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D6ficit eong6nital en transferrine t*)
R. W,.LBAUM

La transferrino est une glycoprot6ine, de poids

mol6culaire voisin de 00.000, gui i l'6lectrophordse
standard migre avec les B1 globulines.

Chaque mol6cule est capable de fixer deux ato-

mss de Fe soug formo ferrique, mais e:r pratique la

saturation est touiours irrcompl€te. On pense qu'il y

a deux types de rnol6cules :

- moldcules compldtement satur6es ;

- mol€cules vides de Fe.

On connait de nombreux types de transferrine
(dix-neuf en 1968) qui g6n6tiquement correspondent

d une sdrie d'alleles d'un m6me locus'

Ce locus esl en linkage avec celui de la choiines-

t6rase (ROBSON)'

La premi6re observation de d6ficit cong6nital en

transferrina est due a HEILMEYER et Coll' (t96t)'

tl s'agit d'une fillette de sept ans. n6€ de parents

non consanguins dont c'est le seul enfant vivant (deux

fausses-couches' un snfant d6c6d6 peu apr6s sa nais'

saace). C'6tait une d6bile a teme (2'5CO S' 47 cm)'

Elle 6tait trait6e depuis l'6ge de trois moig pour

une an6mie, dont le diagnostic exact ne fut pas port6'

mais qui a 6t6 trait6e par des transfusions tous les

troig moig.

Les donnees de I'examen clinique 6taient risum€es
par :

- un. imPorlrntl hYPotroPhic:
r tail le : 1,06 m soit - l6le

r poids : 15,0 kg
r plleur
. pigmcntrtion gris.brunltre do la peau

o gpl6nomdgBlie et surtout h6petom6galio.

- .r.manr hlmrlologhu* :

o an6mie hyrgochrome : 4.1il1.000 GR I 9.1 gPlo

l'lb

. cellules en cible

. 5rythroblaetoso m6dullaire
'r pas de sid6roblastoee.

- .rrn nt blochinhuc
o fer sEriqu€ : ll i 20 gteP/0.

Capacit6 ?otale de fixation du Fer :

20 e 3:l1tg/lfil ml de Plaema. soit :

- manifeetc : 14
- latents : 19

- totale r 33

. proteinogramme: hypo F globulin6mie

o immuno6lectrophor6sc avec s6nrm dc lapin
antahumain : pss d'arc transfcrrine

r ouchterlony : Pas de rdaction cntro un serum
antitransferrine et lc a6rum dc l'enfant

o dosag€ imnrunologique dc la lransfcrrinc
0.0$to/o dGa ptotiincs plasmatiques

= | o/o dc la nonnels'

- Ennrnr b@f$nr t

o clearEnce Plaanalique du Fgr '
le Fer R.A. iniect6 apds incubation de Fcs avcc
le plasma de l'enfant montro une dcmi-vic de 5'
(nonnale = 70ilf0)

o utilisation du Fe par l'irythropoiso :
t2 o/o en truit jurra (nonmte = 75 i $5 %)

o tumoyer du fer plasmtthuc Gt du fer non Hb :

troie i quatrc foie aup&ieur I la normrlc

o fixation du Fcs dlnr lor diff5rrntr organct :

(t) Conftircncc fsilc lc 18 ldvricr 1970, &nr lG codtc
de l'enseigrrrncrt sur hi rnolodh: htrdditoirlr^ds tn6ro'
Uoli.|n" (ciinique padiotthu. - Pr G. Foofoia. ' C't' Horpi'
t o l i i r c . 5 9 - L I L L E ) .
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- la pfue forte conccntration 63t dans lc foic
(at aussi dans la rate);

- la plus faible concentration dans lc sacrum
(c'est-A-dire l'invcrse de la normale)

o Electrophor6ee de s6rum avec addition eimul'
tan6e de FEr' = hyperactivit6 radioactive dans
la zone des y-globulines.

Ce fait est interprete commo li6 A la pr6sence
d'un anticorpe antitransferrine. d0 d la transmi'
sion r6p6t6e de transferrines otrangdrea avec
leg transfusions.

Ce complexe AG.AC p€ut etre scind6 avec lal
merraplopyridoxine et la cyst6rne qui ont la
propri6t6 de faire sauter lee ponts disulfure.
et par consequent, de hbirer l'antrgdne trans-
ferrine, d'odr apparition d'une bande de pr6ci'
pitation avec le s6rum antitransferrine.

ll s'agit probablement de transferrine exogdne
li6e sous une forme quelconque 6 une glo-
buline

o F per os : 70olo se retrouve dans les selles
(chiffre subnormal)

r vie des hdmaties marqu€es i Cdr : T 12 -
24 lours (normale = 30 jours).

= lJgcr raccourcissement (comme dans les
an6mies feriprives s6v€res).

TRAITEMENT

Les perfusions de plasma entrainent une crise
r6ticulocytaire. sans doute secondaire i I'iniection de
transferrine, donc d I'incorporation possible de fer
dans la moelle.

L'enfant est decdd6 subitement d'un accident cir-
culaloire. L'rutopeb a montr6 une h6mochromatose
g6n6ralis6e mais pas de fer dans la moelle.

Autrement dit. c'est le paradoxe d'une an6mie
ferriprive chez un suiet surchargd en Fer : le fer ne
pouvant 6tre li6 dans la circulation i sa prot6ine sp6-
cifique de transport.

ENQUETE GENETIQUE

Les parents eont normaux mais leur iaux de
transferrine est la moiti6 du laux normal : on peut
donc ponser qu'ils sont tous deux heterorygotes pour
un gdne r6cessif.

COMMENTAIBES

Cettc obe€rvation montre quc la transfgrrins n'est
pae indispensablq i I'absorption intestinale du Fer. et
quc la dcmi-vig do la trangferrine traneform€e cst
de troie A cinq jours.

Tair obnrvefimr dolvcnt 6trc rapproch6es de ce
cae privil6gi6 :

- En 1936. RIEGEL et THOMAS trouvenl une
absence de bGtaglobulirrcs guelgues jours avant la
mort d'une femme de- ouatre-vingt-cinq ans attGinte
d'an6mie inexpliqu6e, qui avait regu six ccnt quarante
transfusions I Ella prcsentait une sid6rose de la rale.
du foie. dee ganglions et une moclle trls actlve. La
capaot6 latente de fixation du fer 6tait nulle.

- En 1960. HITZIG et Coll. trouyent uno absence
de transferrino quatlt iours avant la mort d'un cnfant
de deux ans 9 mois atteint d'uns maladis de
di Guglielmo mais il s'agit probablement d'une ano.
malie rcquiri car. un mois auparavanl. l'immuno'
6lectrophorese montsait un arc transferrine no;mal.

- Enfin. en 1968, CAP et Coll.. en Tctr6coslo'
vaquie, rappotter.t le cas d'une fillette de onle
mois ateinte d'une an6mie hypochrome sivire
(3.780.m0 GR - 4.8 gf/o Hb). microcytaire (Ht 28 %).
avec abserrce complote de transfrerrine.

Son fr6re de quatre ans. qui pr6scnte une an6mie
hypochrome mod6r6e, n'a pa' non plus de lrans'
farrine.

Le pdre, fu6 de yingt-neuf ans, n's ni an6mie. nr
hyposid6r6mie. mais il a un d6ficit marqu6'en trana'
ferrine
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