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Cas clinique

* M 16 ans

* Fatigue = mise au point = prise de sang:
anémie microcytaire

* Traitement: fer PO puis IM pendant 2ans......
sans amélioration!
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* * _
* ..diverses ...

Emilie 6 ans

Infection VRS il y a 15 jours
Fatigue sévere depuis S jours
Urines fonceées

Paleur
Fc 120/min  Souffle syst 2/6

Hb: 5,8 g/dl GB 7830/mm?3 PS 430 000/mm?




Plan de la présentation

A. Définition
B. Etiologies

C. Mise au point:

1. Anamnese
2. Examen clinique
3. biologie
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Définition de 'anémie

Soit une Hémoglobine < P2,5

Soit un Hématocrite < P2,5 avec un MCV
inférieur, normal au supérieur a la normale
—anémie micro, normo ou macrocytaire.

Les valeurs varient en fonction de I'age, du sexe
et de la race:
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Hemoglobin (g/dL) Hematocrit (%) MCV (fL)
- soth percentile Lower limit* soth percentile Lower limit* soth percentile Lower limit* Upper limit*

1 yearﬂ Caucasian 12.5 11 k) 2 80 71 fa
African American 12 i1 3 kil 7 63 88

2t0 3 years Caucasian 12.6 11 k) 3 82 74 fa
African American 12 i1 % Ll 80 64 89

4t0 6 years Caucasian 124 11.7 it i B 7 01
African American 125 i1 Ll B 8 67 91

7to 10 years Caucasian 13.5 12 40 3 B3 78 01
African American 127 112 38 Ll 84 7 i

11t0 14 years Caucasian Female 137 123 40 3 87 80 9
Male 143 126 Ly 30 87 80 9

African American | Female 129 10.6 38 3 86 It 93

Male 136 118 40 3 8 13 93

15t0 18 years Caucasian Female 137 115 40 H 89 81 9
Male 134 137 Ly 40 89 81 9%

African American | Female 128 10.7 38 Kl 87 It 96

Male 149 129 4 38 87 13 9%

MCV: mean corpuscular volume; fL: femtoliter; AAP: American Academy of Pediatrics,

* Lower imits are defined as the 2.5 percentile for allvalues, except hemoglobin levels at ane and two to three years, which are based upon recommendations from the AR, Upper imits are defined as the &7,

5t|'|

percentile for 2l values,

| Normal values for hemaoglobin, hematocrt, and MCV change dramatically during the first year of Ife, Refer to UpToDate topic on the approach to the child with anemia for a discussion of normal values in infants <1 year old.
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Plus simple a retenir:

Taux Hb moyen (g/dl)

Taux Hb min (g/dl)
(-2SD)

18,5

13,5

16,5

13

11,5

9,5

12




Etiologies de 'anémie

NB : il y a trois voies pour faire le diagnostic
d’anémie:
1. en fonction des étiologies connues.

2. en fonction du volume corpusculaire: micro,
normo ou macrocytaire.

3. en fonction de la fréequence des étiologies.
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Etiologies de I'anémie: classification.

3 causes:
 Diminution de production des GR
 Augmentation des pertes des GR
 Destruction accélérée des GR (hémolyse)
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emolyse:
1.Constitutionnelle \

chronique: déficit de I’hb

digestive
( gynécologique
drépanocytose), des

enzymes(G6PD) ou de la
membrane(sphérocytose) —
2.Acquise-aiglie: immune, /

Production insuffisante:
1)Arégénérative: constitutionnelle: Blackfan,
Fanconi ou infiltration médullaire ex leucémie.

2) , Vit B12 ou acide folique \
N/ SSHG



Hémolyses (LDH et Haptoglobine)

1) constitutionnelles:

hémoglobinopathies = thalassémie et drépanocytose

anomalie de la membrane : sphérocytose
anomalie des enzymes: déficit en G6PD
2) acquises :
1. Immunes

2. Meécaniques
3. toxiques
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Les hemoglobinopathies

Définition: thalassémie a et 3 = anomalies de la chaine a ou 3
drépanocytose= remplacement de la chaine 3 par une chaine S

eme 4 Fe lécul

. E :1 F\ d'h::-;;:biz: ?Hb) Tableau I': Formules moléculaires des hémoglobines humaines
glﬁtg?r{n ﬂ? chaine de

globine B

ADULTE NOUVEAU-NE
chaif'ne de cha'lr_m de
globine B globine A HbA GZBZ 97% 1530%
& HbA2 0, 2-3% Traces

Toutes les anomalies de ces chaines

Héme aboutissent a une diminution de la durée
de vie des GR, a une hémolyse plus ou
moins importante et plus ou moins
compensée par une activité accrueﬁe la

Héme

moelle.
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Thalassémie a

* Mutation du gene codant pour la chaine a, homo ou hétérozygote,

aboutissant a une diminution ou absence de chaine a.

Génotype Phénotype Clinique et biologie
Bl o/oo a-thalassémie Asymptomatique
B (o* hétérozygote) silencieuse Microcytose inconstante
Asymptomatique
B -o/-o Taux d’Hb normal ou trés modérément
B (o* homozygote) a-thalassémie abaissé, microcytose et hypochromie
mineure HbA2 normale ou basse
--fao (ou trait
B R (00 hétérozygote) thalassémique)
— risque d’hydrops foetalis
(descendance) : conseil génétique
I Hémoglobinose Anémie ht.émolyﬁque chronique
--/-o H (ou a- microcytaire et hypochrome
thalassémie HbH (B4) : 5a30%
majeure) HbA2:1a2%
Anémie fcetale létale
s Hydrops foetalis de | Hb Bart (4) > 80 %
Bart Présence d’HbH et d’'Hb de Portland

Absence d'HbF et d’'HbA

Tableau I : Formules moléculaires des hémoglobines humaines

ADULTE NOUVEAU-NE
Hb A p, 97% 15-30%
HbA2 0., 2-3% Traces
Hb F o) <1% 70-85%




m—)

Thalassemie 3

e Mutation du gene codant pour la chaine B, homo ou hétérozygote,
aboutissant a une diminution ou absence de chaine B:

1. B° thalassémie: absence de la chaine B: homozygote B°/B° ou
hétérozygote B°/B

2. B+ thalassémie: mutation de la chaine B avec diminution des
chaines B, N HbA et 21 Hb A2 et F. Homozygote
B+/B+ ou hétérozygote B+/B ou B+/B°

— exces de chaine a - érythropoiese inéfficace, hémolyse, anémie et

surcharge en fer de gravité variable selon la mutation et selon |'état
homo ou hétérozygote. Présentation anémie ou pas et microcytaire.

Tableau I : Formules moléculaires des hémoglobines humaines

ADUITE NOUVEAU-NE
WA ab, 23 e

Hb F 0y, 1% 70-85%



Epidémiologie des thalassémies:

pourtour méditerranéen (Sicile, Corse, Italie, Sardaigne, Gréce, Afrique du Nord), Moyen-Orient, Asie
(Chine, Inde, Vietham et Thailande) et I'Afrique Noire.




Drépanocytose (sickle cell anemia)

Mutation sur la chaine B -> hb S qui dans un environnement hypoxémique devient
Hbs et provoque la déformation du GR en forme de faucille, rigide = obstruction
des petites veines: douleurs a cause des thromboses et hémolyse avec

splénomégalie majeure. Présence de ces mutations surtout en Afrique noire (1
nais/30), Inde et Amérique du sud, les Antilles(1 nais/300) mais de plus en plus

fréquente ds nos régions avec le mouvement des populations: 5.106 ds le monde et

1 nais/2000 en France.

Tableau III : caractéristiques biologiques des symdromes drépanocytaires majeurs
A% S% A2 % F % Hb g/dL VGM fL
SS 0 S N 0-20 6-10 N
SC 0 S=C N 0-5 10-13 N
SPO thal 0 S % 5-10 8-10 < 80
Sp+thal A < S 7 5-20 7 0 | < 80

Légendes :
Hb : concentration d’hémoglobine
VGM : volume globulaire moyen




Les anomalies de la membrane:

= Sphérocytose

Anémie hémolytique de sévérité variable congénitale héréditaire
familiale ou sporadique (30 %) due a une mutation d’'une protéine de
la membrane du GR, anémie hémolytique héréditaire répandue
dans le monde entier et donc la plus fréquente dans les pays
occidentaux: 1nais/2000 (M=F).

1) Forme néonatale: hyperbilirubinémie intense et anémie modérée
a sévere.

2) Forme plus tardive, dans I'enfance ou a I'age adulte.

L'hémolyse plus intense peut étre déclenchée par une infection virale
surtout Parvovirus B19, EBV, (CMV), un déficit en fer, acide folique,
vit B 12 ou par la grossesse.

C’est souvent une découverte fortuite avec splénomégalie +/-
Lithiase biliaire.
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* 3) 'anomalie de la membrane donne des petits GR
vieillissants petits et tres vulnérables des que la P
osmotique baisse ea dans la rate: il éclate. La durée de vie
du GR est raccourcie mais les formes jeunes et les
réticulocytes sont normaux: hémolyse compensée par un
turn-over plus rapide.

e 4)C’est une anémie hémolytique(LDH 2 et Haptoglobine
J/) normochrome avec une réticulocytose majeure et
bilirubine 21 avec une splénomégalie importante et un
risque de cholélithiase précoce.
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Les anomalies enzymatiques: Déficit en
G6PD

 Anémie hémolytique congénitale héréditaire liée a I'X,
dans le monde entier( > 400 millions d’individus)
prédominant ds les zones tropicales et subtropicales
(Afrigue, Europe méditerranéenne et Asie Sud Est et
Inde, protection relative au paludisme). Incidence mal
connue car si le déficit est présent dans certaines
populations qui ne consomment pas de Feve, il reste
asymptomatique.

e Gravité variable: soit léger: pas anémie chronique
uniguement risque d’hémolyse aigue lors d’une
infection ou ingestion de certains médicaments ou
aliments.

* Soit plus rarement anémie hémolytique chronique
sévere avec acutisation lors d’un stress oxydatif. tab

N/ SSriG



Causes hémolyse en cas de déficit en G6PD

feves

Henne noir et rouge égyptien

naphtalene

Phényhydrazine (synt de teintures et
prod pharmaceut)

RUSH (liguide volatile inhalé pour ses
vertues euphorisante)

Dapsone (AB lepre,
dermatite bulleuse)

Bleu de méthyléne

Nitrofurantoine (antisept
urinaire)

Pyridium (analgésique
urinaire)

Primaquine (antimalarique)

Rasburicase et pegloticase
(chimio)

Paracétamol

AINS

Antazoline antihistaminique

Antipyrine

Acide Ascorbique vit C

Aspirine

Artane (Parkinson)

Chloremphenicol

Colchicine

Cotrimoxazole
Diphenhydramine (Benedryl
Glyburide (diabete Il)
Isoniazide

Levodopa

Acide Nalidixique

Acide para-aminosalicylique
PABA

Phenylbutazone

Phenytoine

SSHG



Hémolyses (LDH et Haptoglobine\)

1) constitutionnelles:

hémoglobinopathies = thalassémie et drépanocytose

anomalie de la membrane : sphérocytose (pays occidentaux)
anomalie des enzymes: déficit en G6PD

2) acquises :
1. Immunes
2.  Mécaniques
3. toxiques

N/ SSriG



Anémie hémolytiques acquises

Immunes: anémies hémolytiques autoimmunes

2. Toxiques: nombreux médicaments surtout AB,
antiinflammatoires , les cytostatiques et d’autres

3. Mécaniques:
1. hypersplénisme,

2. microangiopathies (SHU postinfect bactérienne tel
Shigella, Ecoli et pneumocoque et PTI et CIVD)

3. Valves artificielles et Kasabach-Merritt ds les
hémangiomes géants

N/ SSriG



Anéemie hémolytigue acquise aigle

* Clinique: enfant avec une hémolyse aiglie:
pale, ictérique ou non, fatigué, urines foncées
brutalement apres une infection virale ou
bactérienne ou la prise d’'un médicament

* Mise au point: anémie hémolytique et
Coombs direct positif, dans 'anamnese il y a

une infection et/ou la prise de médicaments:
c’est sévere et brutal - Hospitalisation

N/ SSriG



emolyse:
1.Constitutionnelle \

chronique: déficit de I’hb

digestive
( gynécologique
drépanocytose), des

enzymes(G6PD) ou de la
membrane(sphérocytose) —
2.Acquise-aiglie: immune, /

Production insuffisante:
1)Arégénérative: constitutionnelle: Blackfan,
Fanconi ou infiltration médullaire ex leucémie.

2) , Vit B12 ou acide folique \
N/ SSHG



Production insuffisante GR

1. Anémie arégénérative:

1. Congeénitale: Syndr de Blackfan Diamond (anémie macrocytaire
due a une hypoplasie érythropoiétique, non régérérative du
jeune nourrisson, R/ résolution spontanée ds 20-30%, corticoides
et guérison vers 6-12 mois et enfin les autres transfusions
répétées et transplantation médullaire) syndromique.

2. Syndr de Fanconi : Anémie non régénérative syndromique tres
rare.

3. Acquise: leucémie

Carence
1. Fer
2. Vitamine B12
3. Acide folique

N/ SSriG



Carence en fer

* |ncidence: surtout < 5 ans car vitesse de croissance ea musculaire énorme
gui consomme beaucoup de fer

18 —
|:| Iron deficiency, males
16 . Iron deficiency anemia, males
|:| Iron deficiency, females
14 — [l Iron deficiency anemia, females
e 12 -
=
=
2 10—
=]
-
[T
=
£ 8
8
-
e |
4 —
2 _. l —l 1
. | | | | | | 1.

1-2 3-5%* 6-11%* 12-15 16-19 20-49 o0-69 270

Age group (years)

* The prevalence of iron deficiency anemia is less than 1 percent in children 3 to 11 years of age.fl]
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Définition et causes:

» Définition: fer total insuffisant pour remplir toutes les fonctions physiologiques
normales ea cause d’anémie.

6 mois- 5 ans: ferritine <12pg/L et Hb < 11g/dI

5 ans- 12 ans: ferritine < 15 pg/L et Hb < 11,5 g/d|I
* Prévalence : surtout < 5 ans mais entre 1976-80 et 1999-02: diminution de 50 %
mais X 2 dans les groupes a risque:
1. Prématurité
2. Dysmaturité
3. Obésité
4. Milieus socio-économiques défavorisés et immigreés

* Causes: A. carences:
a) laits infantiles non supplémentés en fer (illégal)

b) Arrét des laits infantiles et remplacement par du lait de vache < 12 mois (proctocolite par intolérance
aux PLV)

c) Allaitement maternel exclusif non diversifié a partir de I'age de 4-5 mois (!! Les bobos)
d) Alimentation carencée ou inadaptée (végan et végétarienne)

B. pathologies:
a) Maladie coeliaque
b) MICI
c) Giardiase chronique

N/ SSriG



Symptomes

Anémie microcytaire ferriprive cause de:

1. Paleur, fatigue, irritabilité, cardiomégalie,
tachypnée et perte d’appétit

Retard de développement neurocognitif

3. Augmentation des convulsions
hyperthermiques

4. Susceptibilité aux infections
5. Plus faible capacité physique
Phagophagie — Syndrome de Pica

N/ SSriG



CRF
CYTOLOGIE HEMATOLOGIQUE
HEMOGRAMME
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Diagnostic: anémie microcytaire hypochrome, avec LDH et
Haptoglobine nles et fer serique et ferritine bas.

Carence | Syndrome Béta
enfer  |inflammatoire | thalassémie
Fer sérique Diminué Augmente Norma
Coefficient de saturation Diminué Normal Norma
de la transfemine (%) Ou augmentg
Capacité totale de fixation Augmentée |  Diminuée Normale
de la transfemine
Ferritinémie Diminuée Normale Normale

OU augmentée




Carence acide foligue

N/ SSriG



Carence en vitamine B12

N/ SSriG



emolyse:
1.Constitutionnelle \

chronique: déficit de I’hb

digestive
( gynécologique
drépanocytose), des

enzymes(G6PD) ou de la
membrane(sphérocytose) —
2.Acquise-aiglie: immune, /

Production insuffisante:
1)Arégénérative: constitutionnelle: Blackfan,
Fanconi ou infiltration médullaire ex leucémie.

2) , Vit B12 ou acide folique \
N/ SSHG



Anémies par pertes excessives

Surtout adolescents:
filles: regles abondantes

7 Deux sexes: pertes digestives:
> MICI Crohn et RCUH
angiomatose

Polypose
Ulceres gastroduod et gastrites

N/ SSriG



* %

* Les anémies de I'’enfant

e Définition
e Principales etiologies

e Mise au point:
e Anamnese

e Examen clinique

e Biologie
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Mises au point

Anamnese
Examen clinique
Biologie
Arbre décisionnel:
- anémie hémolytique

- anémie microcytaire ou macrocytaire

\ssra



x Anamnése

- Origine ethnique
» Meéditerranée: p-thalassémie, G6PD
» Asie: a-thalassémie pereent ol
« Afrique: Drépanocytose, G6PD
» Caucasien: sphérocytose

x

Antecedents familiaux

« anemie, splenectomie, cholécystectomie
« transmission autosomique, lie a I'’X dans G6PD

Antecedents personnels
« Prematurite

+ |ctére

« Maladie chronique

Habitudes alimentaires, troubles digestifs

« Carence possible ?
» PICA dans carence en fer



1. Anhamnese

 Anémie aiglie ou chronique, découverte
fortuite ou attendue?

* Contexte clinique:

1. Infection récente (virale parvovirus, bact GEA, AB)
Meédicaments (hémolyse autoimmune ou déficit G6PD)
Ictere

Urines foncées (= hémolyse aiglie)

Signes d’alerte d’une maladie chronique: MICI, insuf
rénale, ..diarrhées

6. Pertes de sang

Al




* * Causes hematologiques d’un ictere
* néonatal (Tbili indirecte)

* |so-immunisation (ABO,
RH)

* Anomalie membrane
(sphérocytose,...)

* Anomalie enzyme GR
(G6PD, ...)

« Hémolyse mécanique

* Pas dans les anomalies
chaine B-Hb (B-thalassemie,
drépanocytose)
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2. Examen clinique

e Aspect et allure générale (paleur, fatigue,
essouflé, dysmorphie,... présence ictere, purpura,
pétéchies, angiome géant)

e Courbe P/T/PC
* Auscultation C/P

* examen abdomen: peau, HSM, douleurs TD,
anus!

e adénopathies

® HypOtheridieS (les horm thyr interviennent dans la régulation des GR ds la moelle)

N/ SSriG



3. La biologie

1. Tests de débrouillage: 5 facteurs simples:

Hémogramme : GR, GB, plaquettes et réticulocytes,
MCV.

Bilan martial: fer, ferritine, transferrine et satur de tf
Enzymes: GOT,GPT, LDH (, haptoglobine et bilirubine)
IgA totaux et Antitransglutaminases (coeliaquie:

1.

2.
3.
4.

5.

1/200)
CRP
2. Tests de confirmation:
1) Coombs direct
2)  Résist osmotique et cryohémolyse
3) Enzymes GR
4)  Protéines membranaires
5) Electrophorese Hb
6) Biologie moléculaire et bilan génétique

N/ SSriG



anémie hémolytique

anémie microcytaire ou macrocytaire
anémie normocytaire

anémies les plus fréquentes
urgences

N/ SSsric



Anamnese - examen clinique et biologie

4

— Microcytaire

DD anémie
microcytaire

Normo-Macrocytaire

Réticulocytes

Hémolyse: crise
aplastique d’une
hémolyse chronique
ex sphérocytose

Pas d’hémolyse: perte
de sang chronique

Pas hémolyse: aplasie
médullaire et
arégénérative ex
leucémie

hémolyse =anémie
hémolytique

N/ SSHG



Anémie microcytaire

e Carence en fer

* Trait thalassémique
 Anémie inflammatoire

e Saturnisme intox au Plomb

 Anomalie de I’lheme (porphyries et
hémoglobinopathies ou métabolisme du fer)

Diagnostic: dosage Fer sérique, ferritine, transferrine et saturation
de la transferrine, syndrome inflammatoire et
antitransglutaminases puis électrophorese de I’Hb.

Traitement: fer ferreux 7mg/kg/jour (Tardyferon et Losferon pour
ados et Ferricure sirop ou Losferon sectionné pour les enfants)

N/ SSriG



SR

ol * Anemie hemolytique

Constitutionelle:
Membrane

Enzyme GR
Hb (thalassemie, drepanocytose)

Immune:

Allo-immune (transfusion, néonat)
Auto-immune + médicamenteuse

Meécanique:
Microangiopathie (SHU)
Valve, ...

Toxique: Wilson, médicament
Infectieux: malaria, septicémie

MCHC > 36 pg, sphérocyte, ...
R osmotique, cryohémolyse
Etude protéines de membrane
Dosage enzymes GR
Electrophorese Hb

Coombs direct




Urgences médicales

 Hémoglobine < 6g/dI

* HEmolyse auto-immune, aplasie médullaire
(atteinte des 3 lignées), crises hémol ds les
hémoglobinopathies.

* Anémie associée a une insuf rénale chronique
ou SHU, atteinte digestive, tres
symptomatique car associée a d’autres
pathologies cardiaques ou respiratoires

N/ SSriG



+* * Emilif-:- 6 ans, fatigue, paleur
* depuis 5 jours

- Pas antéceédents familiaux ou
personnels

- Subictere, pas hépatosplénomegalie

« MCV: 98 ym3 —'
* Rét: 18,4% (333 000)

* Présence de schizocytes .
- LDH: 1024 UI/L, bili tot: 2 mg/dl,

bili dir: 0,3 mg/d|
Coombs (+) en lg M hé':-."j;t"ii:ue
FAN (-), sérologies (-) I _
Rx thorax, US abdo (-) Anemie hemolytique

auto-immune



M 16 ans

* Anamnese: tres fatigué et maux de ventre
depuis 2 ans, perte de poids

* Examen clinique: psoriasis depuis le plus
jeune age; FID: masse et douloureux, anus tres
inflammatoire

* Courbe de croissance: stagnation pondérale

* Biologie: syndr inflammatoire et anémie
microcytaire ferriprive. (ferritine A, transfA,
saturN\)

e Echo abdominale: Crohn

N/ SSriG



Traitement

* Etiologique
e Coeliaquie régime strict sans gluten

e Carence en Fer: Losferron, Tardyferon et
Ferricure sirop 7mg/kg/jr

e Carence vit B12 et acide folique

N/ SSriG



x

* %
Take home messages

Les anémies sont des situations cliniques diverses mais
pas rares en pediatrie.

L'anémie ferriprive est la premiere cause d'anémie
pediatrique.

Les anémies hemolytiques immunes sont des urgences
medicales.

Des tests tres simples (MCV, réeticulocytes, frottis sang)
permettent d’orienter rapidement le diagnostic.






Irida:

Parametre sanguin ol Irida Anémie Carence martiale
g martiale vraie inflammatoire + inflammation
Ferritine \ ou f

= ou /‘

Saturation de la
Transferrine (Tfsat)

N

—» ou N\

—> ou a

Récepteur soluble de
la Transferrine (sTTR)

—bou\

/ﬂ

Protéine C-réactive
(CRP)

7

Hepcidine attendue

ou

\

/SSHG



T Carence lrida Anéemie Carence martiale
9 martiale vraie inflammatoire + inflammation
Ferritine > ou N\, /< ou f

Saturation de la

i e
Transferrine (Tfsat) N N — ou ou
Recepteur soluble de
la Transferrine (sTfR) / — ou /!
Protéine C-réactive —
(CRP) - 7 o

\

/SSHG



Déficit absolu Déficit par séquestration
Diagnostic Carence Anémie réfractaire Inflammation
au traitement de fer
(constitutionnelle)

Ferritine b ' salll
Saturation de la transferrine % ) ) N-}
Hémoglobine N-| | ) N-}
Yolume globulaire érythrocytaire N-|, 4 N-|
Marqueurs de l'inflammation N N t
Hepcidine (attendu) I 1 t

\755?767’



Carence en fer

- Bilam martial

- Protéines de 'inflammation

Coefficient de saturation {(CS), ferritine

CRP, fibrinogenémie, a2 globulines

¥

CS normal ou diminud

Bilan martial normal

. v

contexte contexte
clinique clinique
étude de I"'Hb plombémie

' '

Thalassémies Saturnisme
fF-thalassémie mineure
trant athalassémique

CS trés diminné +
syndrome
inflammartoire
h 4 h J
Anémie par Anémie
carence martiale inflammatoire
Ferritingmie diminde Ferritinemie

sf anemie ferviprive pure

normale ou élevée

aReEmie moderée
fres microcyiaire
ou microcyiose ivolée

N/ SSHG



* %

X Mise au point biologique

1. Tests de débrouillage: 3 facteurs simples et
facilement accessibles

2. Tests de confirmation
e Coombs
« R osmotique, cryohémolyse
* Enzymes GR
 Proteines de membrane
« Electrophorese Hb
 Biologie moléculaire, géenetique, ...




Diagnostic des anémies constitutionnelles

N/ SSriG



Tests biologigues simples

Hémogramme: GR, GB, plaquettes et
réticulocytes

Bilan martial: fer sérique, transferrine et
saturation et ferritine

Enzymes: GOT,GPT, bilirubine, LDH et
(haptoglobine)

N/ SSriG



Physiopathologie de I'aneémie

e Destruction excessive=hémolyse: acquise ou
constitutionnelle

* Perte: hémorragies ou maladies chroniques

* Production insuffisante: manque de matiere
premiere = carence Fer, Vit B12 ou acide
folique ou arégénérative: moelle insuffisante:
héréditaire: Blackan, Fanconi ou acquise:
infiltration médullaire = leucémies

N/ SSriG



. X% Examen clinique

- Dysmorphie

« Blackfan-Diamond: hypertélorisme, épicanthus, dysmaturite,
hypogonadisme, hypospade, malfo rénale, cardiaque

« Fanconi: anomalies rénales, cardiaques,petite taille, absence
pouce ou eéminence thénar

- Poids, taille, croissance




N *x Anamnése

e Contexte clinique

« |nfection: auto-immune, G6PD, parvovirus
Médicament, aliment dans déficit en G6PD
Ictére

Coloration des urines

Rapidité d’apparition des symptémes

e Anamese systematique

* Douleur, infiltration osseuse
» Hypothyroidie
 |nsuffisance rénale

» |Inflammation chronique

» Perte de sang chronique




* %

x Examen clinique

- Signes de I'anémie: Fc, paleur, souffle

- Ictere

- Eruption, purpura

- Adénopathies

- Hepato-splenomegalie

- Foyer infectieux, inflammatoire chronique






Cellytoskeleton

Vertical interaction in HS
Spectrin (B)-ankyrin-band 3-protein 4-2

Glycophorin C/D

HD A (o,B,) Hb F (ayys) Hb S (a,8S,)
Sain 97-98% <2% 0%
Hétéroz. AS 29% 9% 40%

Homoz. SS 0% 9-15% 89-95%




- Anémie microcytaire
« X

° Car.ence en fer. Epreuve thérapeutique:
e T[rait thalassemique |
¢ Anémie inflammatoire Fer 7 mg/kg/j
e Saturnisme
o Anomalie heme ou metabolisme fer
= Fer sérique, Ferritine =  Syndrome inflammatoire
= Electrophorése Hb = FEtude genetique chaine Hb a
Sain 97-98% <2% <3%
p-thal. 80% >2% 3-6%
mineure
p-thal. 1-8% 60-80% 1-4%
majeure







