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	Informations pour les patients atteints d’anémie falciforme/drépanocytose



[bookmark: _GoBack]1. Courte description de la maladie 

La drépanocytose, également appelée anémie falciforme, est une maladie hématologique chronique et héréditaire atteignant les globules rouges qui, au lieu d’être circulaires, deviennent falciformes ( prennent une forme de faucille). Si les deux parents sont porteurs du gène responsable de la maladie, leur enfant peut être gravement atteint. Si seul un des parents est porteur du gène déficient, l’enfant ne sera pas malade. Il est également possible d’être porteur sain, de transmettre le gène à sa descendance sans être atteint soi-même. 
Cette maladie touche principalement les populations vivant près de l’équateur : les populations africaines, asiatiques ou latino-américaines. 

2. Que se passe-t-il dans votre corps ? 

La drépanocytose est une anomalie génétique congénitale qui touche l’hémoglobine des globules rouges. L’hémoglobine est responsable du transport d’oxygène vers les différents organes du corps. Les patients drépanocytaires présentent une hémoglobine défectueuse qui inhibe en partie la capacité du sang à transporter l´oxygène aux organes, ce qui peut donner lieu à une anémie. De plus, ce défaut génétique est responsable d´une altération dans la production d’hémoglobine qui provoque une déformation structurelle du globule rouge qui prend une forme de « croissant » ou de « faucille », d’où « anémie falciforme » tire son nom. Ces globules rouges déformés ont tendance à s’agréger dans les vaisseaux de petit calibre provoquant des « caillots » (thrombus). Cela affecte le flux sanguin normal et peut être responsable de douleurs, par exemple osseuses. Ces épisodes douloureux sont appelés « crises drépanocytaires », « crises vaso-occlusives » ou tout simplement « crises ». 

3. Quels symptômes sont liés à la maladie ? 

La plupart des patients atteints de cette mutation génétique le sont de manière hétérozygotes. Considérés comme porteurs sains , ils ne développeront quasi pas de symptômes. 
Les patients drépanocytaires homozygotes finiront tôt ou tard par développer des épisodes douloureux/ crises vaso-occlusives. 
Les symptômes de la drépanocytose débutent en général après l´âge de 6 mois. Les enfants atteints se présentent alors avec une pâleur, une fatigue et une croissance altérée. Des infections sévères sont fréquentes chez ces jeunes patients. 
Par la suite, en grandissant ce sont les signes d´anémie qui seront les plus fréquents ( par exemple pâleur, fatigue, et altération de l’état général). Les symptômes seront amplifiés en cas d´infections ou d´inflammation, conditions d´ailleurs plus fréquentes chez les patients drépanocytaires. 
A l´adolescence ou à l´âge adulte, les crises sont plus souvent dues à des petites thromboses. Cela engendre des épisodes douloureux dans différents organes mais 
souvent localisés dans les os ou au niveau de l’abdomen ( affection de la vésicule biliaire). Durant ces épisodes il est souvent nécessaire d´hospitaliser les patients. Certains patients auront simultanément des infections ; les pneumonies ne sont pas rares. 
Un autre tableau clinique classique des patients drépanocytaires est le « syndrome thoracique aigu » qui se présente avec de la fièvre, des douleurs thoraciques, des difficultés respiratoires et de la toux. Ce tableau clinique peut être très sévère s’ il n’est pas pris en charge rapidement. 
Il n’est pas rare de voir des patients drépanocytaires qui se plaignent de problèmes de cicatrisation, en particulier sur les jambes, avec des temps de cicatrisation allongés. 
Le priapisme (érection de longue durée) chez les hommes peut arriver et il est recommandé de prendre contact avec le médecin si cela dure plus de 4 heures. 
Une autre rare mais sévère situation est l´accident vasculaire cérébral( AVC) qui est dû å l’obstruction d’une artère cérébrale par des caillots sanguins de petite taille. 
Des problèmes d´articulation, de déglutition, une paralysie faciale, une paralysie dans les membres inférieurs ou supérieurs doivent faire évoquer ce diagnostic et le médecin doit être contacté rapidement. Des maux de tête intenses d´installation rapide doivent également être investigués. Des difficultés de concentration ou des troubles de la mémoire peuvent être la conséquence de plusieurs années d´évolution de la maladie et une augmentation de ces problèmes justifie d’ être discutés avec votre médecin. 

4. Comment confirme-t-on le diagnostic ? 

Une prise de sang qui analyse l´hémoglobine permet de confirmer ou d´infirmer le diagnostic. 
Les parents qui sont à risque d´avoir un enfant atteint de drépanocytose ont la possibilité de bénéficier d’un conseil génétique s´ils ont un désir d´enfant. 
Il s´agit actuellement le plus souvent de parents qui se savent porteur de la mutation génétique, soit parce que plusieurs personnes dans la famille sont atteints de la maladie soit parce qu´ils ont déjà eu un premier enfant atteint de la maladie. 

5. Quel est le traitement/ la prise en charge de la maladie ? 

Il n´existe pas de traitement qui puisse guérir de la maladie. 
L´hydroxyurée est un médicament utilisé pour diminuer les épisodes d´anémie et de crises vaso-occlusives douloureuses. Ce médicament peut avoir comme effet secondaire de donner des douleurs abdominales, provoquer une perte de cheveux et parfois diminuer la production de cellules sanguines. Dans ce dernier cas cela peut augmenter le risque d´anémie et d´infections. 
L´hydroxyurée ne doit pas être utilisée chez les patients avec désir d´enfant ( ni chez l´homme, ni chez la femme). Les hommes en âge de procréer doivent se voir offrir la possibilité de préserver du sperme avant la mise en route du traitement.
Tout patient drépanocytaire a besoin d’un apport en vitamine B9, en acide folique (5mg quotidiennement qui existe sous forme de tablette) 
Certains patients auront besoin de transfusions sanguines régulières. 

Gestion personnelle 
Il est recommandé d´éviter le stress, de boire en grande quantité, de se reposer suffisamment et de ne pas fumer. Certains mentionnent les températures froides ou les grandes chaleurs comme des phénomènes péjoratifs. Une activité physique modérée est bénéfique mais une activité physique trop intense peut aggraver les douleurs. Il faut également limiter la consommation d´alcool. 
Les infections dont peuvent être atteints les enfants suivis pour drépanocytoses peuvent être très sévères. Les études ont démontré que les jeunes enfants (en-deçà de l’âge de 5 ans) présentent moins d´épisodes infectieux s´ils prennent un antibiotique chronique prophylactique. Chez les patients au-delà de 18 ans un traitement antibiotique prophylactique est rarement nécessaire 

Vaccins 
Il est extrêmement important pour les patients drépanocytaires de recevoir les vaccins pour les protéger des infections, car ils présentent souvent des tableaux plus sévères que les autres. Il est sans danger de recevoir les vaccins et est recommandé de suivre le programme norvégien de vaccination. Il est également possible de recevoir un vaccin contre la pneumonie et la méningite. Le vaccin contre le pneumocoque fait partie du schéma vaccinal classique. Ces vaccins sont efficaces en général durant 5 a 10 ans et les rappels sont donc nécessaires à intervalles réguliers. Les vaccins peuvent donner un peu de fièvre et une légère réaction locale mais provoquent rarement des effets secondaire plus sévères. 

Traitement de la douleur 
Pour des douleurs peu intenses il est possible de prendre des médicaments disponibles sans prescription, de type Paracétamol ou Ibuprofène. 
Les douleurs sévères peuvent être traitées avec des opioïdes (médicaments de la famille des morphiniques). Si les douleurs persistent et ne sont pas gérables à domicile, une hospitalisation est parfois nécessaire. Il se peut qu´une hydratation intraveineuse ou un apport en oxygène soit également requis. 
Les médecins prescrivent souvent une associations de médicaments qui peuvent avoir des effets secondaires soit lorsqu’ils sont pris individuellement soit pris en association. Il est recommandé de demander au médecin quels genre d´effets secondaires sont susceptibles d’apparaître. 

Exsanguino transfusion 
L´exsanguino transfusion consiste à prélever une partie du sang du patient et à le remplacer, a volume égal, par du liquide et du sang de donneur. 
En cas de progression rapide des symptômes ou de détresse respiratoire sévère dans le cas d’un syndrome thoracique aigu par exemple, une transfusion classique ou une exsanguino transfusion doit être discutée rapidement. 

6. Quelle est l´évolution naturelle de la maladie ? 

Les porteurs sains (hétérozygotes) de la maladie vivront une vie normale sans complication. En cas de drépanocytose sévère, le pronostic est plus sombre. Des transfusions régulières et le traitement médicamenteux permet de vivre bien plus longtemps qu´auparavant. Mais malgré un traitement optimal bien mené, l’espérance de vie d’un patient atteint de drépanocytose est moindre que la population générale norvégienne. 

7. Vivre avec la maladie 

La plupart vivent bien avec la drépanocytose mais il y a toujours un risque de douleur sévère ou d’autres complications. Il est important de connaître ces complications et de contacter rapidement le médecin dès que toi ou ton enfant présentent des symptômes. Discute avec le médecin et demande lui les signes auxquels tu dois être particulièrement attentif. Il s´agit par exemple de fièvre, de douleurs abdominales qui ne cèdent pas au traitement classique, de douleurs thoraciques, de difficultés respiratoires, de problèmes d´articulation, de troubles visuels, de perte de force dans les mains ou les jambes ou de maux de tête . 
Vivre avec la drépanocytose consiste surtout à prévenir les crises vaso-occlusives. Il s´agit de vivre sainement, de se faire vacciner, de prendre le traitement prescrit par le médecin et d’éviter les choses qui sont susceptibles de provoquer des crises. 
Nombreux sont les patients originaires de pays ou la maladie est bien connue (par ex en Afrique sub-saharienne). Il est très important que ces patients reçoivent les vaccins nécessaires et prennent un traitement préventif contre la malaria lorsqu´ils se rendent dans leur pays d´origine pour les vacances. 
Nous recommandons aux patients drépanocytaires d´avoir toujours sur eux une petite description de la maladie au cas où ils devraient se rendre dans des services de santé qui ne sont pas habitués a prendre en charge des patients drépanocytaires. 

8. Questions fréquentes 
• Que dois- je faire si je me sens malade ou que j´ai de la fièvre ? 
	Contactez votre médecin. Certaines bactéries peuvent donner des infections sévères et 	nécessitent un traitement rapide avec des antibiotiques 

• Je me sens fatigué et sans énergie. Qu’est-ce que cela peut être ? 
	Cela peut être signe d´anémie et nécessiter une transfusion 

· Je remarque que je n´ai plus de force dans mon bras . Qu’est- ce que cela peut être ? 

	Certains patients peuvent développer un accident vasculaire cérébral. Cela arrive 	lorsqu’une partie du cerveau ne reçoit plus suffisamment de sang car il y a un caillot qui 	bloque le passage dans un vaisseau. Si 
	tu découvres que tu as perdu de la force dans un bras ou une jambe, que tu ne parviens 	plus à articuler correctement ou que tu as des difficultés à marcher : il est nécessaire de 	contacter très rapidement le médecin
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