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

CHAPITRE IV

HYPOGAMMAGLOBULINEMIE A EXPRESSION VARIABLE
(Immunodéficience commune variable)

Les études portant sur les cellules du systéme immunitaire des patients atteints dune hypogammaglobulinémie a
expression variable ont démontré que cette affection n’a pas une cause unique. Certains patients ne possedent que peu
de lymphocytes B ou alors des lymphocytes B non fonctionnels; il semble que d'autres présentent un déficit en
lymphocytes T auxiliaires, lesquels sont nécessaires pour une réponse normale des anticorps. Un troisiéme groupe de
personnes semble étre porteur d'un nombre excessif de lymphocytes T cytotoxiques.

DEFINITION : L’hypogammaglobulinémie & expression variable est une affection caractérisée par des infections
inhabituelles et des concentrations sériques faibles dimmunoglobulines (anticorps). Il s'agit d’'une immunodéficience
assez répandue; quant au degré et au type d'immunoglobulines sériques touchées par le déficit, ils varient d'un patient a
l'autre, d'ou son qualificatif «variable.

Certains patients ne présentent qu’'une baisse des IgG, d'autres ont un déficit en IgG et en IgA; le déficit peut également
toucher trois types d'immunoglobulines (les IgG, IgA et IgM). Les signes cliniques et les symptdmes peuvent étre

graves ou légers. Les infections, fréquentes ou rares, peuvent survenir chez le nourrisson, pendant I'enfance ou apres la
puberté, voire méme aprés 20 ou 30 ans.

La majorité des personnes atteintes de Immunodéficience commune variable présentent d'abord des infections
bactériennes récurrentes puis, lorsqu’on leur fait passer des analyses, on découvre une baisse importante de la
concentration sérique dimmunoglobulines ainsi que des anticorps présentant une réponse anormale. Cette affection est
également appelée hypogammaglobulinémie acquise, hypogammaglobulinémie survenant a I'age adulte ou
hypogammaglobulinémie a survenue tardive.

Le terme «déficit immunitaire acquis» est actuellement employé pour désigner un syndrome causé par le virus du sida
(VIH). Il ne devrait donc pas étre employé comme synonyme de I'hypogammaglobulinémie a expression variable ou
des autres formes dimmunodéficiences primitives, car ces deux affections sont assez différentes.

On connait mal les causes de I'nypogammaglobulinémie a expression variable. Les études sur les cellules du systéme
immunitaire des patients atteints dhypogammaglobulinémie a expression variable ont montré que cette affection n'a
pas qu'une seule cause imputable aux lymphocytes. Certains patients possédent peu de lymphocytes B ou des
lymphocytes B non fonctionnels.

Il semble que d'autres personnes présentent un déficit en lymphocytes T auxiliaires lesquels sont nécessaires pour une
réponse normale des anticorps; ce déficit est di a une incapacité des lymphocytes T auxiliaires a produire certaines
protéines (appelées «lymphokines») nécessaires pour la maturation des lymphocytes B.

Un troisieme groupe de personnes semble étre porteur d’'un nombre excessif de lymphocytes T cytotoxiques.
Contrairement a 'agammaglobulinémie liée a I'X, I'hypogammaglobulinémie & expression variable ne se manifeste pas
d’'une fagon unique et bien définie. Dans certaines familles, il arrive que plus d'un membre soit touché tandis que la
maladie semble absente chez les autres membres.

PRESENTATION CLINIQUE : L’hypogammaglobulinémie & expression variable touche aussi bien les hommes que les
femmes. Bien que certaines personnes puissent présenter des symptdmes pendant les premiéres années apres la
naissance, de nombreuses personnes peuvent n'en présenter aucun avant d'avoir atteint la vingtaine ou la trentaine, ou
méme apres.

Chez la majorité des patients, 'hypogammaglobulinémie a expression variable se manifeste par des infections
récurrentes des oreilles, des sinus, du nez, des bronches et des poumons. Si les infections sont graves et récurrentes,



elles peuvent entrainer une Iésion permanente de I'arbre bronchique et une maladie chronique des bronches (conduits
aériens) qui, a son tour, causera une dilatation et une inflammation de ces structures (bronchiectasie).

Les micro-organismes fréquemment isolés dans ces cas sont des bactéries répandues au sein de la population et qui
peuvent souvent causer la pneumonieffaemophilus influenzag pneumocoques et staphylocoques). Le traitement vise a
prévenir les infections pulmonaires récurrentes et les lésions chroniques du tissu pulmonaire qu'elles suscitent. Le
symptome principal de l'infection chronique ou des bronchiectasies (dilatation et inflammation des bronches) est la toux
prédominant le matin et produisant des expectorations jaunes ou vertes.

Les patients atteints d’hypogammaglobulinémie & expression variable peuvent également présenter une augmentation de
la taille des ganglions lymphatiques de la région du cou ou de la poitrine. Ce phénoméne peut résulter d'une infection a
mycoplasme, un micro-organisme bactéroide plus difficilement décelable que les bactéries ordinaires. Certaines
personnes atteintes d’hypogammaglobulinémie a expression variable peuvent manifester une dysurie et (ou) un
écoulement urétral di a une infection a chlamydia.

Chez certains patients atteints d’hypogammaglobulinémie a expression variable ne recevant pas un traitement adéquat
par des gammaglobulines peuvent développer une inflammation douloureuse des articulations appelée «polyarthrite».
Dans la majorité des cas, le liquide articulaire est exempt de bactéries, mais il faut s'assurer que l'arthrite n'est pas
consécutive a une infection traitable. Pour cela, il pourrait étre nécessaire d'aspirer un échantillon de liquide articulaire
pour vérifier s'il contient des bactéries.

L'arthrite généralement associée a I'hypogammaglobulinémie peut toucher les genoux, les chevilles, les coudes et les
poignets, parfois les épaules, mais rarement les articulations des doigts. Les symptomes de I'inflammation articulaire
disparaissent généralement dés que le patient recoit un traitement adéquat par des gammaglobulines. Certains patients
peuvent cependant souffrir d'arthrite méme aprés un traitement par les gammaglobulines.
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