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1 �La thalassémie peut être causée par des centaines de mutations 
héréditaires des gènes de l’hémoglobine. Le tableau clinique 
peut aller d’une présentation asymptomatique à la dépendance 
transfusionnelle.
On ne connaît pas la prévalence de la thalassémie dans la population 
canadienne, mais il est probable qu’elle augmente avec les mouve-
ments migratoires actuels1. Les personnes originaires de l’Afrique 
subsaharienne, de l’Asie du Sud-Est, des pays du bassin méditer-
ranéen, du Moyen-Orient et du sous-continent indien sont particu-
lièrement à risque, la prévalence allant de moins de 1 % à 40 % pour 
certains groupes ethniques1. En cas de soupçon clinique, l’origine 
ethnique du patient ne devrait pas décourager la prescription de 
tests de dépistage2,3.

2 La thalassémie est une cause à envisager en cas de microcytose 
inexpliquée, avec ou sans anémie.
Dans ses lignes directrices, l’Association canadienne des hémoglobino
pathies (CanHaem) recommande que l’on procède à une formule san-
guine complète et à des tests utilisant l’électrophorèse et la chroma-
tographie liquide à haute performance chez les personnes qui 
présentent une microcytose inexpliquée sans avoir de carence en fer2. 
Cependant, l’électrophorèse de l’hémoglobine ne permet pas à elle 
seule d’écarter la possibilité de thalassémie. L’élévation du taux 
d’hémoglobine A2 chez le fœtus, que le taux d’hémoglobine général soit 
élevé ou non, est généralement indicatrice du trait β-thalassémique et 
n’a pas besoin d’être confirmé en génétique. Dans le cas des 
α-thalassémies, le diagnostic dépend toujours des analyses géné-
tiques, car les tests de dépistage des hémoglobinopathies donnent 
généralement des résultats normaux2,4. Le dépistage génétique est 
également recommandé pour les porteurs potentiels, avant la concep-
tion, et pour les personnes qui présentent des symptômes cliniques de 
la maladie.

3 Chez les personnes atteintes de thalassémie, les intestins 
absorbent davantage le fer.
Les personnes atteintes de thalassémie ne devraient pas prendre de sup-
pléments de fer, à moins qu’elles aient une carence en fer attestée5. En 
présence d’un taux sérique de ferritine de plus de 300 µg/L, il faut soup-
çonner un excès de fer et envoyer le patient consulter en hématologie, où 
l’on pourrait, selon le cas, procéder à un examen d’imagerie par réso-
nance magnétique (IRM) et à une chélation ou une phlébotomie5.
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4 La thalassémie peut altérer les 
mesures de glycémie (diabète).
Étant donné la durée de vie réduite des 
globules rouges et la glycation anormale de 
l’hémoglobine A associées à la thalassémie, 
les mesures du taux d’hémoglobine A1C peu-
vent être faussées et ne sont pas recom-
mandées chez les personnes atteintes, 
quelle que soit la gravité de la maladie6. Les 
personnes atteintes de thalassémie, qu’elles 
reçoivent ou non des transfusions, ont un 
risque accru de développer un diabète dû à 
un excès de fer, risque qui augmente avec 
l’âge5. Il vaut donc mieux mesurer la glycé-
mie à jeun ou faire des épreuves d’hypergly
cémie provoquée par voie orale2.

5 �Les personnes atteintes de 
thalassémie qui ont des symptômes 
doivent consulter des spécialistes.
Dans les cliniques multidisciplinaires de 
traitement de la thalassémie, on s’occupe 
de questions telles que les transfusions, la 
surveillance de l’excès de fer par IRM, la ché-
lation du fer, les complications touchant les 
organes, la greffe de moelle osseuse et les 
essais cliniques1. Sur son site, CanHaem liste 
les centres spécialisés en la matière par 
provinces et propose une déclaration con-
sensuelle sur les soins de la maladie — voir 
le www.canhaem.org.
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