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Biologie : L’hémophilie
A. Introduction :

          Du grec: haïma qui signifie le sang et philia l’affection, l’hémophilie est une maladie héréditaire ou génétique du sang qui ne coagule pas comme il le faut. Elle se transmet selon le mode récessif lié au chromosome X. les gènes endommagés se trouvent sur les chromosomes sexuels. La maladie est particulièrement due à un déficit d’un facteur de la coagulation et le malade ne parvient pas à former de caillot assez solide afin de stopper le saignement. Elle survient chez les hommes ; les femmes peuvent porter le gène anormal mais ne contracte pas la maladie.                                                                                                           Il existe trois types d’hémophilie :

1. l’hémophilie A ou hémophilie classique : elle correspond à une absence du facteur VIII sur le gène. Le risque de cette maladie arrive chez un garçon sur 5000. On la confond parfois avec la maladie de Willebrand. 
2. l’hémophilie B ou Christmas disease : elle correspond à une mutation du gène du facteur IX. Ce risque est de 1 sur 20 000 garçons. 
3. l’hémophilie C ou Maladie de Rosenthal : elle correspond à une mutation du gène du facteur XI. Elle est transmise à une personne sur 100 000 environ. Ce type d’hémophilie est plus léger et peut très rarement toucher les femmes.
B. Symptômes de la maladie :

          Une personne malade ne saigne ni plus abondamment, ni plus rapidement qu’une personne normale, mais bien plus longtemps. Ceci concerne les saignements externes, par exemple lors d’une blessure superficielle. Les conséquences sont bien plus graves pour des hémorragies internes au niveau des muscles et articulations : les genoux, les chevilles, les coudes, etc. 
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          L’importance de la maladie se calcule en fonction de l’activité du facteur déficitaire de coagulation.                                                                                                                                           Dans le cas de l’hémophilie mineure, le saignement n’est pas prolongé et les hémorragies se font rares. Elle varie entre 5 et 30 % du facteur de coagulation.                                             L’hémophilie sévère concerne seulement 1 %. Les saignements sont fréquents et peuvent survenir parfois sans raison. Les hémorragies sont très présentes dans les muscles et dans les articulations.                                                                                                                              L’hémophilie modérée varie entre 1 et 5%. Le saignement est prolongé après une intervention chirurgicale et apparait que très rarement sans raison.
C. Transmission :

          Dû au chromosome X, les hémophilies A et B sont récessives. Un tiers des hémophilies correspond à une néo-mutation ; c’est-à-dire qu’aucun des parents n’avaient dans son patrimoine génétique. Dans ce cas, elle apparait dans l’ovule ou dans le spermatozoïde et la maladie deviendra héréditaire. La transmission de la maladie se fait par la femme. Elle n’est que porteuse, tandis que l’homme lui, contracte la maladie.

          Il est très rare, mais possible, que la femme développe la pathologie (Xh Xh). Dans ce cas, le père est hémophile (Xh Y) et la mère est porteuse (X Xh). Il se peut aussi qu’un seul chromosome ne soit touché et la femme développe une hémophilie sévère. D’autres femmes porteuses ont parfois quelques symptômes.
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La transmission aux enfants : Le mode de transmission est héréditaire et est appelé : « liée à l’X ». Le père ne peut pas transmettre à un garçon la maladie. Par ailleurs, il transmet le gène pathologique à sa fille qui le transmettra elle-même à ses garçons. 
La mère porteuse est appelée « conductrice » et ses garçons seront atteints d’hémophilie. Ses filles deviendront aussi conductrices. Parfois, un défaut se fait au niveau du chromosome X et la fille devient elle-même, hémophile.
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Homme= X Y                                               Femme= Xh(malade) X

Enfants : 50% normaux, non porteurs de la maladie.                                                                           50% porteurs de l’hémophilie : 1fille conductrice et un garçon malade.  

D. Un traitement ?
          Nos traitements ne permettent pas de guérir l’hémophilie, mais de perfectionner les facteurs VIII et IX afin d’améliorer la coagulation et de prévenir les hémorragies.

Ils sont issus de plasma ou de produits synthétiques et éliminent quasiment les dérivés sanguins. De cette façon, nous diminuons les risques de transmissions de maladies telles que le SIDA.

