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AFP  : Alpha foeto protéine. 

APECED  : Autoimmune polyendocrinopathy ectodermal dystrophy syndrome. 

ALPS  : Auto-immun lymphoprolifératif syndrome. 

ATB  : Antibiotique. 

ATCD  : Antécédent. 

CH50  : Complément hémolytique total. 

DI  : Déficit immunitaire. 

DIC  : Déficit immunitaire combiné. 

DICS  : Déficit immunitaire combiné sévère. 

DICV  : Déficit immunitaire commun variable. 

DIP  : Déficit immunitaire primitif. 

EII  : Erreurs innées de l’immunité  

ESID  : European society for immunodeficiencies. 

GSC  : Granulomotose septique chronique. 

HIGM  : Hyper IgM. 

HLA  : Human leucocytes antigens. 

IUIS  : International Union of Immunological Societies. 

IV  : Intraveineux. 

MSPID  : Moroccan society for primary immunodeficiencies. 

NBT  : Test au NitroBleu de Tétrazolium. 

NK  : Natural killer. 

PTAI  : Purpura thrombopénique auto-immune. 

PNN  : Polynucléaires neutrophiles. 

PFLA  : Pneumonie Franche Lobaire Aigue. 

RPM  : Retard psychomoteur. 
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RSP : Retard staturo-pondérale. 

Sd  : Syndrome. 

VIH  : Virus d’immunodéficience humaine. 
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Un déficit immunitaire primitif (ou erreurs innées de l’immunité (EII)) désigne 

un état dans lequel le système immunitaire est altéré dès la naissance ou tôt dans la 

vie. Les personnes atteintes de déficits immunitaires primitifs ont une vulnérabilité 

accrue aux infections et aux maladies auto-immunes. 

Il comprenne selon la dernière version de la classification de l’union 

international des sociétés d’immunologie 406 troubles distincts avec 430 différents 

désordres génétiques [1].  

Les experts au Maroc estiment que la prévalence de ces troubles est 1/5000, 

au-dessous de l’hypothyroïdie congénitale 1/3500 .  

Ces déficits sont habituellement classés en 10 groupes en fonction du défaut 

immunologique biologique impliqué : 

 

I. Déficits immunitaires affectant l'immunité cellulaire et humorale 

Les déficits immunitaires affectant à la fois l'immunité cellulaire et l'immunité 

humorale sont des maladies rares qui affectent le fonctionnement du système 

immunitaire. Ces déficits immunitaires peuvent être causés par des maladies 

génétiques, des infections, des médicaments ou des facteurs environnementaux. 

Dans le cas des déficits immunitaires combinés, à la fois cellulaires et 

humorales, les patients présentent des anomalies dans la production et la fonction 

des lymphocytes T et des lymphocytes B, qui sont les principales cellules responsables 

de la réponse immunitaire de l'organisme. 

Les déficits immunitaires combinés peuvent être causés par une variété de 

maladies génétiques, telles que le syndrome de l'immunodéficience combinée sévère 

(SCID). 
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Les patients atteints de déficits immunitaires combinés sont très vulnérables 

aux infections et aux maladies, et nécessitent souvent une intervention médicale 

urgente, telle qu'une greffe de moelle osseuse ou une thérapie génique, pour corriger 

le dysfonctionnement du système immunitaire. 

 

II. Déficit immunitaire combiné avec caractéristiques associées 

ou syndromiques 

Le déficit immunitaire combiné avec caractéristiques associées ou 

syndromiques est une forme rare de déficit immunitaire combiné qui est associée à 

des traits cliniques distinctifs ou à d'autres anomalies anatomiques ou 

physiologiques. Ce type de déficit immunitaire est souvent causé par des mutations 

génétiques qui affectent non seulement le système immunitaire, mais également 

d'autres systèmes organiques ou la morphogenèse. 

Voici quelques exemples de déficits immunitaires combinés avec 

caractéristiques associées ou syndromiques : 

 Le syndrome de Wiskott-Aldrich : Cette maladie est caractérisée par des 

anomalies de la plaquette sanguine, une dermatite atopique et des infections 

récurrentes. Elle est causée par des mutations du gène WAS, qui est impliqué 

dans la régulation de la cytosquelette et de la signalisation cellulaire. 

 Le syndrome de DiGeorge : Cette maladie est causée par une anomalie dans le 

développement embryonnaire de la troisième et de la quatrième poche 

pharyngée, qui entraîne une hypoplasie ou une absence de la glande thymus et 

des parathyroïdes. Les patients atteints de ce syndrome ont souvent des 
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anomalies cardiaques, des malformations du visage et des déficits immunitaires 

combinés. 

Le traitement des déficits immunitaires combinés avec caractéristiques 

associées ou syndromiques dépend des symptômes cliniques et de la cause sous-

jacente de la maladie. Les options thérapeutiques comprennent souvent des 

traitements de support, tels que des antibiotiques prophylactiques, des transfusions 

de produits sanguins et des greffes de cellules souches hématopoïétiques. 

 

III. Déficiences en anticorps prédominantes. 

Les déficiences en anticorps prédominantes (DAP) sont des maladies rares qui 

affectent principalement l'immunité humorale, c'est-à-dire la production et la 

fonction des anticorps. Les DAP sont caractérisées par une baisse ou une absence 

d'anticorps sériques spécifiques, ce qui rend les patients vulnérables aux infections 

bactériennes, fongiques et virales. 

Les DAP peuvent être héréditaires ou acquis, et peuvent être classées en 

fonction de la gravité et de l'étendue des déficits en anticorps. Les formes légères de 

DAP peuvent être asymptomatiques ou entraîner des infections bénignes et 

récurrentes, tandis que les formes sévères peuvent causer des infections graves, une 

insuffisance respiratoire et d'autres complications. 

Voici quelques exemples de déficiences en anticorps prédominantes (DAP) : 

 Agammaglobulinémie liée à l'X : c'est une forme de DAP héréditaire qui affecte 

principalement les enfants de sexe masculin et est causée par une mutation du 

gène BTK qui est impliqué dans la maturation des cellules B. Les patients atteints 

d'agammaglobulinémie liée à l'X ont des niveaux très bas ou absents d'anticorps 
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dans le sang, ce qui les rend vulnérables aux infections bactériennes et virales 

récurrentes. 

 La CVID, ou hypogammaglobulinémie commune variable, est une autre forme 

de DAP qui peut être acquise ou héréditaire. Les patients atteints de CVID ont 

des niveaux bas d'anticorps. La CVID est caractérisée par une variabilité 

importante dans la présentation clinique, avec des patients qui peuvent 

présenter des symptômes très différents, allant d'infections bénignes à des 

infections graves et récurrentes. 

 Hypogammaglobulinémie ont des niveaux bas d'anticorps, en particulier 

d'immunoglobulines G (IgG), qui sont des anticorps importants pour la lutte 

contre les infections bactériennes et virales. L'hypogammaglobulinémie peut 

être causée par une variété de facteurs, notamment des défauts génétiques, des 

maladies auto-immunes, des traitements immunosuppresseurs et certains 

types de cancer. 

Les DAP peuvent être causées par une variété de facteurs, notamment des 

mutations génétiques, des maladies auto-immunes, des infections chroniques et 

l'utilisation de certains médicaments, tels que les immunosuppresseurs. 

Le traitement des DAP dépend de la gravité et de la cause sous-jacente de la 

maladie. Les options thérapeutiques comprennent souvent des traitements de 

support, tels que des antibiotiques prophylactiques, des immunoglobulines 

intraveineuses et des vaccins. Dans certains cas, une greffe de cellules souches 

hématopoïétiques peut être envisagée pour restaurer la fonction du système 

immunitaire. 
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IV. Maladies de la dysrégulation immunitaire. 

Les maladies de la dysrégulation immunitaire sont des maladies auto-immunes 

rares qui sont caractérisées par une activation anormale et inappropriée du système 

immunitaire. Dans ces maladies, le système immunitaire attaque les tissus et les 

organes du corps, provoquant une inflammation et des lésions tissulaires. 

Les maladies de la dysrégulation immunitaire peuvent être héréditaires ou 

acquises, et peuvent affecter un ou plusieurs organes ou systèmes du corps. Certaines 

de ces maladies peuvent être très graves et potentiellement mortelles si elles ne sont 

pas traitées correctement. 

 

V. Défauts congénitaux du nombre, de la fonction ou des deux 

des phagocytes. 

Les défauts congénitaux du nombre, de la fonction ou des deux des phagocytes 

sont des maladies rares qui affectent la fonction des cellules phagocytaires, telles que 

les neutrophiles, les monocytes et les macrophages. Ces cellules jouent un rôle 

important dans la défense contre les infections bactériennes et fongiques, en ingérant 

et en détruisant les micro-organismes pathogènes. 

Les défauts congénitaux des phagocytes peuvent être héréditaires et causés par 

des mutations génétiques qui affectent la production ou la fonction des cellules 

phagocytaires. Ces défauts peuvent se manifester dès la naissance ou plus tard dans 

la vie. 

Les défauts des phagocytes peuvent être classés en fonction du type de cellule 

phagocytaire affectée et de la gravité de la maladie. Les formes légères de défauts des 
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phagocytes peuvent causer des infections bénignes et récurrentes, tandis que les 

formes graves peuvent causer des infections potentiellement mortelles. 

Voici quelques exemples de défauts congénitaux des phagocytes : 

 Le syndrome de Chédiak-Higashi : Cette maladie est caractérisée par une 

déficience des neutrophiles, des macrophages et des cellules tueuses naturelles 

(NK). Les patients atteints de ce syndrome présentent souvent des infections 

bactériennes, virales et fongiques récurrentes, ainsi que des troubles de la 

coagulation sanguine et des troubles neurologiques. 

 La maladie granulomateuse chronique : Cette maladie est caractérisée par une 

incapacité des neutrophiles et des macrophages à détruire les bactéries et les 

champignons. Les patients atteints de cette maladie présentent souvent des 

infections pulmonaires, des granulomes et des abcès, ainsi que des troubles 

inflammatoires et auto-immuns. 

 La neutropénie congénitale : Cette maladie est caractérisée par une déficience 

en neutrophiles, qui rend les patients vulnérables aux infections bactériennes. 

Les patients atteints de cette maladie présentent souvent une neutropénie 

sévère, une inflammation chronique et une susceptibilité aux infections 

pulmonaires. 

Le traitement des défauts congénitaux des phagocytes dépend de la gravité et 

de la cause sous-jacente de la maladie. Les options thérapeutiques comprennent 

souvent des antibiotiques prophylactiques pour prévenir les infections, des facteurs 

de croissance pour stimuler la production de cellules sanguines et des greffes de 

moelle osseuse pour restaurer la fonction des cellules phagocytaires. 
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VI. Défauts de l'immunité intrinsèque et innée 

Les défauts de l'immunité intrinsèque et innée sont des maladies qui affectent 

les mécanismes de défense de l'organisme contre les infections, en particulier les 

infections bactériennes et fongiques. Contrairement à l'immunité acquise, qui se 

développe en réponse à une exposition antérieure à un pathogène spécifique, 

l'immunité intrinsèque et innée est constituée de mécanismes de défense non 

spécifiques qui sont présents dès la naissance. 

Les défauts de l'immunité intrinsèque et innée peuvent être causés par des 

mutations génétiques qui affectent la production ou la fonction des molécules 

impliquées dans les mécanismes de défense de l'organisme. Ces défauts peuvent se 

manifester dès la naissance ou plus tard dans la vie. 

Voici quelques exemples de défauts de l'immunité intrinsèque et innée : 

 La granulomatose septique chronique : Cette maladie est caractérisée par une 

incapacité des neutrophiles et des macrophages à détruire les bactéries et les 

champignons. Les patients atteints de cette maladie présentent souvent des 

infections pulmonaires, des granulomes et des abcès, ainsi que des troubles 

inflammatoires et auto-immuns. 

Le traitement des défauts de l'immunité intrinsèque et innée dépend de la cause 

sous-jacente de la maladie. Les options thérapeutiques comprennent souvent des 

antibiotiques et des antifongiques pour traiter les infections, ainsi que des 

immunomodulateurs pour réguler la réponse immunitaire. Dans certains cas, une 

greffe de moelle osseuse peut être nécessaire pour restaurer les mécanismes de 

défense de l'organisme. 
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VII. Troubles auto-inflammatoires. 

Les troubles auto-inflammatoires sont des maladies rares caractérisées par des 

épisodes récurrents de fièvre et d'inflammation, qui surviennent en l'absence d'une 

infection ou d'une maladie auto-immune sous-jacente. Ces maladies sont dues à un 

dysfonctionnement du système immunitaire inné, qui est responsable de la détection 

et de la réponse aux agents pathogènes. 

Les troubles auto-inflammatoires sont souvent causés par des mutations 

génétiques qui affectent les protéines impliquées dans la régulation de l'inflammation, 

telles que les récepteurs de l'interleukine-1 (IL-1) ou les protéines de la voie de la 

pyrine. Les symptômes des troubles auto-inflammatoires peuvent inclure des 

épisodes récurrents de fièvre, de douleurs abdominales, de douleurs articulaires, 

d'éruptions cutanées et de fatigue. 

Voici quelques exemples de troubles auto-inflammatoires : 

 Syndrome de fièvre méditerranéenne familiale (FMF) : Cette maladie est causée 

par des mutations du gène MEFV, qui code pour une protéine appelée pyrine. 

Les patients atteints de FMF présentent des épisodes récurrents de fièvre, 

d'inflammation abdominale et de douleur thoracique. Les symptômes de FMF 

peuvent être déclenchés par des facteurs tels que le stress, l'exercice et 

l'infection. 

Le traitement des troubles auto-inflammatoires vise à réduire l'inflammation et 

à soulager les symptômes. Les options thérapeutiques comprennent souvent des 

médicaments anti-inflammatoires tels que les corticostéroïdes, les anti-IL-1 et les 

anti-TNF. Dans certains cas, une greffe de moelle osseuse peut être envisagée pour 

corriger la mutation génétique sous-jacente. 
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VIII. Déficiences en complément. 

Le complément est un système de protéines du sang qui joue un rôle important 

dans la défense de l'organisme contre les infections et les cellules tumorales. Les 

déficiences en complément sont des maladies héréditaires rares qui affectent la 

production, la régulation ou la fonction des protéines du complément. 

Les déficiences en complément peuvent augmenter le risque d'infections 

bactériennes récurrentes, en particulier des infections à Neisseria, telles que la 

méningite et la septicémie. D'autres symptômes peuvent inclure une susceptibilité 

accrue aux infections virales, des éruptions cutanées, des douleurs articulaires et des 

complications rénales. 

Les déficiences en complément sont souvent classées en fonction de la protéine 

du complément affectée, comme C1q, C2, C3, C4, ou les facteurs de régulation tels 

que le facteur H et le facteur I. Les déficiences en complément peuvent également être 

associées à d'autres maladies auto-immunes, telles que le lupus érythémateux 

systémique. 

Le traitement des déficiences en complément vise à prévenir les infections et à 

contrôler les symptômes. Les options thérapeutiques peuvent inclure des 

antibiotiques prophylactiques, des immunoglobulines intraveineuses, des 

transfusions de plasma frais congelé, ou des traitements immunosuppresseurs pour 

les maladies auto-immunes associées. Des thérapies émergentes, telles que les 

inhibiteurs de la fraction C5 du complément, peuvent également être utilisées pour 

réduire les symptômes et prévenir les complications à long terme. 
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IX. Troubles de l'insuffisance de la moelle osseuse. 

Les troubles de l'insuffisance de la moelle osseuse (ou insuffisance médullaire) 

sont des maladies rares qui affectent la production de cellules sanguines dans la 

moelle osseuse. La moelle osseuse est le tissu situé à l'intérieur des os qui produit les 

cellules sanguines (globules rouges, globules blancs et plaquettes). 

Les troubles de l'insuffisance de la moelle osseuse peuvent être congénitaux ou 

acquis. Les formes congénitales sont souvent liées à des mutations génétiques et sont 

présentes dès la naissance, tandis que les formes acquises se développent au cours 

de la vie et peuvent être causées par des maladies auto-immunes, des infections, des 

traitements médicamenteux, des radiations ou des produits chimiques. 

Les symptômes des troubles de l'insuffisance de la moelle osseuse comprennent 

une anémie (faible taux de globules rouges), une thrombocytopénie (faible taux de 

plaquettes), une leucopénie (faible taux de globules blancs), des infections 

récurrentes, une fatigue, une faiblesse et des saignements spontanés. 

Le traitement des troubles de l'insuffisance de la moelle osseuse dépend de la 

cause sous-jacente. Les options thérapeutiques peuvent inclure des transfusions 

sanguines, des médicaments stimulant la production de cellules sanguines, des 

greffes de moelle osseuse et des traitements immunosuppresseurs pour les formes 

auto-immunes. 

Les personnes atteintes de troubles de l'insuffisance de la moelle osseuse 

peuvent également avoir besoin d'une surveillance étroite et d'un traitement 

prophylactique pour prévenir les infections et les complications. 
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X. Phénotypes imitant les déficits immunitaires primitifs. 

Les phénotypes imitant les déficits immunitaires primitifs sont des maladies qui 

présentent des symptômes similaires à ceux des déficits immunitaires primitifs (DIP), 

mais qui sont causées par des facteurs autres que des mutations génétiques. Ces 

maladies peuvent inclure des infections chroniques, des maladies auto-immunes et 

des allergies sévères. 

Les phénotypes imitant les DIP peuvent être causés par des facteurs 

environnementaux, tels que les infections chroniques, les carences nutritionnelles, les 

médicaments immunosuppresseurs et les radiations. Ces facteurs peuvent affaiblir le 

système immunitaire et entraîner des symptômes similaires à ceux des DIP. 

Il peut être difficile de distinguer les phénotypes imitant les DIP des véritables 

DIP, car les symptômes peuvent être très similaires. Cependant, les tests génétiques 

et immunologiques peuvent aider à identifier la cause sous-jacente de la maladie. 

Le traitement des phénotypes imitant les DIP dépend de la cause sous-jacente. 

Les options thérapeutiques peuvent inclure des antibiotiques pour les infections 

bactériennes, des antifongiques pour les infections fongiques, des immunoglobulines 

pour les déficits en anticorps, des corticostéroïdes pour les maladies auto-immunes 

et des médicaments pour les allergies. 

Il est important de diagnostiquer et de traiter rapidement les phénotypes 

imitant les DIP pour prévenir les complications à long terme et améliorer la qualité de 

vie des patients. 

Nous avons mené une étude rétrospective de tous les cas de DIP ( 47 cas ) 

colligés dans le service de pédiatrie du CHU Hassan II de Fès , sur une période allant 

du Janvier 2014 au Février 2023 ( 9 ans )  
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L’objectif de notre travail est d’étudier les données épidémiologiques, cliniques, 

immunologiques, génétiques, étiologiques et thérapeutiques de nos patients. 

Pour étudier la distribution des cas observés nous sommes basés sur la dernière 

classification internationale de l'IUIS PID ( The International Union of Immunological 

Societies for primary immunodeficiency expert committee ) . 
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Le système immunitaire fait la distinction entre ce qui est propre à l'organisme 

(soi) et ce qui est étranger (non-soi), et élimine les molécules et cellules 

potentiellement menaçantes provenant du non-soi.. Le système immunitaire est 

capable de détecter et détruire les cellules anormales provenant des tissus de l'hôte. 

Toute substance qui peut être identifiée par le système immunitaire est considérée 

comme un antigène (Ag). 

Lorsqu'il y a une perturbation des barrières anatomiques, deux types de 

réponses peuvent être déclenchés : 

 

I. Immunité innée :  

L'immunité innée (naturelle) ne nécessite pas une exposition préalable à un Ag 

(c'est-à-dire, mémoire immunologique) pour être complètement efficace. De cette 

façon, il peut réagir rapidement face à une menace extérieure. 

L'immunité innée se base principalement sur la reconnaissance des structures 

moléculaires largement répandues, plutôt que sur la reconnaissance d'un antigène 

spécifique associé à un microorganisme ou à une cellule.. 

Ses composants comprennent : 

- Cellules phagocytaires (neutrophiles, monocytes, macrophages…) 

- Les polynucléaires 

- Cellules lymphoïdes innées (p. ex., cellules tueuses naturelles [NK]) 
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II. Immunité acquise :  

Pour que l'immunité adaptative soit pleinement efficace, il est nécessaire d'avoir 

été exposé précédemment à un agent antigénique (Ag). Cependant, le développement 

de cette immunité peut prendre un certain temps après le premier contact avec l'Ag. 

Une fois développée, la réponse immunitaire est rapide car le système conserve en 

mémoire les expositions antérieures à des Ag spécifiques. 

Ses composants comprennent : 

- Les lymphocytes B 

- Les lymphocytes T 

L'immunité acquise comprend : 

• L'immunité humorale : dérivant des réponses des lymphocytes B (les 

lymphocytes B se développent en plasmocytes qui sécrètent des anticorps anti 

Ag solubles spécifiques) 

• L’immunité à médiation cellulaire : provenant de certaines réponses des 

lymphocytes T, Les lymphocytes B et T agissent ensemble pour détruire les 

envahisseurs. Les cellules présentatrices d'Ag tissulaires jouent un rôle crucial 

en ce qu'elles permettent la présentation des antigènes à la majorité des cellules 

T. 

Les erreurs innées de l’immunité sont un groupe de pathologies où un déficit 

isolé ou combiné de l’un des éléments nécessaires dans la cascade de la réponse 

immunitaire est responsable des manifestations infectieuses, ainsi qu'une diversité 

croissante de phénotypes auto-immuns, auto-inflammatoires, allergiques et/ou 

malins. 

Le diagnostic de certitude des erreurs innées de l’immunité fait appel à la 

biologie moléculaire pour déterminer les gènes et mutations en causes.  
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Nous avons mené une étude rétrospective de tous les cas de DIP ( 47 cas ) 

colligés dans le service de pédiatrie du CHU Hassan II de Fès , sur une période allant 

du Janvier 2014 au Février 2023 ( 9 ans )  

 

I. Patients 

Pour cette étude, les enfants âgés de moins de 16 ans présentant les 

caractéristiques suivantes ont été sélectionnés : 

 

1. Critères d'inclusion: 

 Soit un diagnostic établi de déficit immunitaire en se basant sur la manifestation 

clinique et sur les résultats d'un bilan biologique, immunologique et génétique 

qui peuvent en confirmer le diagnostic. 

 Soit des formes syndromiques de déficits immunitaires qui sont diagnostiquées 

sur la base de symptômes cliniques, tels que l'ataxie-télangiectasie, par 

exemple. 

 Soit des symptômes suggérant un déficit immunitaire primaire (DIP) : 

antécédent familial de DIP, dilatations bronchiques, manifestations auto-

immunes. En raison de la forte suspicion clinique, ces patients sont inclus en 

attendant les résultats d'un bilan immunologique de confirmation. 

 

2. Critères d’exclusion: 

- Une infection à VIH 

- D’autres déficits immunitaires secondaires: Hypo protidémie ; 

malnutrition; insuffisance rénale chronique ; hémopathies malignes; 

chimiothérapie immunosuppressive, etc. 
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II. Méthodes 

Le recueil des données a été fait de façon rétrospective en utilisant une fiche 

d’exploitation [annexe I], les malades sont recrutés de service de pédiatrie du CHU 

HASSAN II  de FES. 

 L'étude a été mené en collaboration avec le service d'immunologie clinique de 

Casablanca sous la direction de professeur BOUSFIHA et en collaboration avec le 

laboratoire d’immunologie cellulaire (ImmCell) de l’institut national d’hygiène.. 

Nous nous sommes intéressés aux données épidémiologiques, cliniques, 

immunologiques, génétiques, étiologiques et thérapeutiques de nos patients. 

Devant la suspicion d’un déficit immunitaire, la présence de signes 

syndromiques nous a permis d’emblée d’évoquer des entités de DIP bien définies 

nécessitant un bilan étiologique spécifique. Sinon, dans l’optique d’optimiser les 

moyens exploratoires, la mise en évidence d’un DIP nous a imposé une démarche 

diagnostique en étapes : 

 La première étape visait principalement à exclure un déficit immunitaire acquis, 

notamment une infection au VIH. 

 La deuxième étape a reposé sur un bilan biologique de base (numération 

formule sanguine-plaquette, dosage des immunoglobulines [IgG, IgA, IgM] 

et/ou électrophorèse des protides. En se basant sur les manifestations 

cliniques, ce premier bilan a permis de distinguer trois types de déficits 

immunitaires : cellulaires, humoraux et phagocytaires 

 La troisième étape nous a permis de confirmer et de préciser la nature de DIP 

grâce à des explorations immunologiques spécialisées (étude des sous-

populations lymphocytaires, dosage des sous-classes d’immunoglobulines, 
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recherche d’anticorps spécifiques, test de prolifération lymphocytaire, test au 

NBT,. . .)  

 La quatrième étape a été menée en collaboration avec les généticiens pour 

déterminer le type moléculaire du déficit. 

    L'analyse des données a été effectuée à l'aide des logiciels Microsoft Office Excel. 
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Quarante et sept patients ont été inclus dans notre étude 

 

I. Données épidémiologiques  

1. L'âge des premiers symptômes : 

L'âge moyen de nos patients était de 9.66 ans et l'âge médian de 3.61 ans, avec 

des extrêmes allant de premier jours à 14 ans (Figure 1). 

L’étude de la répartition des malades selon les tranches d’âges a montre un pic 

de fréquence entre 0 et 5 ans ( Figure 1) 

 

 

Figure 1 . L'âge des premiers symptômes 

 

  

34

12

1

0

5

10

15

20

25

30

35

40

Tranche 1 Tranche 2 Tranche 30-5 ans                                   6-10 ans                             11-16 ans   



Les déficits immunitaires primitifs : Expérience du service de pédiatrie de Fès 

  

DOCTEUR ISSAM TAHA 39 

 

2. Le sexe 

L'étude de la répartition selon le sexe a montré une prédominance masculine 

avec 34 garçons soit 72 % des cas, contre 13 filles soit 28 % des cas. Le sexe ratio 

était de 2.61 (Figure2). 

 

 

Figure 2 : Le sexe 
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3. Consanguinité 

Vingt sept enfants étaient consanguins soit 57% des cas 20 enfants n'étaient 

pas consanguins soit 43 % et parmi les enfants 23 enfants étaient consanguins de 1 

er degré soit 85 % , 3 enfants étaient consanguins de 2eme degré soit 11%, et un 

enfant était consanguin de 3eme degré soit 4 %. ( Figure 3 ) 

 

 

Figure 3 : Consanguinité 
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4. Antécédents Familiaux 

Les enfants avec antécédent de DIP dans la fratrie ont représenté 11 % des cas 

(5 cas), ceux qui ont un antécédent de décès dans la fratrie en relation avec les DIP 

ont représenté 2 % (1 cas) (Figure 4). 

Pendant leur enfance, sept décès sans cause évidente dans la fratrie ont été 

signalé psoit 15 % des patients atteints de DIP  . (Figure 5) 

 

 

Figure 4 : ATCD de DIP dans la famille 

 

  

5

1

0 1 2 3 4 5 6

ATCD DIP dans la fratrie

DECES dans la fratrie en relation aves DIP



Les déficits immunitaires primitifs : Expérience du service de pédiatrie de Fès 

  

DOCTEUR ISSAM TAHA 42 

 

II. Présentation clinique: 

1. Mode de révélation   

Le mode de révélation le plus fréquent était les infections respiratoires 

retrouvées chez 14 enfants soit 30 % des cas 

Les manifestations neurologiques (les ataxies ) ont été remarquées chez 12 

enfants soit 26% des cas. 

Les manifestations cutanées ont révélé la maladie chez 11 enfants soit 23 % des 

patients. Ce pourcentage englobe les infections cutanées , les muguets , les 

onychomycoses et candidose.  

Les manifestations ORL ont été remarquées chez 5 cas soit 11 % des cas . ( 

Figure 5 ) 

 

 

Figure 5 :Mode de révélation 
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2. Signes cliniques  

12 enfants, soit 26% des cas, ont présenté un retard staturo-pondéral, tandis 

que 4 enfants (9%) ont présenté un retard psychomoteur. 

Chez 6 enfants, soit 13% des cas , des manifestations hémorragiques ont été 

observées. (à type de purpura thrombopénique auto-immune (PTAI)  Deux enfants 

ont présenté une dysmorphie, tandis que trois autres ont souffert d'une 

hépatosplénomégalie (HSMG).(Figure6 ) 

 

 

Figure 6 : Signe clinique 
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III. Paraclinique  

1. NFS 

Pour l'exploration paraclinique de nos patients nous avons réalisé les bilans 

suivants: 

NFS / PLAQUETTE : 

L'hémogramme a permis une orientation vers des déficits immunitaires 

combinés sévères (SCID), des déficits immunitaires combinés (CID) et la neutropénie 

cyclique : Parmi les patients, 13 présentaient une anémie, 14 avaient une 

lymphopénie, 9 souffraient d'une neutropénie et 7 avaient une thrombopénie. (Figure 

7) 

 

 

Figure 7 : NFS 
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2. Dosage des Immunoglobulines (Ig) : 

Le dosage des Immunoglobulines été fait chez 40 cas soit 85 %, ce dernier a 

permis de : 

- Faire le diagnostic des cas d'hyper IgE . 

- Orienter vers une pathologie causale (SCID, maladie de Bruton). 

- Moyen de surveillance de l’évolution de la pathologie et du traitement. 

A noter que l’interprétation des immunoglobulines était faite selon l’âge 

 

3. Les sous populations lymphocytaires: 

L'immunophénotypage des sous populations lymphocytaires a permis de 

diagnostiquer les déficits immunitaires combinés sévères (SCID) et d'identifier leurs 

sous types (Tableau II) 

A noter que les valeurs normales des sous populations lymphocytaires diffèrent 

d'un âge à l'autre. 

 

4. L'αFP  

Dans l'ataxie télangiectasie L'αFP variait de 89 .96 à 1258 UI/m 
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IV. ETIOLOGIES ( Figure 8 ) 

     Dans notre série, les DIP sont principalement causées par des syndromes 

bien définis avec un déficit immunitaire, qui ont été identifiés chez 23 enfants, soit 

49 % des cas. Ces syndromes sont les suivants : 

 Le syndrome d'ataxie télangiectasie, qui est la maladie la plus fréquemment 

observée dans notre série et qui concerne 12 patients. 

 Le syndrome d'hyper IgE (syndrome de Buckley), qui concerne 7 enfants. 

 Syndrome de GRISCILLI chez 1 cas 

 Un cas de syndrome APECED. 

 Un cas de syndrome de GOOD. 

 PTI ET NANAISME SPENCDI 

Les déficits immunitaires combinés représentaient 6 % des étiologies (3 cas) 

avec: 

 Un cas de déficits immunitaires combinés sévères (SCID T-B-NK- )  

 Deux cas ( HLA classe II ) de déficit immunitaire combiné (CID). 

 

Les déficits prédominants sur les anticorps constituaient 32 % des cas, 

représentés par 3 cas d’hypogammaglobinémie , 5 cas d’agammaglobulinémie , 6 cas 

de bruton et un cas de DICV. 

     Les anomalies de la phagocytose constituaient 4 % (2 cas) faites de 

neutropénie congénitale. 

     Parmi les phénotypes qui peuvent ressembler à des déficits immunitaires 

primitifs, 2% sont représentés par le syndrome lymphoprolifératif avec auto-immunité 

(ALPS). 
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     Les déficits immunitaires qui affectent à la fois l'immunité cellulaire et 

humorale représentent 2% des cas et sont liés au gène LRBA (lipopolysaccharide-

responsive vesicle trafficking, beach- and anchor-containing). 

    Sept patients ont présenté un désordre auto inflammatoire  ( Figure 8) 

    Deux cas avaient une présentation clinique très évidente, mais leur bilan 

immunologique spécialisé était soit normal, soit en attente de réalisation. 

 

 

Figure 8 : Les étiologies 
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V. TRAITEMENT ( Figure 9 ) 

L’antibioprophylaxie a été prescrite à 32 patients soit 68 % faite essentiellement 

du Sulfaméthoxazole + triméthoprime, Amoxicilline protégé. 

-  La substitution par immunoglobulines IV est estime à 30 patients soit 64%. 

- 7 cas ont été traités avec d'autres médicaments, tels que des corticoïdes, des 

immunosuppresseurs, du nopogène, etc. 

- Aucun patient n'a bénéficié d’une thérapie génétique ni de greffe de la moelle  

 

 

Figure 9 : Traitement 
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VI. EVOLUTION ( Figure 10 ) 

Il est important de souligner la difficulté de déterminer l'évolution des patients 

dans les études rétrospectives qui se basent principalement sur l'analyse des dossiers 

médicaux d'hospitalisation ou de consultation.  

En ce qui concerne les résultats, une proportion importante de patients a connu 

une nette amélioration de leur qualité de vie avec une diminution voire une disparition 

des épisodes infectieux ( 19 cas ) , ce qui témoigne d'une bonne évolution sous 

traitement.Il convient de souligner que sur l'ensemble des patients, 6 d'entre eux, soit 

13 %, ont malheureusement décédés, tandis que 7 autres n'ont pas été suivis jusqu'au 

bout.  

 

 

Figure 10 : Evolution 
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DISCUSSION 
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I. Estimation des déficit immunitaire primitif à travers le monde: 

( figure 11 , Tableau 1 ) 

Depuis la fin du XXème siècle et le début du XXIème siècle, les déficits 

immunitaires primitifs (DIP) ou erreurs innées de l’immunité (EII) ont suscité un intérêt 

croissant à travers le monde. Ce phénomène est illustré par la création de plusieurs 

sociétés savantes nationales et continentales, telles que la Société européenne des 

immunodéficiences (ESID) en 1994 [2] et le LASID en 1993, qui a été rebaptisé Société 

latino-américaine des immunodéficiences primaires en 2009 [3]. Dans le contexte 

arabo-africain, la Société africaine des immunodéficiences primaires a été créée à 

Casablanca en octobre 2008 [4], et la Société arabe des immunodéficiences primaires 

a été fondée en décembre 2014 à Marrakech [5]. 

 

Les recherches menées par différentes sociétés et organismes ont permis de 

produire plusieurs registres nationaux, continentaux et mondiaux sur les déficits 

immunitaires primaires. Ces registres sont régulièrement mis à jour et offrent des 

références et des outils pour mieux comprendre la distribution des patients selon 

diverses caractéristiques, ainsi que l'impact de facteurs tels que la consanguinité, le 

sexe et le retard diagnostique sur l'incidence et la prévalence de ces maladies. Ils 

permettent également d'estimer le nombre de patients atteints de déficits 

immunitaires primaires diagnostiqués, ce qui est crucial pour la planification des soins 

et la prise de décisions en matière de santé. 

 

Le registre marocain publié en 2014, qui couvrait la période de 1998 à 2012, 

demeure la version la plus récente disponible. Il faisait état de 421 patients atteints 
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de déficits immunitaires primaires. Cependant, depuis la création en 2009 du réseau 

MSPID de la Société Marocaine des Déficits Immunitaires Primaires, des chiffres plus 

récents ont été publiés. La Revue Marocaine de la Santé de 2015 mentionnait 525 

patients, tandis que la Tunisie Médicale de 2018 en recensait 750. 

En décembre 2021, le professeur Ahmed Aziz Bousfiha, président de la Société 

Marocaine des Déficits Immunitaires Primaires, a rapporté que le nombre de patients 

atteints de DIP au Maroc s'élevait à 1273. (6) 

Plusieurs études portant sur la prévalence et l'incidence des DIP à travers le 

monde ont été menées, mais celles qui sont les plus reconnues et citées comme 

référence mondiale ont été réalisées aux États-Unis par Boyle & Buckley en 2007 [7], 

Joshi et al. en 2009 [8] et Kobrynski et al. en 2014 [9].  

 La première étude de Boyle & Buckley en 2007 a estimé la prévalence des déficits 

immunitaires primitifs à 86,3 pour 100 000 habitants.  

 La deuxième étude de Kobrynski et al. en 2014 a estimé que la prévalence des 

déficits immunitaires primitifs variait entre 29,1 et 50,5 pour 100 000 habitants.  

 La troisième étude de Joshi et al. en 2009 a estimé l'incidence des déficits 

immunitaires primitifs à 10,3 pour 100 000 habitants. 

 

Le nombre de patients déclarés atteints de déficits immunitaires primaires dans 

le monde est de 104 614, selon les registres les plus récents. Cependant, l'estimation 

de la prévalence suggère que ce chiffre est supérieur à 2 millions, avec un taux de 

couverture de seulement 4,61%.  

En Afrique, le nombre de patients déclarés est de 4 509, mais les estimations 

suggèrent qu'il y en a en réalité 389 869, avec un taux de couverture très faible de 

1,15%.  
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En Europe, le nombre de patients déclarés est de 40 223, mais les estimations 

suggèrent qu'il y en a en réalité 217 561, avec un taux de couverture de 18,49%.  

Aux États-Unis, le taux de couverture est de 31,57%.  

En Tunisie, le taux de couverture est de 29,90%, avec 1000 patients déclarés 

pour une population représentant environ un tiers de celle du Maroc. Le dernier chiffre 

publié pour le Maroc montre 750 patients, ce qui représente un taux de couverture 

de 7,19% des 10 428 patients estimés être atteints de DIP. Ce taux est légèrement 

inférieur à celui de la région du Maghreb, qui trouve 2 456 patients avec un taux de 

couverture de 8,90%, mais supérieur à celui du monde arabe, où la revue des registres 

trouve 6 089 patients avec un taux de couverture d'environ 5,35%. 

Le nombre de cas de DIP recueillis dans notre série est considérablement 

inférieur aux estimations car il ne reflète pas la prévalence exacte des DIP au Maroc. 

Il convient également de souligner que cette étude a été menée dans un seul centre 

hospitalier universitaire et qu'elle n'a pas inclus les patients hospitalisés dans des 

cliniques privées ou dans d'autres hôpitaux. En outre, l'absence de test de dépistage 

systématique pour détecter les formes de DIP au Maroc signifie qu'un nombre 

important de cas de DIP ne sont pas diagnostiqués... Il convient également de noter 

que les nouveau-nés atteints de formes très graves de DIP ont souvent une issue fatale 

en période néonatale, avant même d'avoir la possibilité d'être diagnostiqués. 
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Tableau 1 : l'estimation de la prévalence et de l'incidence des erreurs innés de 

l’immunité et la couverture des registres à l'échelle mondiale [10] 

 

Population a 

l’année de 

publication 

Nombre de 

Patients 

déclarés 

atteints de 

DIP 

Année de 

publication 

Estimation de 

prévalence 

29,1/100,000 

Estimation 

d’incidence 

10.3/100,000/A 

Taux de 

couvertu

re des 

registres 

Monde  7 800 000 000 104 614 2020 2 269 800 803 400 4.61 (%) 

Europe  747 632 000 40 223 2020 217 561 77 006 18,49 (%) 

Etats unis  328 953 020 30 227 2018 95 725 33 882 31,57 (%) 

Afrique  1 339 849 038 4 509 2020 389 896 138 004 1.15 (%) 

Monde 

Arabe 
391 449 544 6 089 2018 113 912 40 319 5.35 (%) 

Maghreb  94 804 694 2 456 2018 27 588 9 765 8.90 (%) 

Tunisie  11 494 760 1 000 2018 3 345 1 184 29.90 (%) 

Maroc  32 520 000 424 2014 9 463 3 349 4.48 (%) 

Maroc  35 837 439 750 2018 10 428 3 691 7.19 (%) 

Monde  7 800 000 000 104 614 2020 2 269 800 803 400 4.61 (%) 

 

 

Figure 11 : Répartition de la prévalence de l'immunodéficience primaire dans le 

monde selon le nombre de patients signalés atteints de DIP pour 100 000 individus 

[11]. 
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II. L’AGE : 

D'après les recherches menées par Takada et al (8 ans), ainsi que celles menées 

dans le Moyen-Orient( 4 ans et 9 mois), en Australie et en Nouvelle-Zélande (31 ans) 

et en France (3.3) , le médian d'âge de diagnostic varie entre 3.3 et 31 ans. (12  13  

14  15 ) 

Dans notre étude, l'âge médian était de 3.61 ans, ce qui correspond à celui de 

la France. Cependant, les études australiennes et japonaises ont révélé un médian 

d'âge élevé, ce qui est dû à la fréquence des cas chez les adultes. ( Figure 12 ) 

 

 

Figure 12 : Age 

 

III. EFFET DE CONSANGUINITE 

Plusieurs études ont cherché à établir une relation causale entre la 

consanguinité et la prévalence des déficits immunitaires primaires, en particulier ceux 

ayant une transmission autosomique récessive. Elles ont également souligné 

l'importance des antécédents familiaux, tels que la présence de personnes atteintes 
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de DIP ou de décès dans la fratrie, dans les registres et les séries de régions à taux 

élevé de consanguinité.  [16] [17] [18] [19]. 

 

1. Dans la population générale 

Le taux de consanguinité au Maroc varie entre 15,25 % et 22,79 %.( 20 /21 ) Ce 

taux varie considérablement d'un pays à l'autre en raison de divers facteurs socio-

culturels et législatifs.  

Ces facteurs peuvent inclure les lois régissant les mariages consanguins ainsi 

que les traditions culturelles relatives à la transmission des propriétés familiales.. Les 

pays arabes, en particulier ceux d'Afrique du Nord et du Moyen-Orient, ont des taux 

de consanguinité plus élevés que les pays occidentaux, tandis que les taux de 

consanguinité dans le reste du continent africain restent indéterminés (Figure 13 ) 

 

 

Figure 13 : Taux de consanguinité dans le monde [22]. 

 



Les déficits immunitaires primitifs : Expérience du service de pédiatrie de Fès 

  

DOCTEUR ISSAM TAHA 57 

 

2. Dans la population des déficits immunitaires primaires 

Les taux de consanguinité sont très variables selon les registres et les séries 

signalés dans le monde, allant de 0,5 % à 79,7 %. Par exemple, le registre du Royaume-

Uni indique un taux de consanguinité de 2,9 %, tandis que celui de l'Allemagne est de 

8 % et celui de la France est de 15 %. Le registre marocain publié en 2014 rapporte un 

taux de consanguinité de 43,2 %, tandis que celui de la Tunisie est de 58,2 % et celui 

du Koweït est de 78 % (23). Enfin, le registre égyptien détient le taux de consanguinité 

le plus élevé avec 79,7 %. (24)  

Notre série trouve un taux de consanguinité de 57%. 

En comparant les taux de consanguinité entre la population générale et celle 

atteinte de DIP, il est généralement constaté que la population touchée par ces 

pathologies présente des taux de consanguinité plus élevés. Cette observation met en 

évidence l'impact significatif de la consanguinité sur la prévalence et la transmission 

des anomalies génétiques responsables de ces pathologies. ( Figure 14 ) 

 

 

Figure 14 : Taux de consanguinité dans les registres DIP. 
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IV. LE SEXE: 

Les publications présentent des variations dans le sexe ratio, étant donné que 

le registre marocain a un sexe ratio de 1,17 [25], le registre japonais a un sexe ratio 

de 1,9, et le sexe ratio tunisien est de 1,71 [26]. Le registre coréen a l'un des sexe 

ratios les plus élevés, soit 3,6, avec 152 patients, dont 119 (78,3 %) sont de sexe 

masculin et 33 (21,3 %) de sexe féminin [27].  

La majorité des séries présentent un nombre de garçons supérieur à celui des 

filles, probablement en raison de la prévalence de maladies génétiques liées à l'X.. Les 

séries asiatiques ont des sexe ratios très élevés (3,6 en Corée et 1,9 au Japon) en 

raison de la fréquence élevée de maladies liées à l'X.  

Dans notre série, le sexe ratio était de 2.61, situé entre la série japonaise et la 

série de Corée. ( Figure 15 ) 

 

 

Figure 15 Le sexe 
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V. PARACLINIQUE  

Admou B. et al proposent une démarche en 4 étapes pour le diagnostique des 

DIP [28] (Figure16) : 

 

1 . La première  étape : 

Lorsqu'il y a suspicion de déficits immunitaires primitifs (DIP), il est important 

de rechercher des signes spécifiques de certaines maladies et d'éliminer un déficit 

immunitaire acquis. Certaines associations syndromiques sont spécifiques de 

certaines maladies, comme l'association d'une ataxie-télangiectasie dans le syndrome 

de Denis-Luis Barr ou le syndrome de Di George avec une hypocalcémie persistante 

et une malformation cardiaque conotruncale. Des infections inhabituelles par leur 

répétition ou leur sévérité, parfois associées à de l'auto-immunité ou à une néoplasie, 

peuvent également orienter vers une maladie bien définie telle que le syndrome auto-

immun polyendocrinopathy candidiasis ectodermal dystrophy (APECED) ou le 

syndrome lymphoprolifératif auto-immun (ALPS). Il est alors recommandé de réaliser 

un bilan immunologique spécifique pour confirmer le diagnostic. Il est également 

important d'éliminer une infection rétrovirale par une sérologie VIH et d'autres déficits 

immunitaires acquis qui peuvent présenter des symptômes similaires. Dans cette 

étude, les infections à VIH ont été éliminées, ce qui a permis de s'orienter vers l'ataxie 

télangiectasie ou les autres syndromes en présence de leurs signes spécifiques. 

 

2 . La deuxième étape  

Cette étape consiste en une première évaluation des effecteurs humoraux et 

cellulaires de l'immunité à travers des tests tels que l'hémogramme, le dosage des 
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immunoglobulines et du complément hémolytique CH50. Cette évaluation permet de 

déterminer les anomalies qui peuvent évoquer un déficit immunitaire spécifique et 

d'optimiser le choix des examens complémentaires à réaliser. 

Plusieurs résultats peuvent être obtenus lors de cette évaluation : une 

lymphopénie peut évoquer un déficit immunitaire combiné sévère chez un nourrisson, 

une neutropénie profonde peut faire penser à la maladie de Kostmann, une 

polynucléose neutrophile peut évoquer un déficit en molécules d'adhésion 

leucocytaire de type 1, et une thrombopénie avec un volume plaquettaire bas peut 

faire penser au syndrome de Wiscott Aldrich. 

Le dosage des immunoglobulines permet de discuter différentes situations 

telles que l'hypogammaglobulinémie ou agammaglobulinémie en cas d'effondrement 

des trois classes IgG, IgA et IgM, le syndrome d'hyper IgM en cas d'effondrement d'IgG 

et d'IgA et une IgM normale ou élevée, le déficit isolé en IgA en cas de taux inférieur 

à 0,05 g/l, et un défaut de production d'anticorps antipolysaccharidiques ou un déficit 

en sous-classes d'IgG en cas de taux normaux des trois Ig. 

Dans la série présentée, le dosage des immunoglobulines a permis de 

diagnostiquer le syndrome d'hyper IgM et le syndrome d'hyper IgE, tandis que la NFS 

a permis de diagnostiquer des déficits immunitaires combinés sévères (SCID) . 
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Figure 16 Diagramme des étapes diagnostiques des déficits immunitaires primitifs 
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3 . La troisième étape  

L'étape suivante consiste à caractériser phénotypiquement la plupart des DIP 

identifiés lors de l'étape 2, ainsi que de diagnostiquer et d'évoquer d'autres DIP 

possibles. Par exemple, une lymphopénie ou des symptômes cliniques évoquant un 

déficit immunitaire cellulaire (DIC) peuvent nécessiter une numération des sous-

populations T, B et NK par cytométrie en flux. Ceci permettra de diagnostiquer et de 

classer les déficits immunitaires combinés sévères (DICS) tels que le DICS T−B−NK− 

(lymphopénie CD3, CD19 et CD16/CD56), qui peut être causé par une dysgénésie 

réticulaire (avec hypoacousie) ou un déficit en adénosine déaminase (ADA) souvent 

associé à une dysplasie osseuse. Un phénotype lymphocytaire T−B−NK+ permet de 

diagnostiquer un déficit en RAG1/2 ou, en cas d'association avec une microcéphalie, 

la maladie de Cernunos. Un phénotype lymphocytaire T−B+NK- peut évoquer des 

DICS tels que le déficit en chaîne ϓc commune (lié à l'X) ou le déficit en Jak3 

(autosomique récessive). Si l'étape 2 révèle une hypo- ou agammaglobulinémie, 

l'analyse du nombre de LB (CD19) peut aider à diagnostiquer des maladies telles que 

la maladie de Bruton (liée à l'X) ou une agammaglobulinémie autosomique récessive 

(AGAR) si le taux de LB est inférieur à 2 %, ainsi qu'un déficit immunitaire commun 

variable (DICV) si le taux de LB est supérieur à 2 %. Dans le cas où l'hémogramme ne 

montre pas de lymphopénie, un déficit immunitaire combiné non sévère peut être 

identifié en utilisant l'immunophénotypage CD4 et CD8. Par exemple, une forte 

diminution des CD8 avec des CD4 normaux et la présence du marqueur HLA de classe 

I (AB) peut indiquer un déficit en TAP1—2, tandis que l'absence du marqueur AB peut 

indiquer un déficit en ZAP—70. Une forte diminution des CD4 avec des CD8 normaux 

et l'absence d'HLA-DR peut indiquer un défaut d'expression des molécules HLA classe 

II, ce qui est le DIC le plus fréquent et le plus spécifique du Maghreb. 
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Le syndrome d'hyper-IgM (HIGM) est caractérisé par une baisse combinée d'IgG 

et d'IgA, avec des IgM normales ou élevées. Il existe cinq entités différentes de ce 

syndrome, dont le type 1 ou HIGM1 est lié à un déficit de la molécule CD40 ligand, 

principalement exprimée par les LT CD4+, et est considéré comme un déficit 

immunitaire combiné, tout comme le syndrome HIGM de type 3, qui est autosomique 

récessif. Ces deux entités sont souvent associées à une pneumopathie interstitielle. 

En revanche, le syndrome HIGM2, lié au déficit en activation-induced cytidine 

deaminase (AID) ou en uracil DNA glycosylase (UNG), également appelé HIGM3, est un 

déficit humoral autosomique récessif, souvent associé à une splénomégalie (SPM) et 

des adénopathies. Les HIGM 1 et 3 sont souvent associés à une pneumopathie 

interstitielle. Dans certaines situations cliniques d'hypogammaglobulinémies, il peut 

être utile de réaliser certaines explorations immunitaires, comme une étude de la 

capacité de production T dépendante d'anticorps spécifiques dirigés contre des 

antigènes protidiques, tels que la sérologie tétanos, poliomyélite ou diphtérie. Il est 

également recommandé de réaliser des sérologies après une infection prouvée 

(comme VZV, herpès, Candida...) ou après (re)vaccination afin d'évaluer la réponse 

immunitaire normale. La découverte d'un déficit en IgA (-2 D.S. par rapport à l'âge) 

doit être suivie du dosage des sous-classes des IgG (IgG1, IgG2, IgG3, IgG4), ainsi 

que de l'étude de la réponse en anticorps spécifiques (comme 

l'antipneumococcique...) afin de déterminer s'il s'agit d'un déficit en IgA isolé 

(anticorps spécifiques et sous-classes normales) ou associé (anticorps spécifiques 

absents et/ou IgG1, 2, 3, 4 basses). Les rares déficits héréditaires en fractions du 

complément peuvent être regroupés schématiquement en deux entités : le déficit 

d'activation du C3 et les déficits du complexe lytique (C5-C8). Le premier est causé 

par des déficits en C2 et C4 ou en facteurs H et I (inhibiteurs de la voie alternative qui 
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entraînent une consommation excessive du C3). La mesure des quantités des fractions 

C3 et C4 du complément peut aider à diagnostiquer un déficit de la voie classique 

lorsque la valeur de CH50 et de C4 est diminuée tandis que celle de C3 est normale 

ou abaissée, ou un déficit de la voie alternative en cas de baisse de CH50 et de C3 

avec C4 normal. Lorsque C3 est abaissé isolément, l'exploration devrait inclure la 

recherche de C3 Nef et l'étude des protéines H et I. Si des symptômes tels que des 

œdèmes récurrents des extrémités, du visage et des muqueuses, ainsi que des crises 

douloureuses abdominales paroxystiques, sont présents dans un contexte familial, 

une diminution isolée de la fraction C4 du complément avec une valeur normale pour 

le CH50 doit faire suspecter un déficit en inhibiteur de la C1-estérase (C1-INH). 

(Tableau 2 et 3 ) 

 

Tableau 2: Valeurs de référence des populations lymphocytaires (en valeur absolue: cellules par 

microlitre /103) [29]. 

 0—1 1—2ans 2—6ans 6—12ans 12ans—adulte 

Lymphocytes  3,4—9 3.6_8.9 2.3_5.4 1.9_3.7 1.4_3.3 

LTCD3  2,5—5,9 2.1_6.2 1.4_3.7 1.2_2.6 1_2.2 

LTCD4  1.4_4.3 1.3_3.4 0.7_2.2 0.65_1.5 0.53_1.3 

LTCD8  0.5_1.7 0.62_2 0.49_1.3 0.37_1.1 0.33_0.92 

LB CD19  0.3_3 0.72_2.6 0.39_1.4 0.27_0.86 0.11_0.57 

LNK CD16/56 0.16_0.95 0.18_0.92 0.13_0.72 0.10_0.48 0.07_0.48 

 

Tableau 3: Valeurs normales des immunoglobulines (g/L) selon l’âge [30] 

 N.né 1 mois 3 mois 6 mois 1an 3ans 5_9 ans 15 ans Adultes 

IgG 6,1-13 4,6— 8,6 2,9—5,5 2,3—4,4 3,3—6,2 4,8—8,9 5,5—11,5 6,5—12,3 6,6—12,8 

IgA 0—0,2 0,1—0,3 0,1—0,4 0,2—0,6 0,2—0,8 0,3—1,2 0,4—1,6 0,5—2 0,7—3,4 

IgM 0,04-0,6 0,2—0,7 0,3—0,8 0,3—0,9 0,5—1,3 0,5—1,5 0,5—1,5 0,5—1,6 0,5—2,1 
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4. La quatrième étape  

L'objectif de cette étape consiste à déterminer les caractéristiques moléculaires 

et génétiques du type de déficit immunitaire primaire (DIP), en collaboration avec une 

équipe expérimentée dans ce domaine. La plupart des gènes ou des déficits 

moléculaires associés aux différents types de DIP ont été identifiés, y compris les 

mutations qui causent le déficit immunitaire. Cependant, certains d'entre eux sont 

encore en cours d'analyse ou n'ont pas encore été complètement élucidés. Grâce à 

des études génétiques, nous avons pu identifier la mutation STAT 1 comme étant 

responsable d'un cas de candidose cutanéo-muqueuse chronique (CMC), et une 

mutation c.7985T>A dans le gène ATM chez des patients atteints d'ataxie 

télangiectasie homozygotes. 

 

VI. ETIOLOGIES  

Il est possible d'observer une grande variabilité des causes des déficits 

immunitaires primaires (DIP) à travers le monde. Par exemple, dans les pays 

occidentaux, les déficits liés aux anticorps sont les plus fréquents, représentant plus 

de 50% des cas en Europe, avec une faible présence des déficits immunitaires 

cellulaires (moins de 10%) ainsi que des anomalies de la phagocytose. Les registres 

publiés dans les pays du nord de l'Afrique et du Moyen-Orient montrent des 

similitudes mais aussi des différences. Par exemple, les registres d'Algérie, d'Arabie 

Saoudite et de Libye montrent une prédominance des déficits immunitaires combinés, 

représentant plus de 50% des cas. Les anomalies de la phagocytose occupent la 

première place en Oman et la deuxième en Tunisie. En Jordanie, les autres types de 

DIP représentent environ 75% des cas rapportés. 
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Dans notre série, les DIP sont principalement causées par des syndromes bien 

définis avec un déficit immunitaire, qui ont été identifiés chez 24 enfants, soit 51 % 

des cas.  

 

VII. PRISE EN CHARGE 

La prise en charge des patients atteints de DIP au Maroc est un défi en raison 

du manque de ressources et d'infrastructures. Dans notre série, les immunoglobulines 

intraveineuses ont été utilisées chez 72% des patients, tandis que l'antibioprophylaxie 

à base de cotrimoxazole, d'amoxicilline protégé et d'azithromycine a été le traitement 

utilisé chez 68%, suivi d'autres thérapies anti-infectieuses telles que le fluconazole et 

l'aciclovir, aucun des patients que nous avons traités n'a bénéficié d'une greffe de 

moelle osseuse. Il est important de noter que l'antibioprophylaxie peut être efficace 

pour prévenir les infections bactériennes, mais elle ne traite pas la maladie sous-

jacente et ne peut être utilisée à long terme. 

En Europe, seulement 26,8% des patients atteints de DIP bénéficient d'une 

antibiothérapie, tandis que 45,1% reçoivent des immunoglobulines intraveineuses et 

8% ont eu recours à une transplantation de moelle osseuse [31]. En Afrique du Sud, 

seuls 27% des patients reçoivent une antibioprophylaxie, contre 45% pour les 

immunoglobulines intraveineuses et 1,32% pour la greffe de moelle osseuse [32]. Au 

Koweït, l'antibioprophylaxie est prescrite chez 56% des patients, tandis que 46% 

reçoivent des immunoglobulines intraveineuses et 10% ont été transplantés de moelle 

osseuse [33]. Quant au Qatar, 46,6% des patients bénéficient d'une antibioprophylaxie 

et d'un traitement antifongique, 49,6% reçoivent des immunoglobulines 

intraveineuses et 11,5% ont eu recours à une transplantation de moelle osseuse 

réalisée à l'étranger [34]. (Figure 17) 
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Figure 17: le nombre de patients ayant un déficit immunitaire primitif traités 

par immunoglobuline à travers le monde [35] 

 

 

VIII. EVOLUTION   

Dans une étude Qatarienne [36], 21,4% des patients atteints de DIP ont été 

touchés par la mortalité.  

En Afrique du Sud, la mortalité concerne principalement les détresses 

respiratoires et s'élève à 24% des cas [37]. 

Au Koweït, le taux de mortalité est de 18,5%, avec une incidence plus élevée 

chez les patients atteints de déficits immunitaires combinés sévères (SCID) (73,3%) 

[38].  

Une étude thaïlandaise a révélé un taux de mortalité de 29,3% [39], tandis que 

Bousfiha et al ont rapporté un taux de mortalité de 28,8% [40].  
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Dans notre série, 13% des cas ont connu une issue fatale. Cette faible mortalité 

observée peut s'expliquer par une sélection biaisée, étant donné qu'un grand nombre 

de patients sont décédés avant même d'être diagnostiqués ( Figure 18). 

 

 

Figure 18: le taux de mortalité dans les différentes séries 

 

 

 

IX. Stratégie d'amélioration du diagnostic et de la prise en 

charge 

     Pour améliorer le diagnostic et le traitement des DIP, six piliers sont 

nécessaires, parmi lesquels : 

A. Il est important de sensibiliser le grand public aux signes et symptômes à 

surveiller pour un diagnostic précoce et une meilleure prise en charge. 

B. Les connaissances des médecins doivent être améliorées en ce qui concerne 

la gravité de ces maladies, souvent sous-estimées. 

Il existe 10 symptômes qui devraient faire suspecter un DIP, notamment : 
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 1/ Plus de 8 infections de l'oreille par an. 

 2/ Plus de 2 sinusites par an. 

 3/ Plus de 2 mois de traitement antibiotique par an. 

 4/ 2 pneumonies par an. 

 5/ Si une personne a une croissance ralentie. 

 6/ Si une personne a connu des épisodes de forte fièvre. 

 7/ Une infection fongique persistante dans la bouche ou sur la peau. 

 8/ La nécessite un traitement antibiotique par voie intraveineuse. 

 9/ Si une personne a eu 2 infections sévères dans l'année. 

 10/ Si des cas connus d'immunodéficience existent dans la famille (voir figure 

34). 

 

D. Il est recommandé de mener une enquête familiale en présence d'un conseil 

génétique pour tous les cas de DIP. 

E. Il est essentiel de doter les laboratoires des équipements nécessaires pour 

réaliser des explorations immunologiques et génétiques, ce qui permet de 

diagnostiquer précocement la maladie. 

F. Devant un cas de DIP, il est recommandé de suivre les 10 commandements 

développés par la Société Marocaine des Déficits Immunitaires Primitifs (MSPID) 

dirigée par le Pr Bousfiha : 

o Toujours demander une sérologie VIH. 

o Deux pneumonies franches lobaires aiguës (PFLA) en un an indiquent un 

déficit en anticorps ; il est recommandé de doser les IgG, IgA et IgM. 

o En cas d'agammaglobulinémie, demander une analyse des sous-populations 

lymphocytaires (SPL) : si le taux de CD19 est inférieur à 2%, il s'agit 
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probablement d'un déficit de Bruton, et s'il est supérieur à 2%, il s'agit 

probablement d'un DICV. 

o Un déficit en IgA est fréquent au Maroc (1 000 cas/an) et peut être 

diagnostiqué après deux ans avec un traitement au cotrimoxazole. 

o Une pneumopathie interstitielle peut être le signe d'un VIH ou d'un déficit 

immunitaire sévère (DICS). 

o Une diarrhée persistante associée à une candidose buccale résistante peut 

indiquer un VIH, un DIC, ou un DICS. 

o Une numération formule sanguine (NFS) peut confirmer un DICS : une 

lymphopénie inférieure à 3000 avec un âge inférieur à 2 ans nécessite une 

analyse des sous-populations lymphocytaires (CD3, CD4, CD8, CD19). 

o Un début de la maladie chez un nouveau-né avec des abcès au foie et/ou 

une chute du cordon ombilical de plus de 14 jours peut indiquer une 

neutropénie ou une granulomatose septique : une NFS et un test de 

réduction du nitrobleu tetrazolium (NBT) sont recommandés. 

o Certains syndromes ont été décrits : 

 Ataxie et télangiectasies = syndrome ataxie télangiectasie. 

 Purpura + éczéma = syndrome de Wiskott-Aldrich. 

 Cheveux gris = syndrome de Griscelli. 

 Hypocalcémie + malformations des vaisseaux cardiaques = syndrome de Di 

George. 

o 10. Les valeurs doivent être interprétées en fonction de l'âge du patient.  41 
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ANNEXE 1                              Fiche d’exploitation 

I. Identité 

IP:                                                                 Nom et prénom : 

Age :                                                            Sexe:                 Masculin:                               Féminin: 

II. ATCD  

Consanguinité :      Oui                      Non  

                                  Si: oui               1er degré                   2ème degré                autre 

Fratrie   :                  Nombre                             nbre de malades                                 nbre de Décès 

III. Mode de révélation: 

Infections respiratoires à répétitions :                     Infections ORL à répétitions :                                  Abcès :                              
Onychomycose :                                                    Autres :                                  Dysmorphie : 

Signes associés : 

IV. Bilan biologique: 

- Sérologie HIV : 
- NFS :   

HB :  

Globules Blancs:            els/mm3 

    Neutrophiles:                     els/mm3        Lymphocytes:                  els/mm3         Autres lignées:              els/mm3 

PLQ :                                els/mm3           

- Dosage des immunoglobulines : 

IgG                                             IgA                                            IgM                                          IgE            

- Sous population lymphocytaire :      CD 3                           CD 4                           CD8                        CD19              CD 16                           
CD 56                              CH50                                       C3                       

- DRH test                                         NBT test  
- Biologie moléculaire                                        test génétique  
- Autres bilans spécialisés :          AAN                       AC anti DNA                   Antres : 

V. Diagnostique retenu: 

DIP humoral :  Hypogamma                            Agamma                           Bruton                             CVID    

DIP   Cellulaire  :  SCID              CID                      Deficit  molecule HLA  Cl II  

Dysregulation :  LRBA                       ALPS  

Sd Hyper IGM :                                 Sd hyper IgE :                         Ataxie télangiectasie :                     Autres ( GSC … ) : 

VI. Traitement : 

Antibioprophylaxie : oui                      non                                      Si oui laquelle: 

Perfusion d’immunoglobulines :                                                   Greffe de moelle:                                              Autres: 

VII. Evolution :  

Bonne :                           Infections à répétition :                                  Décès :   
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ANNEXE 2 :             La classification de l'IUIS PID (l'approche phénotypique) 

 

Déficits immunitaires affectant l'immunité cellulaire et humorale (a) 
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Déficits immunitaires affectant l'immunité cellulaire et humorale (b) 
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Déficit immunitaire combiné avec caractéristiques associées ou syndromiques (a) 
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Déficit immunitaire combiné avec caractéristiques associées ou syndromiques (a) 
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Déficiences en anticorps prédominantes. (a) 
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Déficiences en anticorps prédominantes. (b) 
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Maladies de la dysrégulation immunitaire.(a) 
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Maladies de la dysrégulation immunitaire.(b) 
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Défauts congénitaux du nombre, de la fonction ou des deux des phagocytes.(a) 
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Défauts congénitaux du nombre, de la fonction ou des deux des phagocytes.(b) 
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Défauts de l'immunité intrinsèque et innée (a) 
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Défauts de l'immunité intrinsèque et innée (b) 
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Troubles auto-inflammatoires. (a) 
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Troubles auto-inflammatoires. (b) 
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Déficiences en complément. 
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Troubles de l'insuffisance de la moelle osseuse. 
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Phénotypes imitant les déficits immunitaires primitifs. 
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RESUME 

Introduction : 

  Les déficits immunitaires primitifs (DIP) constituent un ensemble hétérogène 

d'affections caractérisées par une insuffisance primitive des moyens de défense 

notamment contre les micro-organismes. Au Maroc, peu de données sont disponibles 

dans la littérature concernant les DIP, que ce soit sur le plan épidémiologique, clinique 

ou génétique. 

  Nos principaux objectifs sont d’étudier les particularités épidémiologiques, 

cliniques, thérapeutiques et évolutives des patients de la région de Fès. 

 

Matériels et Méthodes :  

    Nous avons mené une étude rétrospective de tous les cas DIP colligés dans le 

service de pédiatrie du CHU Hassan II de Fès durant une période de 8 ans (2014-

2023). 

 

Résultats :  

    Nous avons colligé 47 cas de DIP de prédominance masculine (34 garçons et 13 

filles). Une consanguinité parentale a été retrouvée dans 57 % des cas et la notion de 

cas similaires dans la famille dans 11 % des cas. L’âge au moment du diagnostic était 

en moyenne de 3.61 ans. Les circonstances de révélation étaient dominées par : des 

broncho-pneumopathies récidivantes, une diarrhée chronique, des infections ORL 

récidivantes, des infections cutanées récidivantes. Les principaux DIP retrouvées sont 

l’agammaglobulinémie 14 cas , syndrome d’hyer IgE (7 cas), ataxie télangiectasie (12 

cas), APECED syndrome (1 cas), syndrome de Good (1cas), SCID T-NK-B+ (1 cas ) 
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,LRBA déficience ( 1 cas )  ,déficit HLA classe II ( 2 cas ) , syndrome ALPS ( 1 cas ), 

SPENCDI ( 1 cas ) ,Neutropénie congénitale sévère (2 cas ), syndrome Griscilli (1 cas) ; 

CIV chez 1 cas , CD 4 et CD 8 bas (1 cas ) ,  CD 19 NK bas  (1 cas ), sur le plan 

thérapeutique, une antibiothérapie prophylactique à base de triméthoprime-

sulfaméthoxazole a été instaurée chez 32 patients et des perfusions mensuelles des 

immunoglobulines intraveineuses chez 34 patients, malheureusement six décès ont 

été rapportés dans notre série . 

 

Conclusion : 

     Les déficits immunitaires primitifs sont largement sous diagnostiqués au Maroc et 

sont relativement fréquent très probablement en raison de la forte consanguinité dans 

notre population. Le recrutement des cas de DIP repose sur la sensibilisation des 

pédiatres sur la nécessité de penser au diagnostic devant des infections récidivantes 

et inhabituelles. 
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ABSTRACT 

Introduction: 

Primary immunodeficiencies (PIDs) constitute a heterogeneous group of disorders 

characterized by a primary insufficiency of defense mechanisms, particularly against 

microorganisms. In Morocco, little data is available in the literature concerning PIDs, 

whether epidemiological, clinical, or genetic. 

Our main objectives are to study the epidemiological, clinical, therapeutic, and 

evolutionary characteristics of patients in the region of Fes. 

 

Materials and Methods: 

We conducted a retrospective study of all PID cases collected in the pediatric 

department of CHU Hassan II in Fes over a period of 8 years (2014-2023). 

 

Results: 

We collected 47 cases of PIDs with a male predominance (34 boys and 13 girls). 

Parental consanguinity was found in 57% of cases, and the presence of similar cases 

in the family in 11% of cases. The mean age at diagnosis was 3.61 years. The 

circumstances of revelation were dominated by: recurrent bronchopneumopathies, 

chronic diarrhea, recurrent ENT infections, recurrent skin infections. The main PIDs 

found were agammaglobulinemia (14 cases), hyper-IgE syndrome (7 cases), ataxia 

telangiectasia (12 cases), APECED syndrome (1 case), Good's syndrome (1 case), T-

NK-B+ SCID (1 case), LRBA deficiency (1 case), HLA class II deficiency (2 cases), ALPS 

syndrome (1 case), SPENCDI (1 case), severe congenital neutropenia (2 cases), Griscelli 

syndrome (1 case); CVID in 1 case, low CD4 and CD8 (1 case), low CD19 NK (1 case). 

Therapeutically, prophylactic antibiotic therapy with trimethoprim-sulfamethoxazole 
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was instituted in 32 patients, and monthly infusions of intravenous immunoglobulins 

in 34 patients. Unfortunately, six deaths were reported in our series. 

 

Conclusion: 

Primary immunodeficiencies are widely underdiagnosed in Morocco and are relatively 

common, very likely due to the high consanguinity in our population. The recruitment 

of PID cases relies on the sensitization of pediatricians to the need to consider the 

diagnosis in the face of recurrent and unusual infections. 
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 ملخص

 مقدمة

 ائلوس في أساسي بنقص تتميز التي الحالات من متجانسة غير مجموعة الأولي المناعة نقص يشكل   

 قصبن المتعلقة الأدبيات في البيانات من القليل تتوفر ، المغرب في .الدقيقة الحية الكائنات ضد وخاصة الدفاع

 .وراثية أو سريرية أو وبائية كانت سواء ، الأولي المناعة

 منطقة في للمرضى والتطورية والعلاجية والسريرية الوبائية الخصائص دراسة هي الرئيسية أهدافنا    

 .فاس

 : والأساليب المواد

 يف الأطفال طب قسم في جمعها تم التي الأولية المناعة نقص حالات لجميع رجعي بأثر دراسة أجرينا

 ).2023-2014( سنوات 8 مدى على فاسب الثاني الحسن الجامعي مستشفى

  نتائج

 تم  )فتاة 13 و فتى 34( الذكور عليها يهيمن التي الأولية المناعة نقص حالات من حالة 47 جمعنا

. الحالات من ٪ 11 في الأسرة في المماثلة الحالات ومفهوم الحالات من ٪ 57 في الوالدين قرابة على العثور

 الشعب التهاب: تسودها بالكشف المحيطة الظروف ظلت. سنة 3.61 المتوسط في التشخيص عند العمر كان

 .المتكررة الجلدية والعدوى المتكررة، الأنفية والجيوب الأنفية والعدوى المزمن، والإسهال المتكرر، الهوائية

 الغلوبولين فرط ، حالة 14  عند الدم غاماغلوبولين فقد هي المكتشفة الأولي المناعي النقص حالات أبرز

 متلازمة ،) واحدة حالة( APECED متلازمة ،) حالة 12( الشعيرات توسع ترنح ،) حالات 7( و المناعي

 حالة( LRBA نقص ،) واحدة حالة+) (T-B( الشديد المشترك المناعة ضعف ،) واحدة حالة(  غود متلازمة

 التنسج وخلل المبيضات داء(  ALPS متلازمة  ،) حالتان( النسيجي للتلاؤم الرئيسي المُركب عوز  ،) واحدة

) حالتان( الشديدة الخلقية العدلات قلة ،) واحدة حالة( SPENCDI ،) واحدة حالة) ( الذاتية بالمناعة الغُدد متعدد

 CD 8 و CD 4 نقص ، واحدة حالة المتغير المشترك المناعي النقص ؛) واحدة حالة( Griscilli متلازمة ،

 بالمضادات وقائي علاج تطبيق تم العلاجية، الناحية من ، ) واحدة حالة(  CD 19 NK  نقص ، ) واحدة حالة(
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 المناعية للأجسام شهرية حقن إعطاء وتم مريضاً، 32 لدى سلفاميثوكسازول - تريميثوبريم أساس على الحيوية

 الزمنية سلسلتنا في وفيات ست عن الإبلاغ تم للأسف مريضاً، 34 لدى الوريدية

 الخاتمة

 بسبب الأرجح على نسبيًا، شائع وهو. المغرب في كاف غير بشكل تشخيصه يتم الأولي المناعي النقص

 .مجتمعنا في كبير بشكل الاقارب زواج

 تشخيصال في التفكير بضرورة الأطفال أطباء توعية على الأولي المناعي النقص حالات اكتشاف يعتمد

 .عادي وغير متكرر بشكل العدوى حدوث عند
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CONCULSION 
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Les déficits immunitaires primitifs (DIP) présentent des étiologies et des 

symptômes variables, mais leur fréquence est sous-estimée et ils sont mal étiquetés 

comme étant rares au Maroc. La mortalité reste élevée en raison d'une prise en charge 

insuffisante, qui est compliquée par des biais de recrutement et un manque 

d'infrastructures pour diagnostiquer certaines formes plus modérées de la maladie. 

Des efforts de sensibilisation doivent être faits auprès des médecins généralistes et 

dans les régions défavorisées, où l'accès aux soins est un obstacle majeur. Les DIP 

représentent un défi pour les autorités et sont probablement responsables d'une part 

significative de la mortalité infantile due à des infections. Il est donc nécessaire de 

mettre en place des structures adaptées pour le diagnostic et la prise en charge de 

ces maladies, ainsi que de sensibiliser le public et les professionnels de la santé à 

cette problématique. 

 

Malgré les efforts déployés pour améliorer la prise en charge des DIP, elle reste 

insuffisante au Maroc. Il est crucial de faciliter l'accès aux traitements étiologiques, 

tels que la greffe de moelle osseuse et l'administration d'immunoglobulines. Nous 

recommandons également d'améliorer les connaissances des praticiens, des autorités 

et de la population générale sur l'impact de ces maladies qui sont très sous-estimées 

et faussement considérées comme rares. En outre, il est important d'instituer 

systématiquement une consultation pour un conseil génétique, de créer un registre 

national et de développer la greffe de moelle osseuse chez l'enfant au Maroc. 
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