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* Nous vous conseillons d’avoir votre carte d'urgence en permanence sur vous. Elle vous est
délivrée par le médecin de votre centre de référence. Vous pouvez la présenter a tout personnel
de santé vous prenant en charge en situation d'urgence.

POUR CETTE MALADIE RARE, IL EXISTE UN CENTRE DE REFERENCE MALADIES RARES, AINSI QU'UNE ASSOCIATION DE PATIENTS :
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C'est une anémie rare, d'origine constitutionnelle et liée a une
érythroblastopénie (absence dans la mcelle des cellules
précurseurs des globules rouges) dont le diagnostic est en
général fait dans les premiers mois de vie.
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\ii’ MASTOCYTOSES, MICROANGIOPATHIES THROMBOTIQUES, NEUTROPENIES CHRONIQUES, PROLIFERATION LGL, PURPURA THROMBOPE- \A@ ME|P§JLrI,ﬁIRE
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lanémie de LE DIAGNOSTIC

W_pm Le diagnostic s'établit sur la base d’analyses sanguines :
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QU’EST-CE QUE C'EST ?

C'est une maladie génétique rare avec défaut de produc-

__ tion des globules rouges par la moelle osseuse. Le
% diagnostic se fait généralement les premieres années de
By vie et se manisfeste cliniquement par une extréme paleur

3 et une absence de réticulocytes [(formes jeunes de

globules rouge] dans le sang. NUMERATION FORMULE SANGUINE MYELOGRAMME DIAGNOSTIC GFNETIQUE
\ Qui va démontrer une anémie.  Ponction de moelle osseuse Permet de détecter la
L Sval de | ladi 1 A les d Une neutropénie ou une qui va démontrer l'absence mutation sur le géne qui est
giblercieiiespdeL Aliiaadicles i e EIPotiLe Stu etix thrombopénie est possible. d’erythroblastes responsable de la maladie

300 cas. Lincidence annuelle est estimée a 5 a 7 cas pour

) sexes. En France, la population de patients est estimée a
un million de naissances.

‘ LES SIGNES CLINIQUES
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L'anémie est reconnue pendant la 1®® année dans plus

de 90% des cas. Les symptomes sont discrets [fatigue,

ANEMIE essoufflement) et le diagnostic est souvent fait

ac‘t{gueaafeu’a tardivement devant une paleur importante avec un taux
d’hémoglobine tres bas.
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Transfusions Corticothérapie Traitements Allogreffe de
Sanguines chélateurs du fer meelle osseuse

L L ERERE ! Pendant la premiere année de vie, il est nécessaire de faire des transfusions mensuelles. La corticothé-

i Enpratique, le tableau clinique est dominé par une anémie qui peut, au diagnostic, étre rapie est testée systématiquement vers age d'un an. Si ce traitement est efficace a trés faible dose, les
trés profonde. De maniére associée a latteinte hématologique, les patients atteints corticoides sont adminitrés au trés long cours. En cas d'échec, des transfusions de globules rouges sont
peuvent présenter des malformations congénitales de sévérité variable. Ces | effectuées environ tous les mois en association avec des médicaments permettant d’éliminer le fer
symptémes restent cependant différents d'un patient a un autre. saccumulant dans les tissus. Une autre approche thérapeutique est actuellement la greffe de moelle

L ‘ osseuse a partir de donneurs totalement compatibles. La thérapie génique est en cours de validation.



