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Introduction

La déficience en facteur XII est une maladie tres rare et n’est pas
encore tres bien connue des professionnels de la santé.

Le but de cette brochure est de fournir de 'information sur la
déficience en facteur XII dans Pespoir que les personnes atteintes
ainsi que leur entourage comprennent mieux la maladie.
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Transmission de la déficience en facteur XlII

La déficience en facteur XII est un trouble héréditaire de la
coagulation du sang. Elle se transmet du parent a 'enfant au
moment de la conception. La maladie est causée par un gene
anormal.

Chaque cellule du corps contient des structures appelées
chromosomes. Un chromosome est une longue chaine d’une
substance chimique qu’on appelle ADN. Cet ADN est organisé
en 30 000 unités : ce sont les genes. Les genes déterminent des
caractéristiques telles que la couleur des yeux. Dans le cas de la
déficience en facteur XII, le geéne responsable de la formation du
facteur XII est défectueux.

Ainsi, le gene défectueux dans la déficience en facteur XII est situé
sur un chromosome qui n’est pas responsable du sexe de 'enfant.
Par conséquent, les filles peuvent en étre atteintes autant que les
garcons.

Un porteur est une personne qui porte un gene défectueux
seulement. Il peut étre atteint discretement par la maladie ou ne
présenter aucun symptéme. Pour qu'une personne hérite de la
déficience en facteur XII de fagon marquée, il faut que ses deux
parents soient porteurs. Dans ce cas, le bébé recoit deux genes
défectueux, 'un de la mere et Pautre du pere.

La personne qui regoit le gene défectueux d’un seul des deux
parents est porteuse. Son taux de facteur XII sera plus faible que la
normale. Dans ce cas, les signes de la maladie peuvent étre absents
ou se manifester légerement.
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Les trois illustrations suivantes montrent comment la
déficience en facteur XIl peut se transmettre :

FIGURE 1 La figure 1 montre ce qui peut se passer quand une
personne porteuse d’une déficience en facteur XII a des enfants
avec une autre personne porteuse. Il y a une chance sur quatre que
Penfant ait une déficience sévere en facteur XII, une chance sur
deux qu’il soit porteur et une sur quatre qu’il soit normal.

normal porteuse porteuse déficience

FIGURE 2 La figure 2 montre ce qui peut arriver si une personne
atteinte d’'une déficience en facteur XII a des enfants avec une
personne non atteinte. Tous les enfants seront porteurs, mais
aucun d’entre eux ne sera atteint de la maladie.

porteuse porteuse porteuse porteuse

FIGURE 3 La figure 3 montre ce qui peut se produire si une
personne atteinte d’une déficience sévere en facteur XII a des
enfants avec une personne porteuse. Il y a une chance sur deux
que l‘enfant soit porteur. Il y a aussi une chance sur deux que
I'enfant soit atteint d’une déficience sévere en facteur XII.

porteuse déficience porteuse déficience
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Qu’est ce que la déficience en facteur XII ?

La déficience en facteur XII est une maladie héréditaire tres rare de la
coagulation du sang. Elle a été découverte pour la premiere fois en 1955.
Le facteur XII est aussi appelé facteur Hageman, d’apres le nom du
premier patient diagnostiqué avec cette maladie.

Le facteur XII est une protéine du sang jouant un role dans la cascade
de coagulation. Le sang est transporté dans tout le corps par un réseau
de vaisseaux sanguins. Lorsque nous subissons une coupure, les
vaisseaux se brisent en surface et le sang s’écoule vers 'extérieur. Ils
peuvent également se briser plus en profondeur dans le corps, causant
alors un bleu ou une hémorragie interne.

La coagulation du sang est un processus complexe qui permet d’arréter
I'écoulement du sang au site des vaisseaux endommagés. Des qu'un
vaisseau se brise, les éléments responsables de la coagulation se lient
entre eux pour former une espéce de bouchon a endroit ou il s’est
brisé. Plusieurs étapes sont nécessaires pour former ce bouchon :

«  Les plaquettes, qui sont de trés petites cellules, sont les premiers
éléments a se rendre ol le vaisseau est brisé. Elles se collent les
unes aux autres pour se fixer contre la paroi du vaisseau blessé.

+  Au moyen de signaux chimiques, les plaquettes adherent a la
paroi et appellent a 'aide d’autres plaquettes ainsi que les
facteurs de coagulation.

+  Les facteurs de coagulation, qui sont de tres petites protéines, se
lient entre eux pour former une chaine : la fibrine. Les filaments
de fibrine s’entrecroisent et forment une espece de filet autour
des plaquettes pour les empécher de retourner dans la
circulation sanguine.
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Le diagramme suivant a été congu par une technicienne de laboratoire
de Toronto. Il présente les étapes de la formation d'un caillot tout en
permettant de faciliter la compréhension des notions théoriques ci-haut
expliquées.
Activation par contact
Les facteurs de E

coagulation s'activant
dans un ordre bien —

Xila

EE—
précis pour former Xl ——» Xla
un caillot
—_— / —_—
—_—
FACTEUR =7 X Xa
TISSULAIRE —
viil
+ -\______H* T
Vil X —> Xa

I —————»Thrombine

—

Fibrinogéne Xt

/ }
Caillot de fibrine
l ‘L\ le 3
Caillot de fibrine stable

Source: Modified from Ms Patncia Blake, Senior Laboratory Technician, St Michael's Hospital, Toronto, Ontanio, 1994,

Le facteur XII est une protéine impliquée dans le processus complexe de
la réaction en chaine qui se produit lorsqu’un vaisseau est endommaggé.

Etonnamment, la déficience en facteur XII ne conduit pas a des
saignements anormaux, méme lors de chirurgies ou traumatismes
importants. Malgré le fait que le facteur XII fait parti intégrante de la
cascade de coagulation, il ne semble pas essentiel a la coagulation du
sang.

Cette déficience est en quelque sorte un mystere pour la science médicale.
Elle ne cause pas de saignements anormaux. Il a été démontré que les
personnes atteintes d’une déficience en facteur XII peuvent avoir un
risque plus élevé de formation de caillots dans la circulation sanguine.
Ceci est appelé « thrombose » et ce n’est toujours pas prouvé
scientifiquement.
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Fréquence

La déficience en facteur XII est une maladie extrémement rare. Elle
touche une personne sur un million. Les niveaux de facteur XII sont
plus bas chez les patients asiatiques que chez les autres groupes de la
population.

Diagnostic

La déficience en facteur XII est habituellement découverte
accidentellement lors de prise de sang de routine avant une chirurgie ou
s’il y a une histoire familiale de probleme de coagulation.

Le médecin demandera alors de faire certains tests sanguins appelés PT
et PTT. Ces tests mesurent la vitesse que met un caillot pour se former.
Dans le cas d’une déficience en facteur XII, le PTT sera prolongé de
fagon marqué mais le PT restera normal. Autrement dit , le temps de
coagulation sera plus long que la normale. Selon ce résultat anormal, le
médecin demandera d’autres tests plus spécifiques sur les niveaux de
facteur, incluant le niveau de facteur XII.

Symptomes

La déficience en facteur XII ne présente aucun symptome de
saignement. La raison en est inconnue. Le contraire peut étre tout aussi
vrai. Il est suggéré, mais il n’est pas prouvé, que certains patients peuvent
ne pas étre aussi bien protégés des maladies thrombotiques (la
formation d’un caillot dans les vaisseaux sanguins) qu'une personne
normale.
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Traitement

Parce que les hémorragies et les saignements excessifs ne sont pas
associés a la déficience en facteur XII, les traitements ne sont
généralement pas nécessaires. Il est toutefois important de mentionner
cette déficience a votre dentiste, médecin et/ou autres spécialistes dans le
but de prévenir un délai et méme 'annulation d’une chirurgie.

Recommandations aux patients avec une
déficience en facteur XII

Méme si vous n’avez pas de probleme de saignement prolongé, il est
important de porter, en tout temps, un bracelet ou une chaine de type
MedicAlert ainsi qu'une carte dans votre portefeuille. La carte
portefeuille résume tous les renseignements pertinents reliées a votre
condition. Ainsi, vous pourrez transmettre en tout temps ces
renseignements aux professionnels de la santé questionnant votre
anomalie de la coagulation. Ils comprendront votre compétence a
former un caillot dans un délai tout a fait normal.

Equipe de traitement complet

Comme le nom l'indique, une équipe de traitement complet est une
équipe qui dispense la plupart des services médicaux exigés par I'enfant
ou l'adulte atteint d’'une maladie héréditaire de la coagulation du sang.
Cette équipe est composée de plusieurs professionnels, dont :

+ le directeur médical, habituellement un hématologue
« linfirmiére coordonnatrice

+ le physiothérapeute

« le travailleur social

Léquipe travaille en étroite collaboration avec d’autres spécialistes, dont
un chirurgien, un orthopédiste, un rhumatologue, un dentiste, un
généticien et un psychiatre. Le but de I'équipe interdisciplinaire est de
favoriser le bien-étre du patient et, dans le cas d’un enfant, celui de ses
parents également.
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Pour de plus amples renseignements

Vous pouvez obtenir une liste des différents centres de traitement de
I’hémophilie en vous adressant au bureau national de la Société
canadienne de ’hémophilie a Padresse suivante :

Bureau national

Société canadienne de I'hémophilie

625, avenue du Président-Kennedy, Bureau 505
Montréal (Québec) H3A 1K2

Tél. : 514 848-0503

Sans frais : 1 800 668-2686

Courriel: chs@hemophilia.ca

Site internet : www.hemophilia.ca
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