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Objectifs pédagogiques

• Pourquoi c’est important de connaitre cette maladie (épidémiologie)
• Comprendre la génétique pour rassurer les patients, ou les parents 

d’enfants qui ne sont pas drépanocytaires mais juste porteurs 
• Avoir entendu parler des complications aigues, ce qui les déclenche, 

et chroniques (adulte)
• Un mot sur drépanocytose et chirurgie
• Un mot sur les (le) traitements 
• Le rôle du médecin généraliste 

• Les vaccins
• Le dépistage des complications
• L’accompagnement psychosocial 



N’hésitez pas à m’interrompre 
pour des questions 



Epidémiologie en France 

La plus fréquente maladie monogénique du monde et de France
Prévalence estimée  : 
• 25 à 30 000 patients en France,  
• 50% d’adultes 
• 1ère pathologie dans la base de données BAMARA
1 naissance sur 1271, augmentation de 44 % en 8 ans
Augmentation des patients car
- Espérance de vie, fécondité
- Migrations 



Physiopathologie et Génétique

• Mutation sur le gène b globine sur le 
chromosome 11

• Anomalie de structure de l’Hb A

A





Anémie 
hémolytique 
chronique 



Kabanagh JAMA July 5, 2022 Volume 328, Number 1



Vaso-occlusion
Agression vasculaire et
vasoconstriction



La maladie drépanocytaire peut etre
en lien avec d’autres variants de l’Hb

• Hétérozygote A-S = pas malade

Environ 50 % d’ Hb S, 
Environ 50 % d’ Hb A, 
(Un peu de A2 et de F)



• Homozygote S-S

• Double Hétérozygotie Hb S-C : moins fréquemment symptomatique, 
mais grave aussi , moins ou pas d’anemie

• Double Hétérozygotie HbS-bthalassémie (gravité variable)
(thalassemie = anomalie quantitative d’une chaine de globine)

• = 2ème gène fonctionne moins bien ou pas du tout. Gravité variable selon 
l’activité du 2ème gène 

La maladie drépanocytaire peut etre en lien 
avec d’autres variants de l’Hb

Gène touché par la mutation de la beta 
thalassemie, fonctionnant moins bien ou pas 
du tout

Pas d’ HbA, 
Que de la S, 
(Un peu de A2 et de F)

Pas d’ HbA, 
Moitié S, moitié C ,
(un peu de A2 et de F)





Génétique Résumé : message à retenir 1

le « A » protège 
= Un patient AS, AC = pas malade, juste porteur sain

Pas de A = malade 
SS, SC, Sbeta ...



Conséquences cliniques

• Anémie bien tolérée
• Lithiase biliaire
• Accidents vaso-occlusifs

• Douleurs
• Syndrome thoracique aigu, priapisme
• Accidents ischémiques osseux, cérébraux (ou hémorragiques), rénaux, placentaires,

• Risque infectieux
• Pneumocoque, Haemophilus, Mycoplasme, Salmonelle

• Atteintes vasculaires évolutives 
• Rétine, cerveau, foie ou rein ischémique, cœur, ulcère de jambe, hyposplenisme

chronique

• Thrombophilie 



Les complications aigues 

La crise vaso-occlusive : 
- Douleur atroce, sans position antalgique, imprévisible

- Localisation plutôt osseuse
- Chez le grand enfant ou l’adulte : le plus souvent les membres et les articulations, mais 

parfois aussi abdominale ou thoracique touchant le rachis, les côtes et le sternum. Rarement 
des zones plus atypiques comme la mandibule, ou le crâne

- Chez le jeune enfant, dactylite = œdème douloureux du dos des mains ou des pieds, qui 
s’étend aux doigts ou aux orteils. 

- Compliquant fièvre/infection, hypoxie, déshydratation, stress, pb circulatoire, chirurgie, météo, 
cycles menstruels ou sans cause évidente

- À hospitaliser si fièvre, pb respiratoire ou paliers 2 insuffisamment efficaces 

- Palier 3 = toujours en hospitalisation 



Dactylite drepanocytaire



Le Syndrome Thoracique Aigu :
• Définition:

• 1 ou plusieurs SC parmi :
• Toux, fièvre, dyspnée aigue, expectoration, douleur thoracique
• et anomalie auscultatoire ou infiltrat radiologique

• Fréquent, complique une CVO, une opération, une infection
• Physiopathologie :

• Hypoventilation alvéolaire, embolie graisseuse ou cruorique, vaso-occlusion 
veinulaire pulmonaire, infection, corticoïdes

• Evolution parfois rapide

Les complications aigues 





Autres complications aigues 

• Priapisme : peut laisser des séquelles irréversibles si prolongé
• AVC, risque surtout chez l’enfant

• Vasculopathie cerébrale dépistée par echodoppler transcranien dès 18 mois 
jusqu’à 16  ans. Si anormal : programme d’échange transfusionnel programmé

• Infections
• Peuvent survenir très tôt, dès l‘âge de 3 mois 
• Liées à l’asplenisme
• Ou osteoarticulaire (plus enfant) sur infarctus ou prothèses 
• Liées aux abords veineux : VVP, PICC line, chambres implantables 

• Hémolyse chronique =  lithiase biliaire et ses complications
• Anémie aigue (séquestration)



• Osteonecrose aseptique

Les complications chroniques 







• Osteonecrose aseptique
• Vasculopathie

• Atteinte rénale : un patient drépanocytaire se déshydrate vite 
• Atteinte rétinienne
• Cœur, foie, ulcère de jambe
• Toute atteinte vasculaire 

• Grossesse  : atteinte placentaire 
• Grossesse à risque
• Savoir dépister la drépanocytose lors d’une grossesse 
• La grossesse active la drépanocytose, la drépanocytose augmente les 

complications de la grossesse

Les complications chroniques 



drépanocytose et « chirurgie »

Patients fragiles = une chirurgie sera de préférence réalisée en CHU
Patientes fragiles = une grossesse sera de préférence suivie en CHU

La prise en charge anesthesique est délicate et doit être anticipée 
Tout geste complexe ou invasif doit faire poser la question de la possibilité et de 
l’utilité d’un échange transfusionnel. Mais d’autres précautions sont à prendre 
Par exemple : amygdalectomie , etc ...
L’anesthésiste et le chirurgien doivent contacter le spécialiste en amont ou en 
urgence pour les précautions à prendre 
Les corticoïdes par exemple sont à éviter, sauf urgence vitale (risque de syndrome 
thoracique) 







Les traitements : limités

• Speciafoldine
• Oracilline quotidienne pour les enfants
• Saignée si SC pour obtenir carence en fer et baisser Hb
• Transfusion dans certains cas, echanges transfusionnels 
• Hydroxyurée (Hydréa 500 hors AMM, Siklos 100 ou 1000 mg)

• Diminue l’activité de la maladie
• À condition de donner la bonne dose 
• À condition d’une bonne observance

• Greffe de moelle osseuse
• Casgevy ?  



Greffe de moelle osseuse

Compatibilité HLA  (= greffe »génoidentique ») dans 20 % des cas 
seulement



Les traitements : casgevy



Le rôle du médecin généraliste 

1. Les vaccins
- habituels

- Grippe COVID
- Asplenisme

- Pneumocoque (Prevenar 20 chez l’adulte)
- Haemophilus inflenzae
- Méningocoque ACWY (Nimenrix, Menveo, Menquadfi )
- Méningocoque B (Bexsero, Trumemba)







Où retrouver ces informations : le site MCGRE

• Pense-bete-1_organized-1.pdf (filiere-mcgre.fr)



Le rôle du médecin généraliste 

Dépistage des complications :
- Enfant 

- veiller entre-autres à l’echodoppler Transcranien
- Lithiase biliaire
- Gestion de la douleur aigue
- Chirurgie ! 

- Transition enfant adulte 
- Adulte

- Annuellement echo abdo, ETT, suivi ophtalmo, renal
- Grossesse, fertilité, et descendance
- Observance ...
- Gestion des antalgiques 



Le rôle du médecin généraliste 

• Soutien pour cette maladie chronique et douloureuse
• Patient parfois victimes de discrimination, entre maladie et couleur 

de peau
• Demande d’ALD (liste)
• Projet d’accueil individualisé pour les enfants

• Projet d'Accueil Individualisé (PAI) - Drépanocytose (afpa.org)

• MDPH
• Pension d‘invalidité



En résumé 

1-le « A » protège = Un patient AS, AC = pas malade, juste porteur 

Pas de A = malade (SS, SC, Sbeta ...)

2 - la crise vaso-occlusive 

- À hospitaliser si fièvre, pb respiratoire ou paliers 2 insuffisamment efficaces 

- Palier 3 = toujours en hospitalisation 

3-Un enfant doit être suivi le plus tôt possible, avant 3 mois

4 -Un patient drépanocytaire se déshydrate vite 

5-La grossesse active la drépanocytose, la drépanocytose augmente les complications de la 
grossesse : suivi en CHU

6- une chirurgie se prépare avec le spécialiste et relève du CHU 

7-les corticoïdes sont contre-indiqués sauf urgence vitale 

8- le médecin généraliste est un maillon essentiel de la prise en charge de ces 
patients



Merci de votre attention


