

· Elle atteint surtout les sujets noirs ; très fréquente chez les noirs américains (10 %) 

· Elle est due à une mutation du codon 6 du gène ß de la globine (valine au lieu de l’acide glutamique)

· Transmission selon le mode autosomal récessif 

· L’hémoglobine S (sickle) polymérise dans l’état conformationnel désoxygéné ce qui aboutit à la falciformation des hématies 

· La polymérisation dépend de la concentration d’Hb S dans le globule rouge. Chez l’hétérozygote (A/S) elle ne survient qu’en cas d’hypoxie sévère. 

· La polymérisation dépend aussi de la présence de l’Hb F qui diminue la polymérisation donc la falciformation 

· Les facteurs physicochimiques qui favorisent la désoxygénation : la baisse de ma Po2 ; la baisse du pH ; l’augmentation de la CCMH ; l’augmentation de la température ; l’augmentation de la 2,3 DPG 


A. Drépanocyte homozygote  

· Les trois premiers mois après la naissance sont asymptomatiques (effet protecteur de l’Hb F) 

· De 3 mois à 3 ans : 

· L’anémie et la splénomégalie apparaissent 

· Le syndrome main-pied est la première complication souvent révélatrice de la maladie 

· 2 risques majeurs : l’infection aiguë à pneumocoque et la séquestration splénique (collapsus, baisse de l’hématocrite, accroissement rapide et douloureux de la rate). Le traitement de la séquestration est la transfusion rapide. 

· De 4 à 15 ans : 

· C’est l’âge des crises vaso-occlusives hyperalgiques répétées à type de douleurs articulaires, abdominales ou thoraciques 
· Les infections urinaires et les ostéomyélites existent mais sont moins dramatiques 
· Après 15 ans :

· Les crises algiques sont moins fréquents, les accidents de déglobulisation moins fréquents 

· Apparition des atteintes dégénératives : rétinopathie, ulcère de jambe, lésions pulmonaires, nécrose aseptique de la hanche, ostéomyélite, insuffisance rénale chronique, lithiase vésiculaire, retard pubertaire, insuffisance cardiaque et respiratoire, HTAP, cirrhose, hémochromatose. 

· Le NFS et le frottis retrouvent : 

· Une anémie normocytaire normochrome régénérative, en règle très bien supportée (Hb de 6 à 9,5 g/dL) 

· Des corps de Jolly témoignant de l’atrophie splénique 

· Des hématies falciformes spontanées ; érythroblastose ; ponctuations basophiles ; polychromatophilie 

· L’étude de l’Hb montre un remplacement de l’Hb A par l’Hb S ; le taux de l’Hb A2 est normal ; l’Hb F est modérément augmenté (5à 15 %).

· On ne doit transfuser qu’en cas d’anémie très sévère ou mal tolérée 

· Les échanges transfusionnels ont plusieurs indications : grossesse (prévention), anesthésie générale, accidents organiques sévères (AVC, OAP, priapisme, thrombose rétinienne) ; accidents vaso-occlusifs non résolutifs e infections persistantes. 

· La stimulation de l’hémoglobine fœtale peut être obtenue par hydroxyurée (Hdrea®)       

B. Drépanocyte hétérozygote 
· Elle est en principe totalement asymptomatique, il n’y a pas d’anémie. Des accidents aigus de microthromboses peuvent cependant survenir en cas d’hypoxie grave.    

· L’électrophorèse montre un taux d’Hb S < 50 %.   

notes À retenir 
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Elle est due à une mutation de la chaîne ß de la globine (ß6 glu(Val). Transmise selon le mode récessif autosomique. Les sujets hétérozygotes sont dits AS ; les sujets homozygotes SS


Diminution de la solubilité de l’hémoglobine ; les facteurs physicochimiques favorisants la polymérisation : l’hyperthermie, l’hypoxie, l’acidose, la déshydratation. la diminution de la concentration intra-érythrocytaire en hémoglobine ((-thalassémie) est un facteur défavorable. l’Hb F à un effet inhibiteur sur la polymérisation. 


Les drépanocytes irréversibles (falciforme non réversible) sont des cellules dans les quelles la concentration en hémoglobine est > 40 g/dL. Augmentation de la constante de viscosité et diminution de la déformabilité cellulaire. l’hte bas atténue l’effet de ces anomalies. 


L’anémie est due à l’hyperhémolyse (les drépanocytes sont fragiles) qui se traduit par un ictère à bilirubine libre, lithiase biliaire pigmentaire (30 % des cas avant 20 ans) ; 


les facteurs aggravant cette anémie est les situations inflammatoires (infection), les carences en folate par anémie hémolytique, les déficits en fer ; les crises d’érythrobalstopénie le plus souvent imputable à une infection par le parvovirus B19 ; le syndrome de séquestration splénique (anémie aiguë). 


Conséquences de la vaso-occulusion : crises osseuses douloureuse ; ostéomyélite (à salmonelle mineur) ; infarctus ou dysfonctionnement splénique (fréquence des infections graves à pneumocoque et à méningocoque) ; séquestration aiguë des hématies drépanocytaires dans la rate ou le foie ; priapisme ; amaurose (par oblitération aiguë de l’artère centrale de la rétine) ; nécrose papillaire rénale ; AVC…. 


Complications chronique : (par défaut de perfusion chronique). Ulcère de la jambe, rétinopathie, nécrose osseuse avasculaire (la hanche) ; altération du rein…. La lithiase biliaire (hémolyse chronique). 


la splénomégalie constatée dés les premiers mois de vie persiste quelques années pour disparaître spontanément par « autosplénectomie ». 


Le taux d’Hb F est important à déterminer en raison de sa signification pronostique. La mortalité et la morbidité sont d’autant moins sévères que l’Hb F est élevé.  La leucocytose est souvent élevée (PNN ()	


Les patients hétérozygotes (AS) ne sont pas anémique mais l’hémolyse est présente est compensée (taux de réticulocytes > 120 000/mm3). 








