Les Déficits Immunitaires Combinés Séveres

des structures de soutien bien définis et utiles. Le temps et |’énergie exigés
des parents d’un patient atteint de DICS peuvent étre accablants. S’il y a des
freres et sceurs, les parents ne doivent pas oublier de partager leur amour et
leur attention avec eux. Les parents doivent aussi veiller a entretenir leurs
propres rapports 'un avec l'autre. Si le stress causé par la maladie et le
traitement d’un enfant devait détruire la structure familiale, un bon résultat
thérapeutique pour I’enfant ne serait qu’une demi victoire.

En dehors de la famille, le bébé atteint de DICS doit étre isolé des enfants,
et plus particulierement des jeunes enfants. S’il y a des freres ou des sceurs
en creche, en garderie ou en milieu scolaire, la possibilité d’introduire la
varicelle dans le foyer familial représente le plus grand risque. Heureusement,
cette menace est actuellement réduite par |’usage répandu du vaccin de la
varicelle (Varivax). Néanmoins, les parents doivent alerter la direction scolaire
de ce danger afin d’étre eux-mémes informés de tout cas de varicelle dans
l’établissement. Si les freres et les sceurs ont été vaccinés ou ont déja eu la
varicelle, il n’y a aucun danger. Si les freres et les soeurs sont exposés de pres
et n’ont pas été vaccinés contre la varicelle, ils doivent vivre dans une autre
maison pendant la période d’incubation (11 a 21 jours). Exemples de contacts
a risques pou l’enfant atteint d’un DICS: étre assis a la méme table, manger
ensemble ou de jouer avec un enfant chez qui la varicelle s’est déclarée dans
les 72 heures suivant cette exposition. Si le frere ou la sceur développe les
boutons de la varicelle a la maison et expose ainsi le patient au virus, celui-ci
doit étre immédiatement traité par immunoglobulines anti-varicelle (VZIG)
ou immunoglobulinothérapie. Si, malgré cela, la varicelle se déclare chez le
bébé atteint de DICS, il doit étre hospitalisé et traité a ’acyclovir pendant
5 a 7 jours. Les enfants qui ont recu le vaccin polio vivant peuvent excréter
le virus vivant, qui pourrait étre dangereux pour le bébé atteint de DICS. Par
conséquent, les enfants en contact avec le patient (freres et sceurs) doivent
recevoir le vaccin polio “tué”.

Normalement, le bébé atteint de DICS ne devrait pas fréquenter les lieux
publics (garderies, cabinets médicaux, etc.) ou il serait susceptible d’étre
en contact avec d’autres jeunes enfants pouvant étre porteurs d’agents
infectieux. Le contact avec les autres membres de la famille devrait aussi étre
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limité, particulierement avec ceux qui ont eux-mémes des jeunes enfants.
Les procédures d’isolement élaborées ou le port de masques ou de sur blouses
par les parents ne sont pas nécessaires a la maison. Il est toutefois essentiel
de se laver les mains fréquemment.

Bien qu’aucun régime alimentaire spécial ne soit nécessaire, une bonne
alimentation est tres importante. Dans certains cas, l’enfant atteint de DICS
ne peut pas absorber normalement les aliments, ce qui peut entrainer a son
tour une mauvaise nutrition. Par conséquent, dans certains cas, ’enfant
risque d’avoir besoin d’une alimentation par voie intraveineuse continue: les
enfants malades ayant généralement peu d’appétit, il est parfois impossible
de maintenir une bonne nutrition sans y avoir recours.

Le décés par infection a Pneumocystis jiroveci, un organisme trés répandu qui
cause rarement des infections chez des enfants dont I’immunité est normale,
mais provoque la pneumonie chez les patients atteints du DICS, était autrefois
courant. La pneumonie causée par cet organisme peut étre prévenue par
traitement prophylactique au triméthoprime-sulfaméthoxasole. Tous les
bébés atteints de DICS doivent recevoir ce traitement préventif jusqu’a ce
que leur déficit en lymphocytes T soit corrigé.

LES VACCINS CONTENANT DES VIRUS VIVANTS SONT DANGEREUX
LES TRANSFUSIONS DE SANG OU DE PLAQUETTES NON IRRADIEES

SONT POTENTIELLEMENT DANGEREUSES.

Si vous ou votre médecin suspectez que votre enfant est atteint d’un déficit
immunitaire grave, vous ne devez pas permettre que les vaccins anti-rotavirus,
varicelle, rougeole, rubéole, le vaccin polio vivant et le BCG soient administrés
a votre enfant tant que son statut immunitaire n’a pas été évalué. Comme
nous ’avons vu plus haut, les freres et les sceurs du patient ne doivent pas
non plus recevoir le vaccin polio vivant ni le nouveau vaccin anti-rotavirus. Si
des virus contenus dans les autres vaccins vivants sont administrés aux fréres
et aux sceurs du patient, il est peu probable qu’ils soient transmis au patient
a 'exception du vaccin anti-varicelle si le frere ou la sceur développe une
éruption avec cloques.
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Si votre enfant atteint du DICS a besoin d’une transfusion de sang ou de
plaquettes, il doit toujours recevoir du sang ou des plaquettes irradiés (CMV
négatifs, déleucocytés). Cette précaution est nécessaire afin de prévenir une
GVHD fatale par les leucocytes T de produits sanguins et d’empécher votre
bébé de contracter une infection a CMV (Citomégalovirus).

THERAPIE SPECIFIQUE

L’immunoglobulinothérapie intraveineuse doit étre prescrite aux bébés atteints
de DICS qui ont plus de 3 mois et/ou qui ont déja subi des infections. Bien
que U'immunoglobulinothérapie ne rétablisse pas la fonction lymphocytaire
T déficiente, elle présente |’avantage de remplacer les anticorps manquants
résultant de ’anomalie lymphocytaire B.

Pour les patients atteints de DICS di a un déficit en ADA l’immuno-
globulinothérapie avec une forme modifiée de ’enzyme (provenant de la
vache et appelée PEG-ADA) a été utilisée avec un certain degré de réussite.
La reconstitution immunitaire induite par la PEG-ADA n’est pas permanente
et nécessite deux injections sous-cutanées par semaine pour le reste de la
vie de Uenfant. Le traitement par PEG-ADA est déconseillé si le patient a
un frére ou une sceur HLA compatible pour une greffe de moelle osseuse.

La thérapie offrant les plus grandes chances de succées pour le DICS est la
reconstitution immunitaire par greffe de moelle osseuse. La greffe de moelle
osseuse sur un patient atteint de DICS doit étre effectuée dans les centres
médicaux expérimentés en matiere de DICS et de son traitement optimal,
et suivie par des pédiatres spécialisés en immunologie. Lors d’une greffe de
moelle osseuse, des cellules de moelle osseuse d’un donneur non concerné
par un DICS sont données a un patient immuno-déficient afin de remplacer les
lymphocytes défaillants du systeme immunitaire de ce dernier par des cellules
normales du systéeme immunitaire du donneur. Le but de la greffe dans un cas
de DICS est de corriger le dysfonctionnement immunitaire, contrairement a
la greffe dans les cas de cancer, dont l’objectif est d’éradiquer les cellules
cancéreuses, et qui s’accompagne d’un traitement intensif par médicaments
suppresseurs du systeme immunitaire.
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Le donneur idéal pour un bébé atteint du DICS est un frere ou une sceur
parfaitement HLA compatible. A défaut, des techniques ont été mises au
point au cours des trois dernieres décennies, qui permettent d’obtenir de
bons résultats avec des donneurs parents a moitié compatibles (tels qu’une
mere ou un pere). Une chimiothérapie pré-greffe n’est généralement pas
nécessaire. Plusieurs centaines de greffes de moelle osseuse ont été réalisées
sur des bébés atteints de DICS au cours des 30 derniéres années, avec un
taux global de survie de 60% a 70%. Cependant, les résultats sont meilleurs
si le donneur est un frere ou une sceur compatible (taux de réussite de plus
de 85%) et si la greffe peut étre réalisée peu apres la naissance ou a moins
de 3 mois et demi (taux de survie de plus de 96% méme si le donneur n’est
qu’a moitié compatible). Des greffes de moelle osseuse ou de sang de cordon
ombilical HLA compatibles de donneurs sans lien de parenté ont également
été utilisées avec succes pour traiter le DICS.

La greffe in utero de cellules souches de moelle osseuse ne semble pas
présenter plus d’avantages que la greffe réalisée immédiatement apres la
naissance. Par ailleurs, la méere ne pourrait probablement pas étre utilisée
comme donneur étant donné que ’anesthésie pourrait étre dangereuse pour
le feetus, que les procédures présentent un risque pour la mere et le foetus,
et qu’il n’y aurait aucun moyen de détecter une GVHD.

Enfin, la thérapie génique est un autre type de traitement exploré au cours des
vingt dernieres années. Elle s’est révélée fructueuse chez certains patients
atteints du type de DICS lié a I’X et du type a déficit en ADA. Cependant, les
recherches dans ce domaine continuent pour rendre le traitement plus sir. La
thérapie génique ne peut étre utilisée que si le géne anormal est connu, d’ou
’importance d’un diagnostic moléculaire.

ATTENTES

Les déficits immunitaires combinés séveres sont généralement considérés
comme les plus graves des déficits immunitaires primaires. Sans une greffe de
moelle osseuse réussie ou sans thérapie génique, le patient court constamment
un risque d’infection fatale. Avec une greffe de moelle osseuse réussie, le
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propre systéeme immunitaire déficient du patient est remplacé par un systéme
immunitaire viable parceque la fonction lymphocytaire T est rétablie dans
son efficacité. La premiere greffe de moelle osseuse sur un patient atteint
de DICS a été réalisée en 1968. Le patient est aujourd’hui vivant et en bonne
santé!
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NOTES
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