés 2023 et la généralisation du dépistage néonatal de
la drépanocytose actée par les tutelles, un groupe de tra-
vail s’est constitué au sein de la filiere MCGRE dont les
objectifs étaient d’insister sur 'importance de I'informa-
tion des parents des nouveau-nés dépistés AS d’'une part,
et d’autre part d’homogénéiser le contenu et le mode de
transmission de cette information qui était jusque-la ren-
due de maniére hétérogene sur le territoire national. Ce
groupe comprend 13 membres, pédiatres ou médecins
d’adulte, cliniciens ou biologistes, ainsi qu'un représen-
tant des associations de patients et de deux chargées de
mission de la filiere MCGRE. Il s’est réuni régulierement
et a participé en 2024 a plusieurs réunions au ministére
de la Santé avec la DGS, la DGOS, '’ARS et le CNCDN.

Les outils développés

par le groupe de travail

Apres enquétes aupres des CRDN et des pédiatres réfé-
rents ayant permis de faire un état des lieux du contenu
de I'information et des modalités trés hétérogénes de
la transmission de I'information des familles des nou-
veau-nés hétérozygotes AS, le groupe de travail a élaboré
plusieurs outils d’information dans le but d'une harmo-
nisation nationale: 1- un courrier destiné aux parents (fi-
gure 5), simple et concis, contenant un QR-code vers des
documents d’information hébergés sur le site MCGRE,
unique pour toutes les régions, transmis aux parents
concernés par chaque CRDN sous la responsabilité de la
filiere MCGRE ; 2- différents documents d’information
accessibles directement sur le site MCGRE! ou via le QR-
code situé dans le courrier recu par les parents concer-
nés (figure 6)'%. Ces différents documents comprennent
une vidéo explicative en francais, des questions/réponses
concernant ’hétérozygotie AS, quatre vidéos en quatre
langues (Soninké/Bambara/Lingala/Créole Haitien)
inspirées du dispositif de médiation transculturelle et
consistant en 4 consultations fictives de 15 minutes cha-
cune jouées par un trio couple parental/interprete mé-
diateur/médecin, une liste des contacts utiles (avec leur
coordonnées pour prendre RDV) regroupant les centres

13 https://filiere-mcgre.fr/mon-enfant-a-ete-depiste-as/

de Référence/Compétence/Centre d’Information et de
Dépistage de la Drépanocytose (CIDD) qui proposent des
consultations ou téléconsultations pour les parents qui
souhaitent plus d’information'*. Tous ces outils d’infor-
mation sont disponibles depuis février 2025.

Les perspectives

Lévaluation de la généralisation

du dépistage néonatal

de la drépanocytose

Une premiére analyse concernant les deux premiers
mois suivant la généralisation du dépistage de la dré-
panocytose montre que durant les mois de novembre
et décembre 2024 il y a eu exactement le méme nombre
de nouveau-nés dépistés avec un syndrome drépano-
cytaire majeur que durant les mois de novembre et dé-
cembre 2023. Ces données seront bien stir a compléter
dans les prochains mois. Les données concernant le
nombre de nouveau-nés dépistés avec une hétérozygo-
tie AS ne sont pas encore disponibles. Il sera par ailleurs

FIGURE 6

Les différents documents d'information & destination
des parents de nouveau-nés dépistés AS élaborés
par le groupe de travail de la filiere MCGRE*?

14 https://filiere-mcgre.fr/videos-en-4-langues-soninke-bambara-lingala-creole-haitien-votre-enfant-a-ete-depiste-as/
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nécessaire d’évaluer la charge de travail supplémentaire
quimplique cette généralisation, tant au niveau des pro-
fessionnels de santé, des laboratoires de dépistage, des
CRDN que de la filiere MCGRE.

Lannonce de la drépanocytose

Les enjeux a venir sont ’homogénéisation de ce parcours
entre les centres, ainsi que la formation des profession-
nels et étudiants en médecine, en particulier grace a des
ateliers de simulation a 'annonce. Le r6le des psycholo-
gues et des associations de patients est primordial et &
développer a l'avenir.

Le développement d’autres

documents d'information

Le groupe de travail de la filiere MCGRE souhaite déve-
lopper d’autres documents d’information pour les parents
d’enfants malades (syndromes drépanocytaires majeurs,
thalassémies), pour les professionnels de santé (supports
de prise en charge) et pour I'annonce de I'hétérozygotie
AC. Une réflexion sur d’autres moyens d’information,
par exemple via « mon espace santé » est a développer en
fonction des retours des praticiens et des patients.

Les enjeux futurs

Des questions éthiques se posent dés a présent et seront
a réfléchir a l'avenir, notamment avec I'émergence des
techniques génétiques qui permettront de dépister de nom-
breuses anomalies liées aux pathologies du globule rouge

qui, outre les questions éthiques qu'elles soulévent, auront
un impact majeur sur les besoins futurs en matiere de prise
en charge des nouveau-nés et d’'organisation des soins.

Points essentiels

La drépanocytose est la maladie génétique grave la plus
fréquente en France et dans le monde ; elle concerne plus
de 500 nouveau-nés dépistés chaque année en France.
Le dépistage néonatal de la drépanocytose permet de
réduire significativement la morbi-mortalité de la dré-
panocytose. Ce dépistage est effectué grace a un préléve-
ment sanguin a 48 heures de vie et est généralisé a tous
les nouveau-nés dans toutes les maternités de France
depuis le 1* novembre 2024.

Outre I'annonce de la drépanocytose et la mise en place
des mesures préventives, le parcours initial de prise en
charge permet l'organisation générale du parcours de
soins de la maladie chronique et 'instauration d’'une re-
lation de confiance avec les familles, gage d'une bonne
adhésion thérapeutique ultérieure. Par ailleurs la mise
en place d’un circuit identique sur tout le territoire pour
l'information des parents des nouveau-nés AS est un en-
jeuimportant du dépistage néonatal de la drépanocytose.
L¢valuation de la généralisation du dépistage néonatal
de la drépanocytose sera essentielle afin de répondre au
mieux aux besoins des professionnels et a la qualité de
la prise en charge des patients. ®
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COMPRENDRE
-DREPANOCYTE:

DEFII\IITIQN, FORMATION
ET CONSEQUENCES
PHYSIOPATHOLOGIQUES

La drépanocytose est une maladie génétique affectant les globules
rouges, responsables du transport de loxygene dans l'organisme.
Le terme « drépanocyte » désigne un globule rouge de morphologie
anormale, en forme de faucille ou faux, qui apparait

chez les patients atteints de cette pathologie.

Comprendre ce qu’'est un
drépanocyte, comment il se forme
et quelles en sont les conséquences
permet de mieux appréhender

les mécanismes de la maladie

et d’en anticiper les complications.
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Dr Bouchra Badaoui et Pr Orianne Wagner-Ballon,
Département d’'Hématologie et Immunologie biologiques, Pole de Biologie-Pathologie,
Hopitaux Universitaires Henri Mondor, F-94010 Créteil, France

Photos: Laboratoire d’'Hématologie Cellulaire, Henri Mondor.

Qu’est-ce qu'un drépanocyte ?

Le drépanocyte est un globule rouge anormal dérivant du
globule rouge normal (figure 1). En temps normal, les glo-
bules rouges ont une forme de disque biconcave, souple,
leur permettant de circuler facilement et de se déformer si
besoin pour passer dans les plus petits vaisseaux sanguins
et de libérer efficacement 'oxygéne. Chez les personnes at-
teintes de drépanocytose, certains globules rouges adoptent
une forme allongée, incurvée, évoquant une faucille, avec
des extrémités parfois effilées : ce sont les drépanocytes.
Cette forme particuliére résulte de modifications internes
au globule rouge, liées a la nature de I’hémoglobine qu’il
contient. Cette anomalie morphologique n’est pas anodine.
Elle modifie profondément les propriétés mécaniques et
biologiques du globule rouge, le rendant plus rigide, moins
stable, moins déformable et incapable d’assurer correcte-
ment sa fonction de transport de loxygéne.

Mécanisme de formation:

la physiopathologie de

formation du drépanocyte

La drépanocytose est due a une mutation génétique du
géne HBB, situé sur le chromosome 11, qui code la chaine
béta de 'hémoglobine. En position 6 de la chaine d’acides
aminés de la protéine, I'acide glutamique est remplacé par
une valine. Cette mutation entraine la production d’'une
hémoglobine anormale, appelée hémoglobine S (HbS), en
lieu et place de I'hémoglobine A (HbA, normale).
L’hémoglobine est une protéine présente a I'intérieur du
globule rouge. Elle capte l'oxygene au niveau des pou-
mons et le libére dans les tissus. Chez les sujets porteurs
d'HbS, cette protéine présente une instabilité particu-
liére : lorsquelle est désoxygénée, elle a tendance a poly-
mériser, c’est-a-dire a sagréger en longues fibres rigides
a l'intérieur du globule rouge.

Ce phénomene de polymérisation altere la forme du
globule rouge, qui passe progressivement d’'un disque
souple a une cellule rigide et falciforme : le drépanocyte
(figure2a4). Ce changement de forme est réversible dans
un premier temps, mais devient irréversible & mesure
que les épisodes de désoxygénation se répetent. eee

FIGURE 1

Globules rouges normaux (le centre clair correspond

a la biconcavité du globule rouge). Frottis sanguin,
coloration May-Grunwald Giemsa, grossissement x630.

FIGURE 2

Drépanocyte visualisé au microscope a contraste de phase.
Goutte de sang a l'état frais, sans coloration,

entre lame et lamelle. Grossissement x400.

FIGURE 3

Drépanocytes aux extrémités majoritairement effilées.
A noter la présence additionnelle d’hématies en cible”
et d’hématies polychromatophiles

* Classiquement observées sur les frottis sanguins de patients drépanocytaires.
Frottis sanguin, coloration May-Grinwald Giemsa, grossissement x630.

FIGURE &

Drépanocytes aux extrémités majoritairement arrondies
(patient traité par hydroxyurée). A noter la présence
additionnelle d’nématies en cible* et d’'hématies
polychromatophiles. Frottis sanguin, coloration
May-Grinwald Giemsa, grossissement x630.

* Cassiquement observées sur les frottis sanguins de patients drépanocytaires.
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FIGURE 5
Mécanisme de falciformation des globules rouges.

Certains facteurs aggravants, tels que ’hypoxie, la dés-
hydratation, I'infection, le froid ou le stress, favorisent
cette polymérisation et donc la formation de drépano-
cytes (figure 5).

Conséquences physiopathologiques
des drépanocytes

Les drépanocytes ont une durée de vie raccourcie (envi-
ron 10 a 20 jours, contre 120 jours pour un globule rouge
normal) et leur forme anormale perturbe leur circula-
tion. Ces deux caractéristiques entrainent une série de
complications cliniques et biologiques.

Anémie hémolytique chronique

La destruction prématurée des drépanocytes dans la
circulation, notamment au niveau de la rate, entraine
une anémie chronique dite hémolytique ou hémolyse (fi-
gure6). Lorganisme n’arrive pas a compenser cette perte
rapide, ce qui peut provoquer une fatigue persistante,
une paleur, un ictere et une baisse de tolérance a I'effort.

Obstruction vasculaire (crises vaso-occlusives)
Les drépanocytes, en raison de leur rigidité et de leur adhé-
rence accrue aux parois des vaisseaux, peuvent se bloquer
dansles capillaires et notamment ceux de taille réduite. Cela
entraine une obstruction partielle ou totale du flux sanguin.
Les tissus, mal oxygénés, souffrent. Ce mécanisme est a
l'origine des crises vaso-occlusives (figure 6), se traduisant
par des douleurs aigtiies, souvent intenses, touchant princi-
palement les os, les articulations ou I'abdomen.

Complications organiques chroniques
La répétition des épisodes d’occlusion vasculaire
et 'hypoxie tissulaire chronique entrainent, a long
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terme, des atteintes d’organes suivants :
e Cerveau : risque d’accidents vasculaires
cérébraux (AVC), surtout chez I'enfant ;
® Reins : altération progressive de la fonction rénale ;
® Yeux : rétinopathie liée a I'ischémie rétinienne ;
® Os : ostéonécrose due a la mauvaise
irrigation sanguine ;
® Poumons : syndrome thoracique aigu,
complication grave et potentiellement mortelle.

Risque infectieux accru

La drépanocytose saccompagne d’une atteinte de la rate,
qui joue un role essentiel dans la défense contre certaines
infections. Chez les enfants, 'hyposplénie (diminution
partielle de la fonction de la rate) ou l'asplénie fonction-
nelle (condition dans laquelle la rate est présente ana-
tomiquement mais ne fonctionne plus ou presque plus)
prédispose a des infections graves, en particulier a pneu-
mocoques, justifiant des vaccinations renforcées et une
antibioprophylaxie.

En conclusion, le drépanocyte est la cellule emblé-
matique de la drépanocytose, reflet d'une anomalie
génétique de 'hémoglobine. Sa formation résulte de la
polymérisation de 'hémoglobine S en situation de dé-
soxygénation, entrainant une déformation du globule
rouge en forme de faucille ou faux, et responsable de
la double symptomatologie de la maladie (hémolyse et
crises vaso-occlusives). Cette déformation altere la cir-
culation sanguine et provoque une cascade de consé-
quences : anémie, crises douloureuses, complications
organiques et vulnérabilité aux infections.

La compréhension du rdle central du drépanocyte dans
la physiopathologie de la drépanocytose permet d’ap-
préhender la maladie dans sa globalité et d’envisager
les stratégies thérapeutiques adaptées, quelles soient
curatives (comme la greffe de moelle osseuse), sympto-
matiques ou préventives. ®

FIGURE 6
Conséquences de la falciformation des globules
rouges : hémolyse et vaso-occlusion.

Photos : Laboratoire d’Hématologie Cellulaire, Henri Mondor.
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kv‘}l DES PROFESSIONNELS DE SANTE

Dr Emmanuelle Bernit,
Praticien hospitalier en médecine interne
Centre de référence Antilles-Guyane MCGRE

LES SOIGNANTS FACE A

'~ DOULEUR AIGUE
DREPANOCYTAIRE

Enquéte sur les ressentis du personnel soignant
des poles Soins Critiques aux Antilles-Guyane dans la prise
en charge urgente du patient adulte en crise vaso-occlusive.

es médecins du CHU de Pointe a Pitre en Gua-
deloupe, ont mené I'enquéte pour comprendre
comment était vécue la prise en charge de la
crise vaso-occlusive du patient drépanocy-
taire adulte du coté des soignants en premiere
ligne. Repérer leurs craintes, difficultés et sentiments né-
gatifs permettra d’adapter les propositions d’amélioration
des pratiques professionnelles dans ces services.

La douleur aigué

dans la drépanocytose

La manifestation principale aigué€ de la drépanocy-
tose, maladie génétique liée a la présence d’hémo-
globine S dans les globules rouges (GR) remplagant
I’hémoglobine normale A est la crise vasoocclusive
(CVO0). Les mécanismes a l'origine des CVO sont com-
plexes : obstruction des vaisseaux par des GR falciformés
(déformés en faucille) avec ischémie, inflammation...
Cette douleur aux caractéristiques uniques, diffi-
cile a calmer, car survenant au niveau de l'os, innervé et
non extensible, méme avec I'utilisation de la morphine,
reste souvent mal percue par les soignants des urgences.
Quand les douleurs sont intenses, il s’agit d’'une véritable
urgence car, en plus de leur caractére intolérable pour le
patient, les CVO peuvent se compliquer sur le plan pul-
monaire d'un syndrome thoracique aigu et évoluer dans
les formes hyperalgiques vers une défaillance d’organes
(rein, foie, coeur...).

Ces CVO surviennent brutalement et peuvent se répéter
chez certains patients; lorsque la douleur est modérée et
répond aux antalgiques de palier I et II, le patient gére
ses symptomes douloureux a domicile avec du repos,
une hydratation per os et des antalgiques; le recours aux
urgences est fréquent quand la douleur devient intense.
Dans certains cas, une hospitalisation en soins critiques
appelés aussi réanimation peut étre justifiée, notam-
ment pour les CVO réfractaires, ou en cas de survenue
de complications. Le patient recoit dés 'admission aux
Urgences des antalgiques intraveineux, le plus souvent
de la morphine, en titration progressive et réguliére as-
sociée a une hydratation intraveineuse, a d’autres antal-
giques et a de 'oxygene si besoin. Malgré les protocoles
spécifiques de soins pour les CVO, certaines d’entre elles
vont mettre plusieurs heures, parfois plusieurs jours, a
étre soulagées. Lexpérience de la douleur, ses retentis-
sements physiques et psychiques, les stratégies du pa-
tient pour y faire face entrainent souvent une perte de
conflance réciproque dans le temps critique de la prise
en charge initiale hospitaliere.

Expérience des patients dans

les services d'Urgences « Adultes »

Les patients drépanocytaires adultes interrogés sur
leur expérience aux Urgences rapportent réguliére-
ment un vécu difficile et des sentiments négatifs face
a des soignants qui minimisent leurs douleurs, e®®
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n’y répondent pas assez vite, peuvent avoir des gestes
qui amplifient la douleur et sont parfois dans le juge-
ment face a la demande du patient de doses répétées de
morphine. Pour les jeunes adultes qui ont expérimenté
auparavant une prise en charge aux urgences pédia-
triques, plus adaptées a leurs douleurs, les passages aux
Urgences adultes sont vécus le plus souvent comme des
expériences traumatiques. Une prise en charge de la
CVO efficace et intégrant toutes les composantes soma-
tiques et psychiques de la douleur éprouvée est donc un
véritable défi pour les soignants hospitaliers.

Questionnaire proposé

aux soignants

Afin d’améliorer la prise en charge des patients en si-
tuations de CVO, nous avons voulu interroger les senti-
ments, attitudes et difficultés des soignant(e)s—infirmier(e)s
(IDE), médecins, internes et aide-soignant(e)s—tra-
vaillant aux Urgences ou en Réanimation/Soins conti-
nus dans 4 centres hospitaliers de la Guadeloupe, de la
Guyane et de la Martinique. Ce travail basé sur un ques-
tionnaire distribué de juin a aotit 2023 a fait 'objet d’'une
thése de médecine qu’a soutenue le Dr Inass Mabchour
en 2024 (https://dumas.ccsd.cnrs.fr/dumas-04990204v1/
file/ThEse__Mabchour_Inass.pdf ). L'objectif de cette
étude était de comprendre les difficultés auxquelles sont
confrontés les soignants et les répercussions sur leur bien-
étre professionnel lorsqu’ils prennent en charge des pa-
tients drépanocytaires en CVO. Nous les avons également
interrogés sur leurs propositions afin d’'améliorer la qua-
lité des soins pour les patients drépanocytaires dans le
pole de soins critiques.

Résultats de l'enquéte

Cent-soixante-quatorze réponses au questionnaire ont été
recueillies. La majorité des réponses provenaient d’ IDE
(48%) et de médecins (22%); le CHU de la Guadeloupe,
lieu d’exercice de I'équipe qui a mené cette enquéte, était
le plus représenté (87 %, n = 151 dont 110 soignants du
service des Urgences du CHU de Pointe a Pitre). La ma-
jorité des soignants interrogés disent ne pas se sentir a
laise avec la prise en charge drépanocytaires (63%) et ne
pas avoir assez de connaissance (76%). Cinquante-trois
pour cent d’entre eux pensent qu’il n’y a pas de protocole
écrit dans leur service. Les difficultés liées a l'environne-
ment de travail (locaux, sous-effectif, matériel) sont dé-
crites comme nombreuses par 67% d’entre eux, avec des
ressentis majoritairement «négatifs» face a la prise en

charge des patients drépanocytaires que leurs passages a FIGURE 1

AL e . . . . LE RESSENTI EN «UN MOT »
I’hopital soient fréquents ou non : «lassitude », «incom- Représentation sous forme de «wordcloud »
préhension », «sentiment d’échec/impuissance », «frus- du ressenti des soignant avec les mots les plus
tration », « énervement », «tristesse », empathie » sont les fréquemment employés (caractérisés par une
termes relevés (figure 1). Lexpression de 1a douleur est vue police de corps plus grande) concernant la prise en
comme compliquée (86%), bien qu'une certaine confiance charge d'un patient drépanocytaire aux Urgences.
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FIGURE 3
Sensibilisation

aladouleur
drépanocytaire
(LKS Santé)

en I'évaluation de celle-ci faite par le patient soit notée. Le
mésusage des opiacés est considéré comme sous-estimé
par 71% des soignants interrogés et la crainte de l'entre-
tenir est présente (67%) (figure 2). Peu d’entre eux (33%)
ont le sentiment que des doses importantes et répétées de
morphine sont nécessaires.

Parmi les pistes d'amélioration suggérées par les soignants
interrogés pour trouver une aisance et des sentiments po-
sitifs dans la prise en charge du patient drépanocytaire
douloureux, sont retrouvées : des formations techniques
(97%), un renforcement de la prise en charge multidis-
ciplinaire avec des référents « Drépanocytose» (87%), la
création de rencontres entre soignants et patients (63%)

FIGURE 2 Craintes exprimées face & la prise en charge
du patient drépanocytaire au péle de soins critiques.

PEUR DE NE PAS REUSSIR A SOULAGER LA DOULEUR

PEUR DE CREER UNE ADDICTION

73,6% (N=128)

47,1% (N=82)
PEUR DE DONNER DES ANTALGIQUES/MORPHINE EN EXCES

32,8% (N=57)

et d’ateliers pratiques de mise en situation (55%). Pour
97% des soignants interrogés, la création d’'un parcours
de soins spécifique aux Urgences améliorerait la prise en
charge; 71% d’entre eux sont d’accord pour y participer.

Actions proposées

au CHU de Pointe a Pitre

Malgré un cours proposé aux internes et assistants re-
nouvelé tous les 6 mois et I'existence de protocoles validés
disponibles dans ces services, le manque de connais-
sances est apparu dans cette enquéte comme le déter-
minant le plus important dans des secteurs hospitaliers
difficiles ou le turn-over professionnel est trés impor-
tant; la peur de la morphine est encore trés ancrée chez
les soignants médicaux et paramédicaux. Nous avons
donc repensé la diffusion de ces formations sous forme
d’ateliers pratiques pour les infirmiers sur la douleur et
les antalgiques, la création de fiches et d’arbres décision-
nels facilement utilisables via le lien d’'une application
sur téléphone portable et ordinateurs hospitaliers. Par
ailleurs, nous avons proposé un atelier a des infirmieres
volontaires avec M™ Luce Kuseke Sona, patiente ex-
perte (LKS Santé) qui a pu les mobiliser sur le ressenti
du patient drépanocytaire en CVO, améliorer leur com-
préhension de ce qui se joue dans ces moments et ren-
forcer non seulement leur savoir-faire mais également
leur savoir-étre auprés du malade (figure 3). Certains
ont participé a des ateliers avec des patients ressources
de Guadeloupe avec la création en commun d’un pro-
tocole IDE aux Urgences et proposition d’'un protocole
anticipé de morphine par I'IDE (non encore validé). Des
protocoles ont été également créés en réanimation avec
implication des infirmiers.

Nous continuons par ailleurs la réflexion sur un par-
cours de soins spécifique pour les patients drépanocy-
taires au sein des Urgences.

Conclusion

Cette enquéte nous a permis de cibler les demandes des
soignants dans notre région Antilles-Guyane et de leur
proposer un travail commun qui se poursuit entre pa-
tients drépanocytaires adultes, spécialistes de la drépa-
nocytose, médecins et infirmiers des services du pole de
soins critiques afin de pouvoir créer une véritable alliance
thérapeutique dans le soin entre soignés et soignants. ®
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UNE VIE AVEC UNE MALADIE CHRONIQUE ‘

LA DYSERYTHROPOIESE
CONGENITALE DE TYPE |

Echange avec Mathilde, atteinte
d'une dysérythropoiese congénitale
de type I, ses parents et le Dr Guitton,
une de ses pédiatres.

Comment la maladie a-t-elle été diagnostiquée
et comment avez-vous vécu cette annonce ?
Papa Mathilde avait un peu plus d’'un an quand son
pédiatre de I'époque nous a prescrit une prise de sang
car elle était pale. Des les résultats, nous avant di nous
rendre aux urgences car Mathilde avait seulement 4g/L
d’hémoglobine (contre 10-12 g/L normalement). Elle a
recu une transfusion et fait quelques examens pour com-
prendre l'origine de cette anémie. Les résultats n'ont pu
étre interprétés qu'un an apres et c’est 1a que le Docteur
nous a annoncé en consultation que Mathilde était at-
teinte d’'une dysérythropoiese congénitale de type II
(CDA 1I). Une fois que le gene qui posait souci a été
identifié chez Mathilde, 'étude génétique a été étendue
a sa mére et moi. Lorsque le docteur a dit qu’il fallait
faire une demande de prise en charge a 100 %, jai réa-
lisé quelle n’allait pas guérir, jai eu du mal a intégrer.
Maman Quand le diagnostic est tombé, jétais sidérée
car on plongeait dans I'inconnu mais je me suis mobili-
sée pour savoir comment aider mon enfant au quotidien.
C’est une maladie extrémement rare, les médecins nous
disaient que son évolution était trés variable d’un patient
a l'autre. Nous avons été trés sollicités pour observer et
reconnaitre les symptomes et prévenir 'hdpital. Nous
étions dans l'action et il y avait peu de place pour laisser
libre court a nos émotions.

Avez-vous pu bénéficier d'un
accompagnement psychologique ?
Malheureusement non, l'aspect psychologique n’a pas
été pris en charge a I’hopital. Mathilde a pu voir un pro-
fessionnel mais il n’était pas spécialisé en pédiatrie et
cela n’a pas été tres concluant. Nous avons contacté par
nous-méme un professionnel en ville.
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Comment se sont passées les premieres années ?
Maman En maternelle, il n’y a pas eu de probleme par-
ticulier car Mathilde pouvait se reposer. Apres, il a fallu
quelle apprenne a bien gérer les différents seuils de dou-
leur, a alerter les adultes de I'école pour leur demander
les médicaments qui pouvaient la soulager.

Papa Un PAI (Projet d'accueil individualisé) a été mis
en place a I’école élémentaire. Mathilde avait tendance a
étre plus fatiguée et a eu de nombreuses absences a I’école
mais elle a réussi a bien avancer jusqu'a aujourd 'hui.

Et & la maison ?

Maman A cause de la CDA II, nous avions deux éduca-
tions différentes selon que Mathilde était anémiée séve-
rement ou non. Lors des phases post-transfusionnelles,
Mathilde était une enfant classique mais au fur et a mesure
que 'anémie s’aggravait, il pouvait y avoir une surexcita-
tion indépendamment de sa volonté. On s’est adapté au
cycle de 'anémie en étant moins exigeant lorsqu’elle était
anémiée mais en lui expliquant bien que cela était tempo-
raire pour préserver une cohérence dans notre éducation.

Quels sont tes symptémes au quotidien ?
Mathilde Principalement, c'est la fatigue mais d’autres
symptomes apparaissent comme les calculs rénaux, les
calculs biliaires, la surcharge en fer. Il faut s'adapter au
quotidien et faire avec. Le plus difficile pour moi c’est
de gérer les douleurs qui peuvent survenir brutalement.
Lintroduction de I'Exjade (qui était au tout début de sa
mise a disposition) a également causé des effets indési-
rables que nous avons signalé (fatigue et maux de téte
invalidants). Jai pu bénéficier d'une nouvelle formule
du médicament et aujourd'hui je le supporte tres bien.

Est-ce que tu vois des améliorations

dans la gestion des symptomes?

Mathilde J’arrive a mieux gérer la fatigue. Certaines dou-
leurs que javais petite ont disparu mais en grandissant
d’autres sont apparues comme par exemple au genou. J'ai
des migraines tout le temps ce qui m’a obligée a arréter
le sport depuis 2 ans. Je finis presque tous les jours a l'in-
firmerie a cause de mes maux de téte et de mes vertiges.



Propos recueillis par

Justine Fauvel,
Chargée de mission Filiere MCGRE

Dr Guitton On pourrait mettre en place de l'activité
physique adaptée (APA), ce n'est pas forcément du sport
mais le fait de reprendre une activité améliore le ressenti
de I'anémie et les performances.

Quels sont tes loisirs ou activités ?

Mathilde Jai toujours fait du sport et des activités
comme le flamenco, le hand-ball, le basket et 'escalade.
Je ne pratique plus mais jaime assister a des matchs de
basket de ma ville, ca me permet de sortir et de garder
une activité. J'entraine aussi l'école de basket des enfants
agésde 6 a 8 ans.

Avez-vous d0 aménager votre

travail pour prendre soin de Mathilde ?

Papa Quand elle était petite, jai travaillé en créche
pour étre libre le soir et le week-end. J’ai travaillé en-
suite a I’hopital ou j’ai dit composer avec des horaires
plus contraignants mais depuis que je suis cadre de santé
j’ai un peu plus de liberté d'organisation.

Maman J’ai la chance de travailler dans un grand groupe
dont la convention collective m’a permis de bénéficier
de jours enfants malades. Je peux faire du télétravail ce
qui me permet d’accompagner Mathilde lors de ses hos-
pitalisations. Il faut avoir un employeur et des collégues
compréhensifs pour pouvoir poser ce cadre qui me per-
met d’adapter mon travail a 'état de santé de Mathilde.
Mathilde Cela a permis a ma mére d’étre plus dispo-
nible car l'infirmiére scolaire 'appelait souvent. En 6°™
jai eu une opération de la vésicule biliaire a la suite de
laquelle je n'ai pas pu aller en cours pendant un mois,
je me suis fait opérer du rein gauche 2 fois en 5*™ (uré-
troscopie) et en 4™ je me suis fait opérer du nez a cause
des sinusites a répétition.

Comment as-tu géré tes absences a l'école ?
Mathilde Je trouve qu'on ne parle pas assez des absences
a Iécole. Je suis en seconde au lycée et jai déja plus de
100 heures d’absence sur deux trimestres. Je n’ai jamais pu
récupérer un seul cours en entier. JI’ai expliqué ma maladie
au proviseur adjoint, qui a élaboré un plan pour mettre en
place les tiers temps et le rattrapage des cours mais il n'est
pas encore tres bien suivi par les professeurs et I'organisa-
tion des rattrapages reste compliquée. Je veux bien parler
de ma maladie aux professeurs mais je ne veux pas que
l'on pense que j'en profite pour demander des privileges.
Dr Guitton Ta maladie ne se voit pas forcément et cela
peut créer des incompréhensions. Il faut que les profes-
sionnels de santé sensibilisent davantage I’Education
nationale pour mieux accompagner les adolescents qui
ont des besoins spécifiques.

Dr Guitton Tu parles de ta maladie

a tes copains, en classe ?

Mathilde En classe non, jai seulement une amie proche
qui est au courant et quelques copines. J’ai eu un dif-
férend avec une professeure qui a refusé de me faire
repasser une évaluation que javais manquée a cause de
mes maux de téte; il a fallu que le proviseur intervienne.
Cette professeure m’a fait des remarques devant toute la
classe qui a ainsi appris que j'avais une maladie. Cela ma
affectée car en arrivant au lycée, j'avais espéré ne pouvoir
parler de ma maladie qu'a des personnes de confiance.

Est-ce que tu as une idée de ce que

tu voudrais faire plus tard ?

Mathilde J'aimerais bien étre docteur en pharmacie ou
député mais avec ma maladie je ne suis pas stire que cela
soit possible. J’ai beaucoup d'absences a ’école ce qui se
fait ressentir sur les résultats. Je suis un peu décue mais
jessaie de continuer comme je peux.

Papa Apres le chemin n’est jamais droit. Tu as un ob-
jectif et il faut qu'on taide a latteindre.

Dr Guitton Peux-tu nous parler de

lUassociation que vous avez créée ?

Mathilde Il s’agit de l'association « Happy HDJ », elle
a été créée en 2018. Lorsque jétais hospitalisée, je disais
souvent a ma grand-mere et 2 ma mere que je m'ennuyais
et donc on apportait des jeux, des coloriages dans ma va-
lise. Cela nous a donné 'idée de monter une association
qui aurait pour but d’apporter des jeux et de la joie aux
enfants hospitalisés en HDJ (Hopital de jour). ®

Retrouvez larticle

sur l'association « Happy
HDJ» & la page 43 de la
rubrique « Associations ».
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AMENAGEMENT -
DE POSTE:

QUEDIT LA LOI
FRANCAISE?

AMENAGEMENT

DU POSTE

DE TRAVAIL

AmMménager le poste de travail pour les personnes
atteintes des pathologies rares du globule rouge et

de l'érythropoiese est une démarche essentielle pour
garantir leur bien-étre, leur confort et leur productivité.
Le patient doit étre au coeur de ce dispositif.

our les personnes en emploi reconnues
en situation de handicap, des solutions
existent pour adapter le poste de tra-
vail ou, dans le cas des travailleurs in-
dépendants, aménager leur activité
en fonction de leur état de santé, afin de
maintenir leur emploi dans de bonnes conditions. Les
pathologies couvertes par la filiere MCGRE, souvent
synonyme d’handicap « invisible », ont pour dénomi-
nateur commun la fatigue chronique avec des pics
d’épuisement liés 4 'anémie mais aussi aux contraintes
de la maladie chronique (agenda chargé de rendez-vous :
hospitalisations programmeées pour transfusion, exa-
mens a visée diagnostique, ou requis dans le suivi régu-
lier ; ou inopinées en cas de complications); lourdeur des
traitements, avec leurs effets indésirables. Dans la dré-
panocytose s'ajoute le risque de Crises vaso-occlusives
(CVO) avec ses facteurs favorisants : exposition au froid
ou a la chaleur excessive, efforts physiques, stress. Les
patients d’'un c6té peuvent avoir tendance a anticiper les
difficultés liées a 'emploi en se sous-évaluant lors de
leurs entretiens d’embauche ou de carriere, mais d'un
autre coté, il faut étre conscient qu’ils font bénéficier les
entreprises de leur grande motivation a exercer leurs
qualités professionnelles malgré la maladie.

Ameénager le poste de travail pour ces personnes est

une démarche essentielle afin de garantir leur bien-étre,
leur confort et leur productivité. En apportant des ajus-
tements au niveau de 'environnement de travail, aux
horaires, aux taches, aux équipements et au suivi mé-
dical, I'employeur contribue non seulement a réduire
les défis physiques et mentaux que ces employés ren-
contrent, mais aussi a favoriser leur intégration et leur
épanouissement professionnel. Un environnement de
travail inclusif et bien adapté bénéficie a la fois aux em-
ployés et a 'entreprise en favorisant une main-d’ceuvre
en meilleure santé et plus motivée. Caménagement du
poste de travail pour les personnes en situation de
handicap est une obligation de moyens renforcée
pour I'employeurl, encadrée par la loi.

Les Services de prévention et de santé au travail (SPST),
qu’ils soient autonomes ou interentreprises sont chargés
de préserver la santé des salariés et d’accompagner les
employeurs, les travailleurs et leurs représentants
en matiére de prévention des risques professionnels.
Dans ce cadre, 'une des missions des SPST, prévues a
larticle L. 4622-2 du code du travail, consiste notamment
a prévenir la désinsertion professionnelle et a favoriser
le maintien dans I'emploi.

La prévention de la désinsertion professionnelle vise a
anticiper la perte d'une activité professionnelle pour des
raisons de santé ou de situation de handicap.

1 https://handinova.fr/amenagement-de-poste-loi-francaise-droits/
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Dr Farida ZEMIRLINE-MAHCER
Médecin du Travail, Médecine Aérospatiale (THALES)

Dr Dora BACHIR Présidente d’'EVAD, association
dédiée & I'Education thérapeutique du patient

Les acteurs impliqués dans la prévention
de la désinsertion professionnelle sont:
L'Assurance Maladie : assure un suivi des arréts de
travail pour maladie, une détection précoce des risques
de désinsertion professionnelle. Cela peut inclure des
bilans de santé réguliers et des examens médicaux. Un
employé peut bénéficier d’'un essai encadré pour tester sa
capacité a reprendre son ancien poste de travail durant
son arrét. A la fin de l'arrét de travail, la convention de
rééducation professionnelle en entreprise (CRPE) per-
met de réhabituer le salarié & son poste ou d’apprendre
un nouveau métier.

L’AGEFIPH (Association de Gestion du Fond pour
UInsertion des Personnes Handicapées) : propose
des services d'accompagnement personnalisé aux per-
sonnes en situation de handicap, les aidant a élaborer
des projets professionnels adaptés a leurs compétences
et a leurs besoins. Elle offre également des aides finan-
cieres aux entreprises qui recrutent ou maintiennent des
salariés handicapés. Elle organise des actions de forma-
tion pour les travailleurs handicapés et des sessions de
sensibilisations pour les employeurs.

CAP EMPLOI est un partenaire incontournable pour
les personnes en situation de handicap: c’est un ré-
seau de services en France dédi¢ a 'accompagnement
des personnes handicapées dans leur insertion ou

leur maintien dans ’emploi. Son réle principal est de
faciliter 'acces a I'emploi pour les personnes handica-
pées, en les aidant & surmonter les obstacles profes-
sionnels liés a leur situation de handicap. Il travaille
en étroite collaboration avec les entreprises, les tra-
vailleurs handicapés et les acteurs de I'emploi pour
développer des solutions personnalisées et adaptées.

Le réseau COMETE France (COMmunication Et
Tremplin vers 'Emploi) : les équipes de Comete
France (médecins, ergonomes, ergothérapeutes,
psychologues du travail, assistants de service social,
neuropsychologues, etc.) accompagnent les personnes
en situation de handicap des le début de leurs soins, dans
I’élaboration de leur projet professionnel, compatible avec
leur état de santé. Il peut s’agir d’'un maintien en emploi
en milieu ordinaire de travail - ancien ou nouveau poste
- d’une entrée en formation ou d’une reprise d’études.

La MDPH (Maison Départementale des
Personnes Handicapées) : évalue les besoins des
personnes handicapées pour attribuer des droits comme
I’Allocation aux Adultes Handicapés (AAH) et la re-
connaissance de la Qualité de Travailleur Handicapé
(RQTH). Elle propose un accompagnement dans la re-
cherche d’emploi et collabore avec les employeurs pour
les sensibiliser a 'embauche des personnes handicapées.

La DREETS (Direction Régionale de 'économie,
de VEmploi, du Travail et des Solidarités) : tra-
vaille avec les MDPH, les services de santé au travail, la
Sécurité sociale, Pole emploi, Cap emploi, etc. Elle aide
a éviter que les personnes fragilisées par la santé ou le
handicap quittent leur travail, en soutenant le maintien
dans 'emploi, la reconversion, et en coordonnant les
acteurs concerneés.

L'ARS (Agence Régionale de Santé) et les pro-
fessionnels de santé (médecin traitant, mé-
decin du travail et médecin conseil) : jouent un
role essentiel dans la prévention de la désinsertion
professionnelle en garantissant un suivi médical
adapté, en évaluant les capacités des individus, en pro-
posant des aménagements, et en coordonnant les actions
de santé au travail.

En cas d’arrét de travail ou a 'approche de la reprise
d’activité, un salarié peut rencontrer des difficultés pour
reprendre son poste. Il est alors essentiel qu’il sollicite
une visite de pré-reprise auprés du médecin du travail.
Cette visite permet d’évaluer sa capacité a reprendre
son emploi et d’anticiper les aménagements nécessaires
pour favoriser son retour dans les meilleures conditions.
Ainsi, le médecin du travail analyse d’abord le poste
existant (conditions de travail telles que la posture, e @ ®
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le bruit, Iéclairage, la température) et les capacités du
salarié, puis formule des propositions d’aménagement
en concertation avec I'employeur et le salarié.

Les aménagements peuvent concerner la flexibilité
des horaires de travail, ou un accroissement du télé-
travail, ainsi que le matériel de travail ou le mobilier
(un grand écran, un fauteuil ergonomique plus adapté,
voire un bureau assis-debout). Laménagement peut
étre plus lourd et plus coliteux en fonction de la sévé-
rité et de la durée du handicap. L'objectif est d’aider ces
personnes a surmonter leurs difficultés et & maintenir
une activité professionnelle durable et épanouissante,
tout en répondant aux besoins spécifiques liés a leur
état de santé. Le médecin évalue les solutions en fonc-
tion de I'état de santé du salarié, des exigences de son
poste et des contraintes de 'entreprise, en partenariat
avec lemployeur, tout en respectant le secret médical.
Lemployeur doit mettre en ceuvre ces aménagements,
saufen cas d'impossibilité justifiée. Il est important d’'inci-
ter les personnes atteintes de maladies chroniques symp-
tomatiques a demander précocement la Reconnaissance
de la qualité de travailleur handicapé (RQTH), méme si
elles ne sont pas obligées de la faire valoir.

Coté patient: laménagement

du poste de travail implique la RQTH.

La demande de reconnaissance du statut de travailleur
handicapé peut étre effectuée en urgence (procédure ac-
célérée) pour faire face a un risque d’inaptitude ou de
licenciement. Dans ce cadre, le médecin du travail rem-
plit la fiche médicale spécifique a la procédure accélérée.
Comme pour la procédure classique, la procédure ac-
célérée doit étre déposée aupres de la MDPH du dé-
partement de résidence de la personne concernée.
Pour que le dossier soit traité dans les meilleurs délais,
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SALARIE EN ARRET

DE MALADIE

Demande de visite
médicale de pré reprise

ROLE DU MEDECIN

DU TRAVAIL

» Evaluation des capacités
du salarié et les impacts
de la maladie sur son travail.

e Recommandations des
aménagements adaptés pour
limiter la fatigue et les crises.

e Sensibilisation de lemployeur
aux besoins spécifiques
liés & la drépanocytose.

°* Accompagnhement
av dossier de la RQTH
(Procédure accélérée
du médecin du travail).

* Role clé pour le maintien
dans lemploi

il doit comprendre les documents suivants:

® La fiche médicale renseignée (disponible sur le site du
PRITH wwuw.prithidf.org, auprés de votre médecin
du travail ou de votre MDPH).

® La fiche administrative.

® Un justificatif de domicile.

® Un justificatif d’identité.

Déslattribution d'un numéro de dép6t par la MDPH, des
aménagements au poste de travail peuvent étre mis en
place sans attendre la notification de la RQTH.

Le médecin référent spécialiste (en collaboration
éventuelle avec le médecin généraliste et surtout I'as-
sistante sociale hospitaliére ou du travail) est également
un partenaire important dans la relation avec la méde-


http://www.prithidf.org

QI E\PLOYEUR

e Subventions et aide de 'Agefiph,
L'association de gestion du fonds pour linsertion
professionnelle des personnes handicapées
dans le secteur privé. Financement de
ladaptation du poste de travail.

e Aide du FIPHFP, fonds pour linsertion des
personnes handicapées dans la fonction
publique.

e CAP emploi accompagne des
employeurs dans leurs problématiques de
recrutement et de maintien dans lemploi
des personnes en situation de handicap.

e Caisse d'assurance maladie:
- Prévention de la désinsertion professionnelle.
- Garantir un cadre de travail adapté.

AMENAGEMENTS DU POSTE DE TRAVAIL

e Organisation du travail:
- Horaires flexibles pour gérer la fatigue.
- Télétravail partiel si possible.
- Pauses régulieres pour éviter la surchauffe.

e Environnement de travail:
- Bureau bien ventilé et température stable.
- Siege ergonomique pour limiter
les douleurs articulaires.
- Eviter les expositions prolongées
au froid ou & la chaleur.

* Aménagements des taches:
- Eviter les efforts physiques intenses.
- Adapter la charge de travail en
fonction des capacités du salarié.

cine du travail pour établir le certificat médical MDPH
détaillant 'état de santé du patient, les aménagements
spécifiques liés & sa pathologie et au poste de travail oc-
cupé, ainsi que pour appuyer la demande de RQTH et
d’autres dispositifs si nécessaire (par exemple, la carte
de mobilité inclusion - stationnement).

Conclusion: En apportant des ajustements au niveau
del'environnement de travail, des horaires, des taches, des
équipements et du suivi médical, l'employeur contribue non
seulement a réduire les défis physiques et mentaux aux-
quels ces employés sont confrontés, mais aussi a favoriser
leur intégration et leur épanouissement professionnel. Un
environnement de travail inclusif et bien adapté bénéficie
a la fois aux employés et a I'entreprise en favorisant une
main-d’ceuvre en meilleure santé et plus motivée. ®

QUELQUES

CONSEILS
LIENS UTILES
ET REFERENCES

Vous étes en arrét de travail, lassurance
maladie peut vous accompagner, vous pouvez
bénéficier d'un essaiencadré. La convention
de rééducation professionnelle en entreprise
(CRPE) vous permet de vous réhabituer & votre
poste ou d'apprendre un nouveau métier

Prévenir la désinsertion professionnelle | ameli.fr | Assuré.

Vous étes un travailleur reconnu handicapé ?
L'association de gestion du fonds pour linsertion
professionnelle des personnes handicapées (Agefiph)
peut vous accompagner dans vos démarches :
Personne handicapée: 'Agefiph peut-elle vous aider ? | Agefiph.

Vous étes une personne en situation de Handicap ?
Découvrez les missions des Cap emploi - Cap emploi national.

Vous étes une personne en situation de handicap
au sein d'un établissement ou d'un service

de soins de suite et de réadaptation (SSR) ?

Comeéte France vous accompagne, dés la phase
d’hospitalisation, dans la construction de votre projet
professionnel, compatible avec votre état de santé.
Cométe France | Travail-emploi.gouv.fr | Ministére du

Travail, de la Santé, des Solidarités et des Familles.

Vous pouvez demander ou renouveler une
prestation auprés de la MDPH en ligne:

Demander ou renouveler une prestation en
ligne a la MDPH | Service-Public.fr

Vous étes en arrét maladie et vous souhaitez
plus d’'informations sur la reprise du travail ?
Comment préparer sa reprise aprés un arrét maladie?
| Travail-emploi.gouv.fr | Ministére du Travail, de

la Santé, des Solidarités et des Familles.

Vous étes salarié(e) dans une entreprise, agriculteur
ou agent de la Fonction Publique et vous souhaitez
une prise en compte rapide de votre demande de
Reconnaissance de la Qualité de Travailleur Handicapé
03 Procédure accélérée RQTH Notice technique définitive.

Pour connaitre le réle de la Médecine

de prévention et les acteurs en entreprise:
Médecine de prévention et acteurs en entreprise

| Travail-emploi.gouv.fr | Ministére du Travail, de
la Santé, des Solidarités et des Familles ?

Fonds pour linsertion des personnes handicapées
dans la fonction publique (FIPHFP),

accéder au site Fonds pour linsertion des personnes
handicapées dans la Fonction publique

Archives des Maladies Professionnelles
et de 'Environnement
http://dx.doi.org/10.1016/j.admp.2015.04.003.
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https://www.ameli.fr/hauts-de-seine/assure/droits-demarches/maladie-accident-hospitalisation/prevention-desinsertion-professionnelle
https://www.agefiph.fr/articles/demarche/personne-handicapee-lagefiph-peut-elle-vous-aider
https://www.capemploi.info/qui-sommes-nous/vous-etes-une-personne-en-situation-de-handicap-decouvrez-les-missions-des-cap-emploi.html
https://www.capemploi.info/qui-sommes-nous/vous-etes-une-personne-en-situation-de-handicap-decouvrez-les-missions-des-cap-emploi.html
https://travail-emploi.gouv.fr/comete-france
https://travail-emploi.gouv.fr/comete-france
https://www.service-public.fr/particuliers/vosdroits/R48844
https://www.service-public.fr/particuliers/vosdroits/R48844
https://travail-emploi.gouv.fr/comment-preparer-sa-reprise-apres-un-arret-maladie
https://travail-emploi.gouv.fr/comment-preparer-sa-reprise-apres-un-arret-maladie
https://travail-emploi.gouv.fr/comment-preparer-sa-reprise-apres-un-arret-maladie
https://idf.drieets.gouv.fr/sites/idf.drieets.gouv.fr/IMG/pdf/03_Procedure_acceleree_RQTH_Notice_technique_definitive.pdf
https://travail-emploi.gouv.fr/suivi-de-la-sante-au-travail/medecine-de-prevention-et-acteurs-en-entreprise
https://travail-emploi.gouv.fr/suivi-de-la-sante-au-travail/medecine-de-prevention-et-acteurs-en-entreprise
https://travail-emploi.gouv.fr/suivi-de-la-sante-au-travail/medecine-de-prevention-et-acteurs-en-entreprise
https://www.fiphfp.fr/
https://www.fiphfp.fr/
http://dx.doi.org/10.1016/j.admp.2015.04.003
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ADODREP GUWADA

PREMIERE EDITION
EN GUADELOUPE

La Transition : qu'est-ce que c’est ?
Qu'est-ce que ¢a veut dire ?

Les patients avec une maladie chronique qui s’exprime des
la petite enfance sont pris en charge dans le service pédia-
trique jusqu'a 18-20 ans puis doivent ensuite rejoindre un
service de soins pour adultes plus adapté a leurs besoins :
c’est ce qu'on appelle le transfert.

Ce changement de prise en charge peut étre une source
d’inquiétude et de bouleversement pour le patient et ses
proches. Le transfert se prépare bien en amont (a partir
de 13-14 ans) lors d’'une période de transition qui corres-
pond a un temps d’apprentissage ou l'adolescent va rece-
voir les clés pour devenir autonome dans la gestion de sa
maladie et étre prét a ce changement de prise en charge.
Cette période est également celle de 'adolescence, ou de
nombreux changements corporels et psychiques inter-
viennent et bouleversent un équilibre antérieur. La tran-
sition est ainsi un véritable accompagnement de I'adoles-
cent porteur d'une maladie chronique dans une période
clé de sa vie, ou lui-méme, ses proches et les soignants tra-
vaillent ensemble pour que le transfert puisse se réaliser
dans les meilleures conditions lors d'une période stable
sur le plan médical, psychologique et social.

Les informations sur la maladie, sa gestion au quotidien
d’un point de vue médical et psychosocial sont abordées
lors de séances d’¢ducation thérapeutique du patient
(ETP) intégrées dans sa prise en charge dés 'enfance.

32 ®Globinosope N°10

Organisé pour aider
les adolescents
drépanocytaires
dans leur transition
future vers une prise
en charge adulte

Pourquoi un week-end
ADODREP en Guadeloupe ?

Parce que nous pensons qu’il est plus facile de par-
tager nos expériences multiples en passant du temps
ensemble, ADODREP-Gwada a été organisé du 9 au 11
novembre 2024 sur le modéle D’ADODREP Ile de France.
Des adolescents drépanocytaires de Guadeloupe ont ainsi
pu rencontrer des patients ayant déja effectué leur pas-
sage en service adulte, 1'équipe soignante du centre de
référence de Guadeloupe et des intervenants variés (mu-
siciens, comédienne, diététicienne, animateur de jeux de
société). Nous avons eu la chance d’avoir avec nous les
Drs Benoit Meunier et Claire Falguiére qui avaient animé
le week-end ADODREP Ile de France en aotit 2024 et ont
animé cette session guadeloupéenne avec brio.

Ce temps passé ensemble, avec repas partagés, ateliers
d’ETP mélant théatre (jeux de rdle), musique, cuisine, jeux
de société et activité physique nous a permis d’aborder sans
tabou les questions qui se posent a I'adolescence sur sa vie
avec la maladie, sur son avenir familial, personnel et pro-
fessionnel, sur ses désirs et ses craintes. Douze adolescents
de 15 a 19 ans ont accepté cette aventure et voici ce qu’ils en
ont dit a 1a fin (figure 1).

Lévaluation par questionnaire des parents est également
trés satisfaisante, avec le regret pour les parents d’ado-
lescents de 17-19 ans de ne pas avoir eu cette proposition
bien avant.




RETROUVEZ
LA VIDEO
D’ADODREP
GWADA 2024

Dr Emmanvuelle Bernit,
Praticien hospitalier en médecine interne
Centre de référence Antilles-Guyane MCGRE

Nous avons pu voir émerger pendant ces 3 jours des vrais
partages d’expérience, des amitiés, de 'entraide, une plus
grande facilité a exprimer ses besoins et ses projets; la ma-
jorité se sent plus autonome pour aborder le futur et plus
a laise sur les questions de sexualité. Une véritable dyna-
mique de groupe s’est mise en place et s’est renforcée au fur
et a mesure des activités. La durée sur 3 jours a permis de
traiter plusieurs fois les mémes sujets avec des approches
différentes et les participants se sont sentis en confiance
pour poser des questions et exprimer leurs difficultés.

Perspectives

Nous nous sommes retrouvés en atelier d'une journée le
28 février 2025 pour évaluer a 3 mois ce qu’ils avaient gardé
du week-end et si des changements étaient intervenus dans
leur vie; 8 adolescents étaient présents sur les 12 (deux
étaient malades) ainsi que nos deux patientes ressource
ayant déja réalisé leur transfert, Nancy et Océane, toutes et
tous ravis de se rencontrer a nouveau et de partager leurs
histoires de vie. Deux parents ont participé aux ateliers
de la journée partageant leurs craintes et attentes. Ado-

facile et se sentent moins angoissés a I'idée de ce transfert
futur. Les questions sur la pathologie sont plus précises.
Les adolescents se préoccupent plus de leurs rendez-vous
médicaux depuis le week-end et ont un échange plus fa-
cile avec les soignants. Ils ont exprimé le besoin d’avoir un
atelier sur les aides sociales existantes apres leur majorité,
de poursuivre la réflexion et les échanges sur les Urgences
adultes et d’étre accompagné dans leurs choix profession-
nels. Tous étaient intéressés pour assister au webinaire
national sur la transition qui a eu lieu en avril 2025 et sou-
haitaient avoir une nouvelle journée ETP en juillet (deux
passent le bac). ®

Le bilan de ce premier
ueek-end Adodrep

est donc tres positif :
RDV bientot pour un
nouvel Adodrep-Gwada

lescents et parents pensent avoir une prise de parole plus en Guadelou pe 1
FIGURE 1 Auto évaluation: pour chaque affirmation, Pas dutout Plutétnon Moyennement  Plutét oui Totalement
choisissez une des qualifications suivantes :
pas du tout - plutdt non-moyennement - plutét oui-totalement.

Jesais exprimer Jemesens Jemesens mieux J'aiidentifié une Jemesensplusa  Jemesensdavantage J'aborde le futur Jemaprojette

mon état de santé activité physique

plus autonome
quime convient

prét afaire les choses
sans mes parents

l'aise sur les questions

motivé G manger
liées ama sexualité

avecplusde
équilibré

confiance

davantagedans la
transition versun
service adulte
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DIAGNOSTICET
PRISE EN CHARGE DES

POLYGLOBULIES

Les polyglobulies sont des pathologies caractérisées
par une production excessive de globules rouges.
ILest important d’en identifier la cause pour

pouvoir proposer un traitement adapté.
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Pr Francois Girodon

Service d’'hématologie Biologique du centre hospitalo-universitaire de Dijon,
Coordonnateur du Centre de Référence Maladies Rares MCGRE de Dijon,
membre du France Intergroupe Myéloprolifératifs (FIM).

’hémogramme, appelé aussi numération
formule sanguine, est 'examen biologique
hématologique indispensable dans la plu-
part des pathologies : il permet d’obtenir
rapidement une premiere évaluation glo-
bale de la production des cellules san-
guines, aussi bien sur le plan quantitatif
que qualitatif. Pour ce qui est des globules rouges, de
nombreuses maladies s'accompagnent d'une diminu-
tion de leur nombre, avec comme conséquence une di-
minution de 'hémoglobine circulante qui caractérise le
vaste champ des anémies, et ce par des mécanismes tres
variés. A contrario, les situations au cours desquelles le
nombre de globules rouges est augmenté sont plus rares,
et regroupées sous le vocable générique de polyglobulies.
Leurs reconnaissance clinique et évaluation biologique
sont essentielles afin d’identifier les causes sous-jacentes
et adapter, le cas échéant, un traitement adéquat en vue
d’une prise en charge optimale.

Qu’est-ce qu’une polyglobulie ?

La polyglobulie correspond a une augmentation du vo-
lume occupé par 'ensemble des globules rouges de l'or-
ganisme, appelé volume globulaire total (VGT), mesuré
par différentes techniques, soit isotopiques, soit liées &
l'utilisation du monoxyde de carbone CO compte tenu
de la trés grande affinité de 'hémoglobine a son égard.
Ces examens tres spécialisés sont habituellement effec-
tués pour confirmer ou infirmer une polyglobulie vraie,
définie par un VGT> 125% de la valeur théorique en
fonction du poids et de la taille'2.

En pratique courante, une polyglobulie est suspectée
devant I'augmentation des valeurs d’hémoglobine (Hb)
ou d’hématocrite (Ht) au-dessus de certains seuils qui
varient selon le sexe. Ainsi, d’apres les recommandations
de ’OMS, chez ’homme, il est 1égitime de suspecter une
polyglobulie si 'Hb > 16,5 g/dl ou si 'Ht > 49%, alors que
chez la femme, les seuils proposés sont respectivement
de 16 g/dl et 48%°. Cependant, plusieurs études ont mon-
tré que ces valeurs seuils étaient seulement des signaux
d’alerte pour évoquer une éventuelle polyglobulie, mais

qu’elles n’étaient pas en elles-mémes synonymes de po-
lyglobulie vraie : ainsi, plus de 30% des patients avec des
valeurs d’'Hb ou d’Ht supérieures aux seuils proposés
par ’OMS ne sont pas porteurs de polyglobulie vraie*.
Les causes de polyglobulies se classent en deux grandes
catégories, selon le mécanisme incriminé : une polyglo-
bulie peut étre primitive, liée & un défaut intrinseque
de la cellule souche érythroblastique, ou elle peut étre
secondaire a différents stimuli. Au sein de cette classifi-
cation, il est classique de distinguer les formes acquises
des formes constitutionnelles, c’est-a-dire héréditaires.
Toutefois, en pratique courante, les polyglobulies ac-
quises sont de loin les plus fréquentes, les formes héré-
ditaires étant considérées comme des maladies rares.

A. Les polyglobulies acquises
1. Polyglobulie acquise primitive
C’est la classique polyglobulie de Vaquez (PV), néoplasie
myéloproliférative chronique décrite pour la premiére fois
en mai 1892 sous le vocable de « cyanose s'accompagnant
d’hyperglobulie » par Henri Vaquez, médecin parisien, et
caractérisée par une prolifération clonale des précurseurs
érythroblastiques®. Cent ans plus tard, la découverte de la
mutation activatrice JAK2V617F par William Vainchenker
en 2005, un autre médecin frangais, a considérablement
simplifié le diagnostic de PV, puisque 98% des patients
présentent cette mutation ou plus rarement une mutation
de I'exon 12 de JAKZ". Cette PV est a éliminer en priorité
devant une suspicion de polyglobulie, compte tenu d’'un
surrisque de thrombose (formation d’un caillot sanguin).
2.Les polyglobulies secondaires
Elles forment un vaste groupe hétérogeéne de situations
et résultent d'une stimulation accrue de la production
d’érythropoiétine (EPO), facteur de croissance spéci-
fique de la lignée des globules rouges, souvent en ré-
ponse a une hypoxie (diminution de la concentration
d’oxygéne dans le sang) chronique ou a une tumeur pro-
ductrice d’EPO. Les causes principales sont :
¢ L'hypoxie chronique centrale, notamment au cours
des maladies pulmonaires chroniques, du syndrome
d’apnée du sommeil, des malformations car- eee

1Pearson, T.C. et al. Interpretation of measured red cell mass and plasma volume in adults: Expert Panel on Radionuclides
of the International Council for Standardization in Haematology. Br J Haematol 89, 748-756 (1995).

2 Maaziz, N. et al. Carbon monoxide rebreathing method is a reliable test to evaluate the
red cell mass in polycythaemia. Br JHaematol 204, 706-709 (2024).

3 Arber, D. A. et al. The 2016 revision to the World Health Organization classification of
myeloid neoplasms and acute leukemia. Blood 127, 2391-2405 (2016).

4 Johansson, P. L., Safai-Kutti, S. & Kutti, J. An elevated venous haemoglobin concentration cannot be used as a surrogate marker for
absolute erythrocytosis: a study of patients with polycythaemia vera and apparent polycythaemia. Br JHaematol 129, 701-705 (2005).

5 Grenier, M. et al. Can absolute polycythaemia be identified without measurement of the red cell mass? Br J Haematol 190, e107-e110 (2020).
6 Vaquez, H. Modifications du sang dans la cyanose chronique-hyperglobulie. Comptes rendus de la Société de biologie 44, 384-388 (1892).
7 James, C. et al. A unique clonal JAK2 mutation leading to constitutive signalling causes polycythaemia vera. Nature 434, 1144-1148 (2005).
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diaques cyanogenes, de séjour en haute altitude, ou
liée au tabagisme ou a la consommation de chicha.
A noter la survenue de polyglobulie chez environ 10 %
des patients greffés rénaux dans les 2 ans post-greffe,
sans quaucun mécanisme n’ait a ce jour été formel-
lement identifié. Ces polyglobulies secondaires a une
hypoxie sont les plus fréquentes.

® Les tumeurs productrices d’EPO, plus rares, en par-
ticulier certaines tumeurs comme les carcinomes
rénaux, kystes hépato-rénaux, léiomyomes utérins
(tumeurs bénignes au niveau de 'utérus).

e Tatrogenes (dues a un traitement), notamment les an-
drogenes, 'EPO recombinante, certains anti diabé-
tiques oraux comme les inhibiteurs du cotransporteur
sodium-glucose de type 2 (SGLT2) dont le Forxiga et
le dopage.

B. les polyglobulies constitutionnelles
(héréditaires)

Elles sont rares mais doivent étre évoquées en 'absence

de cause évidente, ou devant des antécédents familiaux

de polyglobulie ou la survenue chez un sujet jeune. Elles

peuvent résulter de mutations :

® Des geénes codant les chaines de globine, & l'origine
de formes particuliéres d’hémoglobine associée a une
affinité augmentée pour 'oxygene, conduisant & une
hypoxie tissulaire, et stimulant secondairement la
synthese de 'EPO.

® Des génes impliqués dans la régulation de ’hypoxie
(génes EPASI codant HIF2, EGLNI codant PHD2,
VHL).

® Des genes de 'EPO ou de son récepteur EPOR.

® Des génes codant certaines protéines de la membrane
du globule rouge (PIEZO1).

Ces différentes mutations sont recherchées par des tech-

niques de séquencage de haut débit (NGS).

Les signes cliniques

La PG peut étre découverte de facon fortuite ou suite a un
évenement clinique (par ex: thrombose). L'interrogatoire
et 'examen clinique sont prépondérants dans l'orienta-
tion du bilan étiologique et doivent identifier les points
suivants : 'age au diagnostic, les antécédents familiaux,
d’éventuelles pathologies cardiaques ou respiratoires, un
tabagisme actif, en particulier la consommation de chi-
cha qui majore I’hypoxie, un séjour prolongé en altitude,
une obésité (polyglobulie secondaire due a une géne a la
mobilisation du diaphragme en décubitus dorsal), un syn-
drome d’apnées du sommeil, la survenue de complications
thrombotiques, la prise de médicaments.

Les patients peuvent étre asymptomatiques, ou présen-
ter des signes liés a ’hyperviscosité sanguine : céphalées
(maux de téte), vertiges, troubles visuels, paresthésies (sen-
sation de fourmillements) des extrémités. La présence
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d’un prurit aquagénique (sensation intense de picote-
ments au contact de 'eau notamment apres la douche),
d’une splénomégalie (augmentation du volume de la rate)
ou d’une thrombose doivent faire évoquer en priorité une
polyglobulie de Vaquez.

Explorations complémentaires

Les explorations biologiques et radiologiques

viennent préciser le contexte, et peuvent étre regrou-

pés de la sorte :

A. Bilan de « débrovillage » : Il consiste en un bilan

dont I'objectif est d’identifier les causes les plus courantes

de polyglobulies et regroupe :

® Une numération formule sanguine (hyperleucocytose
et/ou thrombocytose en faveur d'une PV ; CCMH élevée
en faveur d’'une pathologie de la membrane des GR).

e La protidémie (quantité de protéine présente dans le
plasma sanguin, pour éliminer une hémoconcentration).

® Larecherche d’'une mutation JAK2, signant une PV.

® Le dosage sérique de 'EPO (diminué dans la PV
ou les mutations de 'EPOR et augmenté quand lori-
gine est secondaire).

® Les gaz du sang artériel (existe-t-il une hypoxie, une intoxi-
cation au CO, un tabagisme actif, une
methémoglobinémie ?)

® Lesgazdusangveineux pour déterminer la P50 veineuse
[si diminuée (< 23 mmHg) en faveur d'une Hb hyperaf-
fine ou un exceptionnel déficit en 2,3-DPG].

® Un bilan d’hémolyse et un bilan du fer (utile dans les
anomalies de la membrane du globule rouge, notam-
ment en cas de splénomégalie associée).

® Une échographie abdominopelvienne pour rechercher
une éventuelle tumeur hépatique, rénale, ou utérine,
ou une splénomégalie.



Si le bilan de débrouillage est négatif, il est nécessaire
alors de confirmer la polyglobulie vraie avant de pour-
suivre les investigations.

B.Mesuredu VGT (volume globulaire total) : seule une
augmentation de la valeur du VGT > 125% peut justifier
une poursuite des investigations par des examens plus
spécifiques. En I'absence de polyglobulie vraie, il n’est
pas utile de poursuivre les investigations.

C.Bilan approfondi:il fait appel & des examens permet-

tant de préciser la cause de la polyglobulie :

® En cas de forte suspicion de PV, biopsie osseuse et re-
cherche d’'une pousse spontanée de cellules souches

* Epreuves respiratoires fonctionnelles et polysomno-
graphie nocturne (examen du sommeil)

® Recherche d’'une éventuelle tumeur secrétant de 'EPO
par scanner thoraco-abdomino-pelvien.

D. Exploration génétique: elle n’est justifiée quapres
avoir éliminé les principales causes suscitées, et repose
sur un séquencage haut débit avec un panel de génes re-
groupant les principales cibles moléculaires impliquées
dans la genése des polyglobulies constitutionnelles. Dans
notre expérience, parmi les 1000 premiers dossiers ana-
lysés, une cause constitutionnelle était retrouvée dans
environ 10 % des cas.

Prise en charge

Elle vise a réduire le risque thrombotique, qui reste la
principale complication. La surveillance réguliere des
parametres sanguins est aussi indispensable.

A. Polyglobulie de Vaquez: Elle requiert un suivi en
hématologie. La prise en charge fait appel aux saignées, a
l'aspirine faible dose, et aux médicaments cytoréducteurs
(Hydroxyurée, interféron pégylé, ruxolitinib).

B. Polyglobulies secondaires : le traitement est celui
de la cause sous-jacente lorsque cela est possible, avec
réduction de ’hypoxie ou traitement de la tumeur pro-
ductrice d’EPO. Par analogie a la PV, une faible dose
d’aspirine peut étre proposée.

Les saignées ne doivent pas étre systématiques, et sont ré-
servées aux patients avec antécédents personnels ou fami-
liaux de thrombose liées a la polyglobulie, ou en présence
de symptomes d’hyperviscosité qui répondent a la saignée®.
Notamment avec les hémoglobines hyperaffines, il
convient d’étre prudent quant au volume de la saignée
qui ne doit pas étre trop élevé en raison de « I'inefficacité »
d’une partie de I'Hb.

Dans les polyglobulies liées aux mutations d’ EPOR, nous
avons montré sur une faible cohorte de patients, I'utilité
des saignées et/ou de l'aspirine faible dose dans la pré-
vention des risques thrombotiques®.

Enfin, dans les polyglobulies héréditaires liées aux mu-
tations de la voie de I'hypoxie, les inhibiteurs de HIF2,
comme le belzutifan (inhibiteur d’'une protéine régulée
par ’hypoxie), devraient améliorer grandement la prise
en charge des patients concernés®.

Conclusion

Les polyglobulies requiérent une démarche diagnos-
tique rigoureuse, pour distinguer les causes primitives
des secondaires en vue d’'une prise en charge adaptée.
La recherche des mutations JAK?2 est centrale dans le
premier bilan. Les explorations complexes doivent étre
réservées aux polyglobulies vraies, c’est-a-dire avec une
mesure du VGT > 125% de la norme. La prise en charge
doit étre individualisée, souvent pluridisciplinaire, pour
prévenir les complications thromboemboliques et amé-
liorer le pronostic. ®

8 McMullin, M. F. F. et al. A guideline for the management of specific situations in polycythaemia vera and secondary
erythrocytosis: A British Society for Haematology Guideline. Br JHaematol 184, 161-175 (2019).

9 Boulnois, L. et al. Benefit of phlebotomy and low-dose aspirin in the prevention of vascular events in patients with
EPOR primary familial polycythemia on the island of New Caledonia. Haematologica 109, 2688-2692 (2024).

10 Kamihara, J. et al. Belzutifan, a Potent HIF2X Inhibitor, in the Pacak-Zhuang Syndrome. N Engl J Med 385, 2059-2065 (2021).
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CULTURE

NAISSANCE

DU MOT

“ANEMIE”
EN FRANCE

D'apres la plupart des dictionnaires le
mot dérive du grec ancien avawia,
«anaimia », soit étymologiquement

«manque de sang ».

ans la littérature médicale
francaise, le mot avait été
prononcé pour la premiére
fois & I'Ecole de médecine de
Paris par le Professeur Jean-No€l Hal-
1!, lors de I'une de ses conférences,
en 1803 : «Observations sommaires
sur une maladie quon peut nommer
ANOEMIE, une privation de sang,
qui a attaqué tous les ouvriers d’'une
galerie dans une mine d’Anthracite
ou charbon de terre, en exploitation a
Auzain et qui a été suivie et traitée sur
quatre ouvriers, a 'Hospice de I’Ecole
de médecine a Paris »*.
A Auzain pres de Valenciennes, les
médecins locaux, dépassés par une
épidémie mortelle, sollicitaient l'aide
de l'école de médecine de Paris. Le

Jean-Noél Hallé

docteur Hallg, titulaire de la pre-
miere chaire d’hygiene, fut chargé de
prendre en charge cette maladie nou-
velle. Sous le Consulat, ses confréresle
considéraient comme le plus & méme
de résoudre ce cas mystérieux et létal.
Il était considéré comme «larbitre et
le flambeau »*, comme «un des méde-
cins les plus instruits, et certainement
un des mieux instruits »*.

Hallé demandait U'envoi de quatre
ouvriers fortement atteints depuis
huit @ quinze mois, accompagnés
de leurs dossiers et d'un médecin de
la mine. Les malades furent hospi-
talisés a I'école de médecine. Apres
un premier examen, Hallé constatait
plusieurs symptomes : visage et extré-

1754-1822

mités oedématiés a l'arrivée, fatigue,
maigreur, peau froide, décolorée avec
teinte blafarde et jaunatre, absence de
capillaires visibles sur les muqueuses,
pouls entre 90 et 100 pulsations par
minute, impossibilité de marcher ou
monter des escaliers sans sutffoquer,
sueurs nocturnes et des symptomes
digestifs. Leur traitement consistait
a les nourrir pendant trois mois avec
des aliments substantiels adaptés a
leur gotit, en continuant des frictions
mercurielles.

Malheureusement, un des ouvriers
mourut. Son autopsie révélait : ad-
hérence d'un poumon a la plévre,
estomac a moitié plein d’'un liquide
lie-de-vin, muqueuse blanche, chair

1 Jean-Noél Hallé. Médecin des pauvres, de Napoléon ler, Louis XVIIl et du futur Charles X par A. Goldcher, éditions LHarmattan, 2023. Prix
du meilleur livre d'histoire de la médecine 2024, décerné par 'Académie de médecine et la Société Frangaise d’histoire de la médecine.

2 Bibliotheque médicale ou recueil périodique d'extraits des meilleurs ouvrages des médecines et des chirurgies
par une Société de médecins, 2e année, tome VI, Paris chez Gabon et Cie, 1803, page 342-346

3 Eloge de Hallé par Percy de 'Institut

4 Eloge de Hallé par Jean Jacques Leroux, doyen de la faculté de médecine de Paris
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pale, muscles macérés et lavés, caeur
pale, vaisseaux artériels et veineux
généralement vides de sang coloré
et ne contenant qu'un peu de liquide
séreux... « Cette absence générale du
sang [...] se trouvait tellement d’ac-
cord avec la décoloration universelle
de toutes les parties naturellement
rouges, que M. Hallé n’hésita pas a la
regarder comme un état spécialement
dépendant de la maladie», surtout
lorsqu’elle atteint son terme. Il en
déduisait l'arrét de I'usage des mer-
curiaux, d’y substituer de la limaille
de fer, a la dose d’'un grain par jour
associé a une égale quantité de quin-
quina et de muriate d'ammoniaque.
«A peine huit jours se furent-ils écou-
lés, qu'on apercut les heureux effets de
ce nouveau traitement. » Comme nous
le savons de nos jours, le fer est indis-
pensable pour que la moelle osseuse
refabrique les globules rouges indis-
pensables a 'oxygénation des tissus.
Tous les médecins de cette époque,
Hallé comme les autres, ignoraient
que des microhémorragies invisibles
et chroniques, sans saignement exté-
riorisé, pouvaient aboutir a la mort
lorsque la perte de sang progressive
atteignait plus de quarante pour cent
de sa masse sanguine. Pour Jean-
Noél Hallg, les symptdmes constatés
ne formaient qu'un ensemble incon-
nu quil nomma «anoemie ». 11 écri-
vait le mot anémie conformément a
I'étymologie francaise de l'époque,
pour «privation de sang ».

Un médecin italien, Angelo Du-
bin, découvrait en 1838 l'origine de
cette «anémie des mineurs», en l'oc-
currence un ver apres 'autopsie d'une
paysanneayantlesmémessymptomes.
Il publiait les détails de sa découverte
en 1843 sous le nom d’«ankylostomose
duodénale ». Ces vers sucent le sang
avec voracité et endommagent la mu-
queuse. A l'origine un mineur, infesté,
avait déféqué dans la galerie. ®

Aurélie Zarka, ancienne présidente
de l'association Vigifavisme et ancienne
représentante des maladies rares hors
drépanocytose a la filiere MCGRE est maman
de 3 garcons atteints d'un déficit en G6PD de
type 1, maladie rare qui engendre une anémie
chronique et des crises d’hémolyse aigués.

Dans son livre « Liés a 'X », elle partage
un témoignage fort sur son vécu de parent
d'enfants atteints d'une maladie rare : 'lannonce
du diagnostic, moment & la fois libérateur
et traumatique, mais aussi le sentiment de culpabilité
liée al'nérédité, la relation ambivalente avec 'hopital,
comment trouver sa place... Ce livre est
une invitation au partage d'expériences
ou de nombreux parents pourront se retrouver.

Liésal'X
Aurélie Zarka
109 pages - 10€

Pour commander le livre

ACHETER « Liés a 'X »
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VRAI/FAUX

Les hémolyses

Le terme hémolyse
désigne la destruction
de fin de vie des globules
rouges normaux

OU anormaux.

Les globules rouges ne souf-

frant d'aucune déficience ont

une durée de vie d'environ
4 mois ; ce qui veut dire que chaque jour envi-
ron 1% des globules rouges atteints par la limite
d'age sont détruits, et cela constitue 'hémolyse
normale, dite physiologique. Accessoirement
cela veut dire que la totalité des globules est
renouvelée trois fois dans une année. Cette des-
truction est, sans interruption, compensée par
une production de globules rouges neufs, appe-
lés réticulocytes. Les maladies ou la destruction
des globules rouges augmente sont appelées
anémies hémolytiques. Dans ce cas 'hémolyse
augmente plus ou moins selon la gravité de la
maladie en cause, et la production s'accélére
pour tenter de compenser la destruction. Quand
le nombre des globules rouges reste malgré
tout normal, on parle d’hémolyse compensée ;
mais le plus souvent il baisse de fagcon perma-
nente aussi longtemps que l'augmentation
d’hémolyse persiste et c’est alors que l'on parle
d'anémie hémolytique.

Les hémolyses sont des états
pathologiques stables qui different
seulement par leur niveau de sévérité.

m Certaines hémolyses d’origine génétique ne
se manifestent que de fagon épisodique sous

leffet d’agents extérieurs ou en réaction a une autre maladie
(une infection bactérienne par exemple). On parle alors de crise
aigiie hémolytique. Dans d’autres maladies hémolytiques, I'aug-
mentation de la destruction des globules rouges est permanente
et peut aussi s’aggraver pour les mémes raisons.
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Toutes les maladies
hémolytiques exposent au
risque de troubles vitaminiques
et du métabolisme du fer.

Le risque le plus constant est la carence

en folates ou vitamine B9 qui aggrave

lanémie et peut favoriser d'autres
complications comme les thromboses. Ce quiimpose une
supplémentation orale et médicamenteuse modeste
mais réguliere. Le risque de surcharge progrtessive en
fer, toxique pour le foie en premier lieu, est & prendre en
considération régulierement. Les maladies hémolytiques
les plus marquées requierent une alimentation compa-
rable a celle des grands sportifs : riche en énergie, en pro-
téine et en vitamines.



Pr Frédéric Galactéros

Unité des Maladies Génétiques du Globule Rouge; Médecine Interne;
Hopital Henri Mondor; APHP; U-PEC; Equipe 2 U955 Inserm; ancien animateur de la filiere MCGRE

Certaines analyses sanguines
permettent de diagnostiquer et de
préciser la gravité de 'lhémolyse.

La mesure directe
de la durée de
vie des globules
rouges est réalisable mais peu uti-
lisée car compliquée a mettre en
ceuvre. Le diagnostic repose d’abord
sur '’hémogramme ou numération
sanguine qui met en évidence le ni-
veau de baisse des globules rouges
et de leur contenu : I’hémoglobine.
D’une fagcon générale on parle
d’anémie quand son taux est infé-
rieur a 12.5 et 13.5 g/dl chez les
femmes et les hommes respec-
tivement. Avant la puberté
la valeur limite est proche
de 11.5 et ne différe pas
selon le genre. Pour que
l'anémie soit considérée
comme hémolytique
il faut observer des
signes soit d’hémolyse

anormale, soit de production com-
pensatrice des globules rouges trop
élevée. La baisse de 'haptoglobine
et la hausse de la bilirubine et des
LDH plasmatiques sont en faveur
de la destruction accrue, tandis que
les hausses des réticulocytes et/ou
du taux du récepteur soluble de la
transferrine sont a relier a une pro-
duction compensatrice accrue.

La rate constitue l'unique lieu
de la destruction des globules
rouges les plus Ggés ou défectueux.

m S’il est vrai que la rate a un role important
dans la destruction sélective des globules en

fin devie, elle n’en a pas I'exclusivité puisque le foie et la moélle
rouge des os peuvent y contribuer et méme prendre compléte-
ment le relai quand la rate ne fonctionne plus, ou a été retirée
chirurgicalement. Par ailleurs au cours de certaines maladies
hémolytiques, 'hémolyse se fait de facon tout a fait anormale
dans le courant sanguin circulatoire par « éclatement » des glo-
bules rouges. Tout le contenu des globules rouges se mélange
alors au plasma sanguin. Dans les rares cas ou cela se produit
sous la forme d’une crise aigiie, les urines qui suivent le début
de I’épisode sont couleur Coca, voire presque noires.

Chez les nhouveau-
nés lhémolyse peut
se traduire par un
ictere (jaunisse) qui
impose un traitement
en urgence pour
éviter une atteinte

du cerveau et

une surdité.

Au-dela d'un certain
niveau d'ictere, le
composé quidonne la
coloration jaune plus ou moins foncée,
a savoir la bilirubine, devient toxique
pour le cerveau. La bilirubine provient
de la destruction de l'hémoglobine
contenue dans les globules rouges. Si
cette destruction est trop élevée, la
bilirubine augmente dans le plasma
du sang de fagon & peu pres propor-
tionnelle. Donc toutes les maladies
qui provoquent une hémolyse a la
naissance comportent ce risque :
les fragilités de lenveloppe (ou
membrane) des globules rouges ; les
formes graves d’'alpha thalassémies ;
les défauts de la maintenance interne
des globules rouges (enzymopathies ou
encore un des systémes de régulation
de 'hydratation des globules rouges).
Ce risque est aussi majoré par les défi-
cits en G6PD sans que 'hémolyse soit
nettement anormale.
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Les hémolyses

Parmi les agents extérieurs
susceptibles de provoquer
ou d’'aggraver les hémolyses,
ceux doués d'un fort

pouvoir d’'oxydation sont
parmi les plus nocifs.

o
o

Il peut s'agir de médicaments

comme les sulfamides, les sul-

fones... (une liste est disponible sur
le site web de 'ANSM dans le chapitre traitant des dé-
ficits en G6PD). Il peut s'agir de substances nutritives
comme les feves-légumes pour le déficit en G6PD,
ou les aliments trop riches en nitrites ou en quinine.
Il peut aussi s’agir de produits addictifs commme les
poppers. Ou encore d'’empoisonnements volontaires
ou accidentels : aniline, chlorate, sulfate de cuivre...
les agents les plus toxiques vont méme pouvoir pro-
voquer une hémolyse des globules rouges normaux.
Cependant certaines maladies génétiques y sont

,‘

particulierement vulnérables : toutes les défaillances - et
du systeme de protection des globules rouges contre H A H
les oxydations (G6PD ...), mais aussi les maladies gé- Une maladle hemolgthue
nétiques qui rendent certaines protéines du globule permanente peut perturber
rc.)uge plus vulnérable.s o.ux. oxgdati9ns (hémoglo- le SUiVi biologique dU diabéte.
bines ayant une mutation qui les rend instables ...).
Le suivi de lefficacité du traite-
“Z ment antidiabétique repose en
L_es hemo"gses_ Clnormales, particulier sur le dosage de la
dites pathOlOglqueS, sont fraction de 'hémoglobine qui a fixé du glucose. Il
dues d deS défaUtS généth ves s'‘agitdu dosage de 'hémoglobine glyquée. Dans le
diabeéte le taux de glucose dans le sang augmente
des glObUleS rOUgeS- et du coup tout au long des 120 jours de vie des

globules rouges 'hémoglobine glyquée augmente
Les hémolyses peuvent aussi étre pro- aussi. Avoir un taux d’hémoglobine glyquée élevé
m voquées par un agent extérieur au glo- est signe d'un mauvais équilibre du diabete. C'est
bule rouge : produits chimiques ou du coté hémoglob.ine que 'hémolyse i,ntervie.nt. En
médicamenteux ; mais aussi une agression par des com- effet, le raccourcissement de la duree S Easaces
posants présents dans le plasma : certaines réactions im- NN diTinoe Son. temps diexposition

itai it hémol thologi au glucose et en conséquence, le taux d’'hémoglo-
munitaires peuvent aboutir a une hémolyse pathologique. bine glyquée est plus bas que ce qu'il serait en lab-

Certaines insuffisances en fer ou en vitamines se mani- sence d’hémolyse et on pourrait &tre rassuré & tort
festent ainsi : vitamine C, vitamine B9 ou B12 ... certaines sur le bon équilibre du diabéte. Dans cette situa-
maladies du coeur ou des petits vaisseaux sanguins qui tion il faut abandonner le dosage de 'hémoglo-
provoquent la fracturation des globules rouges, etc. bine glyquée pour celui du taux de fructosamine.
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Propos recueillis par

Justine Fauvel,
Chargée de mission Filiere MCGRE

Happy HDJ

Une association pour rendre
'hépital de jour plus joyeux

Echange
avec V. Le Nech,
co-présidente
de Happy HDJ

’association a été créée en 2018

suite & une réflexion avec un

ancien responsable de 'Hopi-

tal de jour (HDJ) pédiatrique
pour rendre I’hopital plus joyeux.
L’aspect technique des soins était par-
faitement réalisé mais, il y avait un
véritable manque au niveau de lac-
compagnement psycho-affectif ce qui
peut freiner le développement des en-
fants. Certains enfants restent seuls a
I'hopital, ce qui peut étre angoissant
pour eux. Une dizaine de personnes
composent le bureau de notre associa-
tion dont Mathilde qui est présidente
et I. Laruelle, secrétaire.

SELON LES EVENEMENTS,

NOUS POUVONS ETRE

JUSQU'A 20 BENEVOLES.
Nous avons commencé par organi-
ser une collecte de jouets & Noél avec
l'aide d’'une connaissance qui tient
un magasin de jouets Cora a Arcueil.
Plus de 1000 cadeaux ont été récoltés
la premiére année et 'année suivante
le magasin nous a offert 350 jouets
en plus de tout ce qui avait été récol-
té. Nous avons désinfecté, emballé et
distribué tous les cadeaux a la période
de Noél. C’était vraiment trés fort en
émotion de voir le bonheur sur tous les
visages. Apres une pause due au CO-
VID, l'activité de I’association a repris
cette année. Nous avons remporté un
concours de mécénat qui nous a per-
mis d’acheter des jouets et de fabriquer
des t-shirts et des tasses personnalisés

que nous avons distribués aux en-
fants. Chaque adolescent qui quitte la
pédiatrie vers le service adulte recoit
un kit avec un cheque cadeau et un
t-shirt personnalisé ou toute 1'équipe
signe en guise de souvenir ! Une des-
sinatrice pour enfants nous a proposé
de dessiner un logo et de nous céder
tous les droits. A Noél dernier, nous
avons organisé une féte avec un spec-
tacle d’artistes qui a été trés apprécié
par les enfants. Nous avons également
apporté du matériel dans le service
comme des tables de chevets adaptées
aux enfants, un fauteuil roulant mais
aussi des pansements colorés et rigo-
los pour les plus jeunes.

Le nouvel HDJ de Bicétre dispose
d’une salle des familles qui n’est pas
encore pleinement investie mais nous
allons essayer d’introduire des béné-
voles pour proposer des animations
aux familles et jouer avec les enfants.
Méme si les enfants hospitalisés en

HDIJ n'ont pas la méme pathologie ni
le méme 4ge, ils peuvent se retrouver
pour échanger plus librement lors de
moments ludiques et festifs et les pa-
rents aussi. Nous aimerions mettre en
place des temps de rencontres sous la
forme d’un café parents en salle des
familles pour pouvoir aborder des su-
jets qui nous concernent tous comme
les infirmiéres scolaires, les passages
aux urgences...

UN AUTRE PROJET PLUS

DIFFICILE A ORGANISER EST LE

SPORT ADAPTE HORS LES MURS.
Nous avons déja identifié des entrai-
neurs diplomés volontaires qui sou-
haitent échanger avec les hématolo-
gues pour adapter leurs séances. Cela
renforcerait la cohésion entre les en-
fants qui pourraient échanger leurs
astuces sur leurs limites physiques.
Lactivité physique adaptée permet
de mieux connaitre son corps en ap-
prenant par exemple a distinguer les
signes d’essoufflements liés au sport
de ceux liés a 'anémie, et de mieux
appréhender sa pathologie.
Ce sont des enfants a la santé peu or-
dinaire et nous nous devons de trou-
ver des aménagements pour eux. Les
enfants malades a ’hopital sont vus
par la société comme « courageux » ;
ils sont certes résistants mais ce sont
avant tout des enfants qui ont peur et
qui ont mal. IIs ont besoin d’un espace
pour exprimer leurs émotions et vivre
une enfance un peu plus ordinaire.
Notre association s’associe aux
soignants pour contribuer au
développement global de I'enfant
en apportant du sens, de la
douceur et du lien dans le soin. ®
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Médecine et Psychologie au
Service des Drépanocytaires:
Une Mission en Céte d'lvoire

En avril 2024, une équipe a été rassemblée pour partir & Abidjan en Céte d'Ivoire avec l'association
Drépavie et en partenariat avec la fondation Lya. Ce fut une mission pluridisciplinaire
de deux semaines dont l'objectif était de former de jeunes bénévoles,
des professionnels soighants et de rencontrer les patients et leur famille.

Une équipe d’experts

qui se rassemblent

pour la transmission

Lors de cette mission, différents profes-
sionnels sont venus du Mali, de France,
de Chine, du Cameroun et du Congo
afin de transmettre les connaissances
existantes sur la drépanocytose et ainsi
accompagner au mieux les patients.
Parmi ces professionnels, il y avait
Corinne LIEGEOIS (présidente de
Drepavie), Patrick NGOUNE (respon-
sable de mission), Pr Olivia ATIPO TSIBA
GALIBA (hématologue), Dr Boubakar Ali
TOURE (hématologue), Pr Vincent Kouadio
ASSE (pédiatre) ainsi que Marie RENGADE
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(psychologue et hypnothérapeute).

Sur place, nous avons été accueillis et
soutenus par I'hopital Saint Jean-Baptiste
de Bodo, ainsi que par Dr Myriam
Kadio-Morokro (présidente de la Fon-
dation Lya et directrice de la clinique
Procréa).

Nous sommes intervenus pour former
les équipes de I’hopital SJB de Bodo,
de la Clinique Procréa ainsi que du
CHU de Cocody. Une table ronde des
différentes sociétés savantes et as-
sociations a également pu se tenir a
Abidjan afin de mettre en lumiere les
besoins du territoire ivoirien dans I'ac-
compagnement des patients.

Une intervention
pluridisciplinaire:
laccompagnhement
psychologique au cceur

de la drépanocytose

Les différents spécialistes, docteurs et
professeurs, ont pu apporter un éclai-
rage sur les symptomes de la maladie,
les complications de celle-ci ainsi que sur
l'accompagnement médical despatients
(sécurité transfusionnelle, le réle de
Iinfirmiére, l'intérét de 'hydroxyurée).
D’un autre coté, au-dela du corps aux
prises par les multiples crises vaso-oc-
clusives, une autre douleur est tout
aussi silencieuse qu’handicapante : la
douleur morale.

En effet, 'impact psychologique de la
maladie chronique est souvent mis de
coté par les professionnels soignants
par manque de temps, de connaissances
ou d’aisance sur le sujet [NDLR : L'idée
commune aux thérapeutes est que la
douleur morale est secondaire a la ma-
ladie physique et c’est d’abord celle-ci
quil faut amender|. En paralléle des
symptomes de la maladie, on retrouve
souvent des troubles dépressifs, anxieux
ou obsessionnels chez les patients. Par
ailleurs, les relations familiales sont
souvent bousculées par larrivée d’un
enfant porteur de drépanocytose et ce
remaniement est & accompagner avec
précaution. Ainsi, un travail d’éducation
thérapeutique est a faire pour rendre la
famille actrice dans 'accompagnement



Marie Rengade
Psychologue clinicienne

de l'enfant tout en conservant un équi-
libre familial.

Une autre douleur est tout aussi si-
lencieuse qu’handicapante : 1a dou-
leur morale.

En outre, des éléments clef de 'impact
psychologique de la maladie chronique
ainsi que sur le pouvoir de 'hypnose
dans la gestion de la douleur ont pu étre
transmis aux infirmiers, aux médecins
et aux aides-soignants des différentes
structures oll nous sommes intervenus.

Rendre le patient acteur

de son accompagnement:
Uhorizon de l'éducation
thérapeutique du patient

En co-animation avec Corinne LIEGEOIS,
nous avons sensibilisé les profession-
nels a Dléducation thérapeutique du
patient au travers de jeux de role sur
l'annonce de la maladie, la vulgarisa-
tion de celle-ci, 'accompagnement des
familles et du patient lors d’une crise
douloureuse ou encore I'intégration de

la fratrie dans la compréhension de la
drépanocytose.

Lors de ces exercices pratiques, nous
avons pu observer quil n’est pas aisé
pour un professionnel usant d’un jar-
gon médical de parler de la maladie, de
la transmission génétique et des symp-
témes avec des mots simples. En effet,
beaucoup de patients n’ont pas eu l'oc-
casion d’aller a I'école et le niveau d’al-
phabétisation est faible. Afin de créer
une alliance avec les familles, il est es-
sentiel de prendre le temps d’expliquer
et de lever le voile sur des croyances
autour d’'une malédiction de I'enfant ou
d’un bouc émissaire responsable de la
maladie. Ainsi, on ne parle pas de culpa-
bilité, mais de responsabilité génétique
quant a la transmission. Une bonne
alliance avec les familles se joue des le
premier entretien et est facteur de bon
pronostic dans l'observance du traite-
ment et dans ’évolution de la pathologie.
Les soignants représentent le premier
contact avec le monde médical pour les
familles. Ainsi, la premiére rencontre

est déterminante dans la bonne suite
du suivi.

Une bonne alliance avec les fa-
milles se joue dés le premier entre-
tien et est facteur de bon pronostic
dans 'observance du traitement et
dans I'évolution de la pathologie.
Enfin, si I'enfant comprend qu’il a un
role 4 jouer et qu’il peut exercer un cer-
tain controle sur ce qui lui arrive par
des reégles d’hygiene et de vie simples
a suivre, alors il ne sera plus dans une
posture passive qui subit la maladie,
mais bien acteur dans son accompa-
gnement et de surcroit, dans sa vie. ®

Drépavie

MDRAS

la Place des Orphelins
67000 Strasbourg

Email: drepavie@gmail.com
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BOL D'OXYGENE
Soirée Solidarité Drépanocytose
sous le sighe de l'engagement
artistique et humanitaire

Le 18 octobre 2025, l'association BOL D'OXYGENE organisera & Toulouse
la quatrieme édition de sa désormais incontournable Soirée Solidarité Drépanocytose,
un événement caritatif qui allie culture, musique et engagement humanitaire.

epuis sa création, cette soirée
a su rassembler un public fi-
dele autour d’'un méme objec-
tif: soutenir la lutte contre la
drépanocytose, une maladie génétique
encore méconnue, particulierement
répandue en Afrique subsaharienne.

Lors des précédentes éditions, BOL

D’OXYGENE a collaboré avec des par-

tenaires artistiques de renom: plus de

60 musiciens de l'orchestre symphonique

dirigé par Julien Ursule, les artistes

Strong Akou et Birland Massalando, ou

encore I'école de danse Univers Lutin.

Cette 4% édition se veut plus ambitieuse

encore. L'intégralité des recettes sera

reversée pour financer des actions
concrétes en milieu rural africain:

¢ Sensibiliser les populations locales
a la drépanocytose.

* Former les soignants ruraux
afin d’améliorer la prise
en charge médicale.

* Dépister les enfants 4gés de 9 mois
a 3 ans pour un diagnostic et une
intervention précoces.

Lassociation lance un appel aux ar-

tistes, célébrités, mécénes, entreprises

et sponsors sensibles a cette cause, sou-
haitant s’engager a ses cotés pour faire

Zmam POUr VOUS inscrire
E¥EREEHE o o Soirée

Solidarité Drépanocytose:
Billetterie soirée solidarité drépanocytose

de cette soirée un véritable tremplin de
solidarité. Toute personne intéressée
peut contacter 'équipe organisatrice a
ladresse suivante:

bol.oxygene@yahoo.com.

A travers cet événement, BOL D’OXYGE-
NE poursuit son engagement: redon-
ner de l'espoir et du souffle & des
milliers d’enfants touchés par la drépa-
nocytose dans des zones ou les soins
sont encore trop peu accessibles.

L’association tient & exprimer ses remer-

Sivous souhaitez
soutenir nos actions
enfaisantundon:

https://wwuw.helloasso.com/associations/

ciements les plus sinceres a ses parte-
naires et collaborateurs actuels, et se ré-
jouit de nouveaux soutiens a venir pour
faire progresser cette noble cause. ®

Association Bol D’oxygéne
4, rue San Subra Appt 114
31300 Toulouse

Bol.oxygene@yahoo.com

T .-|
Jealy

o A

o ET

FORMULAIRE D'ADHESSION

bol-d-oxygene/formulaires/1

Bold'oxygéne
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A NOTER DANS VOS AGENDAS !

Deux fois par an, la filiere MCGRE organise
une journée nationale quirassemble
les différents acteurs engagés dans la lutte
contre les maladies constitutionnelles rares
du globule rouge et de l'érythropoiese.

CES JOURNEES SERONT PROPOSEES EN PRESENTIEL

Le programme et le formulaire d’inscription seront prochainement
disponibles sur le site wwuw.filiere-mcgre.fr

ENQUETE DE SATISFACTION

Chéres lectrices, Chers lecteurs, ce magazine est le votre.

Pour nous permettre de vous offrir un magazine toujours plus satisfaisant, faites-nous part

de votre avis et de vos suggestions d'amélioration a travers un court questionnaire.

https:/lime.aphp.fr/index.php/229196?lang=fr
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