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CHAPITRE V

Immunodéficience combiné sévère

Il existe au moins trois causes de immunodéficience combiné sévère. La première est l’absence ou le fonctionnement
inadéquat des lymphocytes T auxiliaires. La deuxième est l’absence de thymus ou son fonctionnement insuffisant. La
troisième concerne l’absence ou un défaut des cellules souches de la moelle osseuse qui permettent la maturation des
lymphocytes T et B.

DÉFINITION : L’immunodéficience combiné sévère  se caractérise par une anomalie grave aussi bien des lymphocytes
T que des lymphocytes B, ce qui accroît beaucoup la susceptibilité aux infections. L’alymphacytose de type suisse est
généralement considérée comme la plus grave des immunodéficiences primitives.

Généralement les infections surviennent dans les premiers mois suivant la naissance et sont graves, avec complications,
et les enfants touchés sont gravement malades. Il existe au moins trois causes de l’alymphacytose de type suisse :
1. l’absence ou le fonctionnement inadéquat des lymphocytes T auxiliaires;
2. l’absence de thymus ou son fonctionnement insuffisant;
3. l’absence ou un défaut des cellules souches de la moelle osseuse qui permettent la maturation des lymphocytes T et
B.

La synergie entre deux classes de lymphocytes est requise pour que le système immunitaire nous protège efficacement
contre les infections (voir le chapitre sur le système immunitaire sain). Ces deux classes sont les lymphocytes T et les
lymphocytes B. Une sous-classe de lymphocytes T, les lymphocytes T auxiliaires, facilitent la fonction normale des
lymphocytes T et B au sein de la réponse immune. Ils sont donc cruciaux pour la lutte contre l’infection.

L’absence ou le fonctionnement anormal des lymphocytes T auxiliaires affectera donc aussi bien les lymphocytes T que
les lymphocytes B. L’alymphacytose de type suisse peut par ailleurs résulter de l’absence de thymus ou de son
fonctionnement insuffisant. Le thymus est un organe au sein duquel les lymphocytes immatures provenant de la moelle
osseuse maturent et «apprennent» à devenir des lymphocytes T auxiliaires, lymphocytes T cytotoxiques ou
suppresseurs.

Si le thymus ne fonctionne pas adéquatement, il ne peut produire de lymphocytes T matures. Comme nous l’avons
mentionné ci-dessus, en l’absence de lymphocytes T, le système immunitaire ne peut jamais avoir une fonction normale.
L’absence de lymphocytes T auxiliaires affecte non seulement la fonction des lymphocytes T mais également celle des
lymphocytes B.

Enfin, l’alymphacytose de type suisse peut être consécutive à un problème des cellules précurseurs des lymphocytes T
et B. Les lymphocytes T et B matures proviennent de cellules très immatures de la moelle osseuse appelées «cellules
souches». Certaines formes d’alymphacytose de type suisse s’expliquent par l’absence de cellules souches.

On ignore les causes exactes des déficits en cellules dont il vient d’être question. En général, on peut seulement assumer
qu’une erreur est survenue pendant le développement du fœtus. Certaines formes d’alymphacytose de type suisse sont
cependant causées par l’absence d’une composante biochimique importante (une enzyme) des lymphocytes.

Ces formes d’alymphacytose de type suisse sont connues pour être des déficits enzymatiques. Par exemple, nous savons
qu’un déficit de l’enzyme adénosine désaminase est la cause d’environ 30 % des cas d’alymphacytose de type suisse; ou
encore qu’un déficit en une enzyme très apparentée, la purine nucléoside phosphorylase, cause un déficit grave en
lymphocytes T en n’affectant presque pas les lymphocytes B.

Tous ces déficits enzymatiques entraînent une immunodéficience car ils permettent l’accumulation de poisons
métaboliques dans les lymphocytes. Normalement, ces enzymes aident la cellule à se débarrasser des produits résiduels
qu’elle fabrique lors de ses fonctions normales. Lorsque ces produits ne sont pas éliminés, ils empoisonnent la cellule
qui finit par mourir.



Dans le cas du déficit en adénosine désaminase, ce sont les lymphocytes T et B qui sont affectés. Le déficit en purine
nucléoside phosphorylase semble épargner les lymphocytes B qui résistent mieux à l’affection que les lymphocytes T.
Étant donné que parfois le déficit enzymatique est léger et que son évolution prend du temps, certains enfants atteints de
déficit en adénosine désaminase ou en purine nucléoside phosphorylase ne deviendront malades qu’à un âge plus
avancé.

PRÉSENTATION CLINIQUE : Le symptôme le plus courant de l’alymphacytose de type suisse infantile consiste en un
nombre excessif d’infections à répétition. Ces infections sont toutefois différentes de celles que l’on observe souvent
chez les enfants, comme les rhumes. Les infections reliées à l’alymphacytose de type suisse infantile sont généralement
bien plus graves et peuvent être mortelles; il s’agit parfois d’une pneumonie, d’une méningite ou d’une atteinte des
vaisseaux sanguins.

Les infections touchant les enfants atteints d’alymphacytose de type suisse peuvent être causées par des micro-
organismes infectieux fréquents chez les enfants, ou bien alors par des micro-organismes généralement inoffensifs pour
les enfants dont l’immunité est intacte. Parmi les infections les plus graves figurent la varicelle. Chez les enfants en
bonne santé, cette maladie n’est qu’ennuyante, ne cause que des désagréments, se limite à la peau et aux muqueuses et
guérit en quelques jours. Or, tel n’est pas le cas des enfants atteints d’alymphacytose de type suisse, chez qui la varicelle
peut causer une infection mortelle des poumons et, souvent, du cerveau.

Le cytomégalovirus (CMV), dont nous sommes presque tous porteurs dans nos glandes salivaires, peut lui aussi causer
une pneumonie mortelle chez les enfants atteints d’alymphacytose de type suisse. D’autres virus sont également
dangereux pour ces enfants : le virus des feux sauvages (Herpes simplex) et le virus de la rougeole (rubéole). La
pneumonie causée par Pneumocystis carinii peut elle aussi devenir un problème grave pour les enfants atteints
d’alymphacytose de type suisse.
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