MANUEL DE L'IDF DESTINE AU PATIENT ET A SA FAMILLE
Les immunodéficiences primitives

CHAPITRE Il

AGAMMAGLOBULINEMIE LIEE A L'X

La majorité des personnes atteintes d'une agammaglobulinémie liée a I'’X sont porteuses de
lymphocytes pré-B, mais ces derniers ne se transforment pas en lymphocytes B. L'agammaglobulinémie
liee a I'’X consiste donc principalement en une absence de maturation des lymphocytes pré-B en
lymphocytes B matures. On ne connait pas la cause spécifique empéchant cette maturation en
lymphocytes B, mais il semble gu’elle touche les lymphocytes B.

DEFINITION : L’'agammaglobulinémie liée & I'X fut découverte par le D " Ogden Bruton en 1952. Cette maladie,
parfois appelée «agammaglobulinémie de Bruton» ou «agammaglobulinémie héréditaire», fut la premiére
immunodéficience identifiée. L'agammaglobulinémie liée a I'X est une immunodéficience héréditaire qui empéche la
production d'anticorps, des protéines constituant la gammaglobuline ou la fraction plasmatique des immunoglobulines.

Les anticorps font partie des mécanismes de défense contre certains micro-organismes (bactéries, virus). Les micro-
organismes entrent constamment en contact avec les surfaces de I'organisme. Ils se trouvent dans notre nourriture
comme dans I'air que nous respirons. Lorsque des micro-organismes telles les bactéries entrent dans l'organisme et se
retrouvent sur une mugueuse, les molécules d'anticorps se fixent a la surface du micro-organisme.

Les anticorps s'attachent a la surface des micro-organismes, ce qui peut avoir plusieurs effets bénéfiques. Par exemple,
certains micro-organismes doivent s'attacher a des cellules de I'organisme avant de pouvoir causer une infection, mais,
lorsqu'ils sont recouverts d'anticorps, ils ne sont plus assez adhésifs pour pouvoir s'y attacher.

La présence d'anticorps a la surface de certains micro-organismes entraine l'activation d'autres défenses de I'organisme
(par exemple un groupe de protéines sériques appelé «systéme du complément») qui peuvent directement tuer les
bactéries ou les virus. Les bactéries recouvertes d’anticorps sont plus facilement absorbables et éliminées par certaines
cellules du sang (les phagocytes) que les bactéries qui ne sont pas recouvertes d'anticorps.

Toutes ces actions empéchent les micro-organismes de se répandre dans les tissus de l'organisme ou ils pourraient
causer des infections graves. Les anticorps jouent un réle important dans le processus de guérison aprés une infection, et
dans la protection contre les réinfections. Il existe des anticorps spécifiques a chaque micro-organisme, autant qu'il y a

de clés et de serrures.

Une fois l'anticorps li€ au micro-organisme, ce dernier est neutralisé et l'infection maitrisée. L'anomalie principale de
'agammaglobulinémie liée a I'’X consiste en I'impossibilité de produire des anticorps. Les anticorps sont des protéines
produites par des cellules spécialisées de I'organisme, les plasmocytes (voir le chapitre sur le systéme immunitaire
sain).

Le développement des plasmocytes se fait de maniére ordonnée, a partir des cellules souches de la moelle osseuse. Les
cellules souches sont les précurseurs des lymphocytes immatures appelés «lymphaocytes pré-B» et des «lymphocytes B
pré-B», lesquels donnent naissance aux lymphocytes B. Lorsque ces derniers entrent en contact avec une substance
étrangére (appelée antigéne), ils maturent en plasmocytes qui produisent et sécrétent des anticorps.

La majorité des patients atteints dagammaglobulinémie liée a I'’X sont porteurs de lymphocytes pré-B, mais un nombre
trop faible de ces derniers maturent en lymphocytes B. L'agammaglobulinémie liée a I'’X consiste donc principalement

en une absence de maturation des lymphocytes pré-B en lymphocytes B matures. On ne connait pas la cause spécifique
qui empéche cette maturation en lymphocytes B, mais il semble qu'elle touche les lymphocytes B.

PRESENTATION CLINIQUE : Les personnes atteintes d'une agammaglobulinémie liée a I'X sont plus sensibles aux
infections car elles ne produisent pas d'anticorps. Les infections surviennent fréquemment sur les mugueuses ou a
proximité de celles-ci, comme par exemple dans l'oreille moyenne, dans les sinus ou les poumons et, parfois, dans les
vaisseaux sanguins et les organes internes.



Les patients atteints d'une agammaglobulinémie liée a I’X peuvent avoir des infections des sinus (sinusite), des yeux
(conjonctivite), des oreilles (otite), du nez (rhinite), des voies respiratoires menant aux poumons (bronchite), ou des
poumons eux-mémes (pneumonie). Ces patients peuvent également avoir des infections gastro-intestinales récurrentes
qui peuvent causer de la diarrhée (gastro-entérite).

Chez les patients ne pouvant pas produire d'anticorps, ces infections peuvent se propager sur les surfaces muqueuses,
entrer dans la circulation et se répandre dans d'autres organes profonds de I'organisme. Chez les patients atteints
d’agammaglobulinémie liée a I’X; les infections sont généralement causées par des micro-organismes, lesquels sont tués
ou inactivés par les anticorps chez les personnes en bonne santé.

Les bactéries responsables de la plupart des infections sont les pneumocoques, les streptocoques, les staphylocoques et
Haemophilus influenzae Les virus peuvent également causer des maladies. Les personnes atteintes
d’agammaglobulinémie liée a I’X sont particuliérement susceptibles aux virus courants causant la diarrhée ou des
infections respirataires telles que le rhume ou la grippe.
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