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La beta-thalassémie :
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La thalassémie, qu’est-ce que c’est ?
Les thalassémies sont des formes d'anémies (anomalie caractérisée par une diminution de la concentration en hémoglobine, qui entraîne un mauvais transport du dioxygène par le sang) héréditaires associées à une hémoglobinopathie (ensemble des pathologies liées à une anomalie de l'hémoglobine). Elles sont principalement présentes dans les populations entourant la Méditerranée. On en distincte deux sortes les alpha-thalassémies qui sont rares et les bêta-thalassémies plus fréquentes.

Ici, nous développerons la beta-thalassémie, puisque l’alpha-thalassémie est plus rare.

Mais avant, nous avons besoin de savoir ce qu’est l’hémoglobine. L’hémoglobine est une protéine contenue dans les globules rouges qui sert au transport de l’oxygène dans le corps. Elle est constituée de 4 globines : deux globules α et deux globules β, liés ensembles par des liaisons faibles.
Voici un schéma pour mieux visualiser la protéine :
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Chez un corps sain, les gènes de l'hémoglobine sont portés par les chromosomes 11 et 16. Dans l'érythroblaste normal (globule rouge immature situé dans la moelle des os possédant encore son noyau cellulaire
), il y a un équilibre parfait de synthèse des chaînes de globine entre ces 2 chromosomes. Chez le fœtus, l'hémoglobine fœtale composée de 2 chaînes alpha et 2 chaînes gamma est majoritaire. À la naissance, son taux est de 85%. Ce taux diminue progressivement pour atteindre moins de 1% à l'âge de 6 à 12 mois. La formule moléculaire chez l'adulte comporte 97 à 98% d'hémoglobine A et 2 à 3% d'hémoglobine A2 
.
L’alpha-thalassémie se traduit par un manque de globine-alpha dans l'hémoglobine. Les trois sortes d’hémoglobine de globulines possèdent la chaine alpha, et donc leur synthèse n’est pas faisable.
La bêta-thalassémie, appelée aussi « maladies des globules rouges », se caractérise par l'absence de la chaîne β de l'hémoglobine. Elle touche chaque année 200 000 enfants à la naissance, faisant d'elle la maladie génétique la plus courante au monde
. Elle conduit à un déséquilibre entre la chaîne alpha qui est normalement synthétisée et la chaîne bêta qui est absente ou en quantité plus faible en fonction des deux formes qu’elle peut avoir :

La première forme est la bêta-thalassémie mineure, donc hétérozygote, qui provoque une diminution de synthèse de l'hémoglobine. Les personnes qui en sont sujets portent l’anomalie, mais ne présentent pas de réels symptômes.
La seconde est la bêta-thalassémie majeure, donc homozygote, qui provoque un arrêt complet de la synthèse de globuline. Par ailleurs, les chaînes alpha, normalement synthétisées, sont en excès et provoque l'augmentation taux d'hémoglobine A2 qui se fixe sur les membranes des globules rouges et les détruit.
Nous allons voir maintenant les conséquences de la maladie :

L’excès des chaîne alpha entraîne une lyse de l’érythroblaste du au fait que ces chaînes précipitent et deviennent donc toxique. Il y a donc une incapacité à créer des globules rouges. Malgré cela, les érythroblastes capables de synthétiser l'hémoglobine F parviennent à produire des globules rouges matures. Mais les globules rouges ainsi créés sont microcytaires c'est-à-dire de petite taille, déformés et ont une durée de vie raccourcie.
Sans traitement, l'espérance de vie de l'enfant dépasse difficilement 8 ans. L'anémie chronique sévère entraîne des déformations faciales (type mongoloïde), nanisme, ventre proéminent (foie et rate volumineux).

Avec traitements, même avec des soins, les conditions de vie restent précaires. Et on observe des déformations osseuses, des pâleurs et affaiblissements, une puberté retardée. On peut aussi remarquer des dépôts ferreux qui engendrent un diabète insulino-dépendant, des lésions oculaires, des atteintes hypophysaires et donc hormonales, une fibrose hépatique, désordre cardiaque ou des douleurs articulaires.
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