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1. INTRODUCTION 

Les erreurs innées de l’immunité (EII), également appelées déficits immunitaires primitifs (DIP), 

regroupent un ensemble complexe de maladies génétiques rares qui altèrent le développement ou le 

fonctionnement du système immunitaire [1]. Ils se caractérisent par un dysfonctionnement du système 

immunitaire, entraînant une susceptibilité accrue aux infections, lesquelles surviennent de manière 

récurrente, présentent une sévérité exacerbée et montrent une durée d’évolution prolongée par rapport aux 

infections observées chez des individus immunocompétents [2]. En raison de la fréquence élevée des 

formes liées à l’X, environ 60 % des patients sont de sexe masculin. À ce jour, plus de 300 entités cliniques 

ont été décrites, impliquant près de 170 gènes identifiés [3].  

L’incidence globale  des formes symptomatiques de ces maladies est estimée d’environ 1 personne sur 280 

[2]. On estime  à environ 6 millions le nombre de personnes touchées dans le monde [3], ce chiffre est sous-

estimé. En pratique, 70 à 90 % des patients demeurent non identifiés et reçoivent des traitements 

symptomatiques dirigés contre les infections présentées, plutôt qu’une prise en charge étiologique ciblant 

un déficit immunitaire sous-jacent [3]. 

En Europe en 2004, l’ESID (European Society for Immuno-Deficiencies) a développé un système de 

recherche pour les DIP : il s’agit d’une base de données sur internet qui relie différents centres médicaux 

européens agrées ; cela a permis d’une part d’établir de nouvelles statistiques, et d’autres part de découvrir 

de nouveaux sous-types de DIP jusque-là non connus [4]. Aux Etats unies, la prévalence des DIP en 

Amérique a été estimée à 50000 cas par l’IDF (Immune Deficiency Fédération). Comme en Europe, le 

Déficit Immunitaire Commun Variable (DICV) est le plus fréquent (34%), suivi du déficit en sous classes 

d’IgG (24%) et en IgA (17%) [4]. En Amérique latine, on note la fréquence de déficits immunitaires 

complexes : 22,6% (contre 12% en Europe). Les déficits combinés ne représentent que 10% [4]. En 

Afrique, jusqu’à 902 631 personnes peuvent avoir un DIP, alors que seulement 1 016 cas sont actuellement 

enregistrés. Nous avons également constaté que les maladies immunitaires primaires étaient présentes non 

seulement chez les enfants, mais aussi chez les adultes, qui étaient fortement sous-représentés dans les 

registres [5]. 

En Afrique, très peu de données ont été rapportées sur les DIP et celle disponible concernent surtout le 

Maghreb. Depuis 1988, un groupe d'étude des DIP a été organisé à Tunis, et a rapporté 152 cas de  DIP 

confirmé par l'exploration immunologique, dans 129 familles dont 70 sont consanguines (54 %) [6]. Selon 

une étude du département de génétique médicale de l’Institut national d’hygiène, le taux de consanguinité 

au Maroc est de 15,25%. Cela dit, certains pays arabes devancent de loin le Maroc. C’est notamment le cas 

de l’Algérie qui affiche un taux allant de 22 à 25% ou encore la Tunisie (51,3%) [6]. 
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Au Mali, comme dans la presque totalité des pays africains au sud du Sahara, les données épidémiologiques 

spécifiques relatives à la prévalence et à la prise en charge des déficits immunitaires primitifs (DIP) 

demeurent inexistantes. En effet les systèmes de santé nationale y sont largement orientés vers la lutte 

contre les maladies infectieuses à forte morbidité, les DIP restent relégués au second plan et largement 

méconnus.  Plusieurs facteurs expliquent cette situation. Notamment, le taux élevé de consanguinité, estimé 

entre 20 et 40 % dans la population malienne, laisse présager une prévalence potentiellement importante 

des erreurs innées de l’immunité (EII) en Afrique de l’Ouest, en raison de leur mode de transmission 

autosomique récessive fréquent.  Par ailleurs, la confirmation diagnostique des DIP requiert des analyses 

immunologiques et génétiques spécialisées, dépendant d’équipements sophistiqués et de personnel 

hautement qualifié/ressources qui restent quasi inaccessibles dans de nombreux pays à revenu faible ou 

intermédiaire, dont le Mali. Toutefois, certains examens de biologie courante tels que la sérologie VIH, la 

numération formule sanguine (NFS) ou le dosage des immunoglobulines peuvent fournir des informations 

essentielles permettant une première orientation diagnostique, en attendant des investigations plus 

approfondies [7, 8].  

Ce travail a pour but d’étudier la faisabilité et l’accessibilité des analyses de diagnostiques des déficits 

immunitaires primitifs (ou les erreurs de l’immunité innée) dans les laboratoires d’analyses médicales dans 

le district de Bamako. 
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2. OBJECTIFS 

2.1. Objectif général 

Evaluer la faisabilité des analyses biologiques demandées dans le cadre du diagnostic des erreurs innée de 

l’immunité dans les laboratoires d’analyse biomédicale publics et privés de Bamako en 2025 

2.2. Objectifs spécifiques  

 Déterminer le taux d’effectivité des analyses de diagnostic des EII dans les laboratoires d’analyse 

biomédicale publics et privés de Bamako ; 

 Déterminer les fréquences des demandes des analyses de diagnostic des EII dans les laboratoires 

d’analyse biomédicale publics et privés de Bamako ; 

 Identifier les raisons de la non-effectivité des analyses de diagnostic des EII dans les laboratoires 

d’analyse biomédicale publics et privés de Bamako ; 

 Déterminer les coûts moyens des analyses de diagnostic des EII dans les laboratoires d’analyse 

biomédicale publics et privés de Bamako ; 

 Déterminer les délais de rendu des résultats des analyses de diagnostic des EII dans les laboratoires 

d’analyse biomédicale publics et privés de Bamako ; 
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3. GENERALITES 

3.1. Chapitre I.  GENERALITE SUR LE SYSTEME IMMUNITAIRE 

3.1.1. L’immunité  

L'immunité désigne la capacité de l'organisme à se défendre contre des substances étrangères, telles-

que les agents infectieux (virus, bactéries, parasites). Plus largement, elle désigne l’ensemble des 

mécanismes mis en œuvre par l’organisme pour détecter, contrôler et éliminer les agents pathogènes et les 

éléments défectueux du soi et maintenir l’homéostasie immunitaire [9]. 

3.1.2. Le système immunitaire  

Le système immunitaire est constitué d’un ensemble complexe d’organes individualisés et de tissus entre 

lesquels circulent, de façon constante, des cellules immunocompétentes de l’immunité innée et de 

l’immunité adaptative. Trois propriétés essentielles sont conférées au système immunitaire par son 

organisation en réseau de communication :   

 La capacité d’échanges d’informations, par des contacts membranaires intercellulaires, ou par la 

libération de médiateurs solubles (soit entre les cellules de l’immunité innée et celles de l’immunité 

adaptative, ou des échanges neuro-immuno-endocriniens)   

 L’équilibre du système immunitaire (homéostasie) assuré par une forte régulation pour aboutir à 

une réponse immunitaire adaptée. 

 Un rôle effecteur performant capable de protéger l’intégrité de l’organisme.  

Si l’un de ces propriétés est perturbé, on assiste a de graves dérèglements pathologiques (déficits 

immunitaires, maladies auto-immunes ou des états d’hypersensibilité) [10].  

3.1.2.1. Système immunitaire innée  

Première ligne de défense de l’organisme contre les agents pathogènes, agissant de manière immédiate et 

non spécifique en réponse aux agressions. Très efficace, elle empêche la plupart des infections de se 

propager et permettant ainsi d’éliminer l’agent infectieux dans les quelques heures qui suivent sa rencontre 

avec l’organisme. Il s’agit des cellules capables de capter et de détruire les éléments étrangers 

(polynucléaires neutrophiles ou granulocytes, monocytes/macrophages) et des cellules capables de capter 

d’apprêter et de présenter l’antigène (cellules dendritiques) [10]. 

 

  

https://www.bing.com/ck/a?!&&p=0c0122d05c14211ea66a8aa03938252a23fb52a2d4579ff1c93d5196c62752d4JmltdHM9MTc2NTc1NjgwMA&ptn=3&ver=2&hsh=4&fclid=0199e479-2784-69b1-2464-f6d3263d68e4&psq=qu%27est+ce+que+l%27immunit%c3%a9&u=a1aHR0cHM6Ly9zYW50ZS5qb3VybmFsZGVzZmVtbWVzLmZyL2ZpY2hlcy1zYW50ZS1kdS1xdW90aWRpZW4vMjY5NDA0Ny1zeXN0ZW1lLWltbXVuaXRhaXJlLWRlZmluaXRpb24tZm9uY3Rpb24tbWFsYWRpZXMtc2NoZW1hLw&ntb=1
https://www.bing.com/ck/a?!&&p=0c0122d05c14211ea66a8aa03938252a23fb52a2d4579ff1c93d5196c62752d4JmltdHM9MTc2NTc1NjgwMA&ptn=3&ver=2&hsh=4&fclid=0199e479-2784-69b1-2464-f6d3263d68e4&psq=qu%27est+ce+que+l%27immunit%c3%a9&u=a1aHR0cHM6Ly9zYW50ZS5qb3VybmFsZGVzZmVtbWVzLmZyL2ZpY2hlcy1zYW50ZS1kdS1xdW90aWRpZW4vMjY5NDA0Ny1zeXN0ZW1lLWltbXVuaXRhaXJlLWRlZmluaXRpb24tZm9uY3Rpb24tbWFsYWRpZXMtc2NoZW1hLw&ntb=1
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3.1.2.2. Système immunitaire adaptatif  

L’immunité adaptative est la seconde forme d’immunité qui intervient lorsque le pathogène parvient à 

échapper à l’immunité innée afin d’éliminer sélectivement les pathogènes. Elle nécessite la communication 

entre deux populations cellulaires : les lymphocytes et les cellules présentatrices d’antigène (CPA). Les 

lymphocytes produits dans la moelle osseuse, circulent dans le sang et les vaisseaux lymphatiques et 

résident dans différents organes lymphoïdes, produisant et exposant à la surface de leur membrane des 

récepteurs qui fixent l’antigène. Ils portent des attributs spécifiquement immunologiques de spécificité, de 

diversité, de mémoire et de reconnaissance du Soi et du non Soi. Les lymphocytes sont de deux types : les 

lymphocytes B (LB) qui sécrètes les anticorps (immunité humorale) et les lymphocytes T (LT) divisés en 

cellules auxiliaires et en cellules cytotoxiques (immunité cellulaire). Les cellules présentatrices 

d’antigènes, quant à elles, sont en charge de capturer l’antigène et de le présenter aux lymphocytes afin 

d’initier cette réponse adaptatrice [10].  

3.1.3. Les Organes du système immunitaire  

Les organes lymphoïdes sont classés en deux types : primaires et secondaires ou périphériques. 

3.1.3.1. Les Organes lymphoïdes primaires  

Sites où les lymphocytes se développent et effectuent leur maturation. Les organes lymphoïdes primaires 

sont de deux types chez l’Homme adulte : la moelle osseuse ou sont produites toutes les cellules du système 

immunitaire, assure la maturation des lymphocytes B et le thymus ou la maturation des lymphocytes T est 

assurée.  

3.1.3.2. Les organes lymphoïdes secondaires  

Les organes lymphoïdes secondaires sont le point de départ de la réponse immunitaire adaptative (lieu 

d’activation des lymphocytes naïfs). Elles comprennent les ganglions lymphatiques, la rate et les tissus 

lymphoïdes associés aux muqueuses de l’intestin, du tractus respiratoire et nasale, du tractus urogénital et 

d’autres muqueuses. Au niveau des organes lymphoïdes secondaires, les cellules matures et naïves sont 

retenues ou la réponse immunitaire acquise débute, mais avant cela l’infection déclenche une réponse 

immunitaire innée  
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Figure 1. Les organes lymphoïdes primaires et secondaires [11] 
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3.1.4. Les cellules du système immunitaire [10, 12] 

On classe habituellement les cellules immunitaires en cellules de l’immunité innée (non spécifique) et 

cellules de l’immunité adaptative (spécifique). 

3.1.4.1. Les cellules de l’immunité innée [12] 

Ce sont des cellules capables de capter et de détruire les éléments étrangers (phagocytes des polynucléaires 

neutrophiles ou granulocytes et phagocytes des monocytes/macrophages) et des cellules capables de capter 

d’apprêter et de présenter l’antigène (cellules dendritiques mais aussi des monocytes/macrophages). Les 

macrophages ont une longue durée de vie qui a pour rôle de surveiller les tissus périphériques. Les 

polynucléaires neutrophiles présents dans le sang circulant se mobilisent vite aux sites d’infection mais 

meurent rapidement. Les lymphocytes NK font aussi partie de l’immunité non spécifique et tuent les 

cellules infectées par certains virus ou les cellules tumorales.  

3.1.4.1.1. Les cellules Polynucléés  

Elles comprennent trois lignées distinctes : neutrophiles, éosinophiles et basophiles. 

 Polynucléaires neutrophiles  

 Les polynucléaires neutrophiles sont les plus nombreux dans la circulation sanguine. Ils sont 

reconnaissables par leur noyau unique polylobé.  Ce sont essentiellement des cellules phagocytaires qui 

jouent un rôle majeur dans la défense antimicrobienne et dans l'inflammation aiguë (polynucléose 

neutrophile dans les infections bactériennes). Ces polynucléaires contiennent dans leur cytoplasme des 

granulations riches en enzymes.  

 Polynucléaires éosinophiles  

Les polynucléaires éosinophiles ont un noyau unique bilobé, leurs granulations sont colorées 

spécifiquement en rouge orangé par l'éosine acide. Ceci est dû au caractère basique des composants des 

granules spécifiques cytotoxiques et pro inflammatoires. Ils sont retrouvés principalement dans les tissus 

et leur rôle est capital dans les défenses antiparasitaires et certaines réactions d’hypersensibilité.  

 Polynucléaires basophiles  

Les polynucléaires basophiles ont un noyau unique bilobé peu visible du fait de la superposition de leurs 

granulations basophiles métachromatiques (colorées en rouge par le bleu de toluidine). Ils élaborent des 

sécrétions très acides, cytotoxiques, pro inflammatoires. Leur équivalent tissulaire est représenté par les 

mastocytes qui sont nombreux dans les muqueuses, et jouent un rôle physiologique anti infectieux. Les 

basophiles et les mastocytes ont aussi un rôle important en pathologie dans les hypersensibilités 

immédiates.  
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3.1.4.1.2. Les cellules mononuclées  

Les monocytes ont un cytoplasme parfois granuleux. Ils circulent dans le sang périphérique et/ou adhèrent 

aux parois vasculaires avant de migrer dans les tissus. Le passage transendothélial des monocytes donne 

naissance aux macrophages qui sont présents uniquement dans les tissus. Ces macrophages tissulaires ont 

été désignés au fil du temps selon de nombreux vocables en fonction de l'organe où ils étaient observés : 

cellules de Küpfer dans le foie, microglie dans le cerveau, cellules mésangiales dans le rein, ostéoclastes 

dans l’os... Ce sont des cellules essentiellement phagocytaires captant efficacement des 7 particules ou des 

macromolécules pour les détruire. Dans certaines conditions liées à l’environnement cellulaire elles 

peuvent aussi exercer des fonctions de cellules présentatrices d’antigènes. 

Cette fonction est surtout dévolue aux cellules dendritiques (CD), cellules présentatrices d’antigènes 

professionnelles, capables d’activer des lymphocytes T naïfs. 

En fait, il existe des cellules dendritiques d'origine monocytaires et des cellules dendritiques d’origine 

lymphoïde. Dans les deux cas, en fonction de leur statut fonctionnel, ces cellules possèdent une capacité 

importante de capture d’antigène lorsqu’elles sont immatures. A l’inverse, elles ont une activité 

phagocytaire limitée (elles ne détruisent pas efficacement les antigènes) associée à une activité de 

présentation des antigènes extrêmement efficace lorsqu’elles sont matures. Elles captent les antigènes en 

périphérie et les transportent vers les organes lymphoïdes secondaires pour initier les réponses 

immunitaires.   

Les lymphocytes NK ou cellules « Natural killer » sont classées dans les cellules de l’immunité innée. 

Elles reconnaissent des cellules tumorales ou infectées, exprimant de façon anormale des molécules CMH 

de classe I.  

3.1.4.2. Les cellules de l’immunité adaptatives (lymphocytes T et B) [10] 

Les lymphocytes B sont responsables de la réponse humorale (production d’anticorps), les lymphocytes T 

sont responsables des réponses cellulaires (régulation ou cytotoxique). Les lymphocytes T et les 

lymphocytes B ont une morphologie similaire avec un rapport nucléocytoplasmique élevé. Ils sont capables 

de reconnaître spécifiquement des antigènes par leurs immunorécepteurs BCR ou TCR. Les lymphocytes 

B le font sans intermédiaire (reconnaissance de l’antigène natif). Les lymphocytes T ont besoin que les 

antigènes leur soient présentés par une cellule présentatrice d'antigène (reconnaissance d’un antigène 

apprêté). Il existe des sous-populations fonctionnelles de lymphocytes T et B définies par leur immuno-

phénotype (ensemble de caractéristiques moléculaires membranaires) et par leur capacité à produire 

différentes cytokines. Les immunocytes et immunoblastes sont des formes morphologiques transitoires de 

différenciation lors de la prolifération lymphocytaire. Les plasmocytes observés dans la moelle osseuse et 

les organes lymphoïdes secondaires sont la forme de différenciation terminale des lymphocytes B.  
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Figure 2. Cellules de l’immunité innée et adaptative [13] 

3.1.5. Les Substances Solubles  

3.1.5.1. Les Immunoglobulines  

Les immunoglobulines sont des glycoprotéines solubles reconnaissant et liant l’antigène présent dans le 

sérum et les liquides tissulaires. Ils ont pour rôle l’élimination de leur antigène spécifique ou des micro-

organismes porteurs de ces antigènes.  Les immunoglobulines sont produites et sécrétées dans le sang par 

les plasmocytes, les cellules B en fin de différenciation et exprimées à la surface de cellules B matures 

(récepteurs de l'antigène) [12]. 

3.1.5.2. Le complément  

Comprenant plus de 20 protéines sériques différentes, issus de divers types cellulaires comme les 

hépatocytes, les macrophages et les cellules épithéliales intestinales. Certaines de ces protéines sont liées 

aux immunoglobulines ou à des composants membranaires des cellules pendant que d’autres, des pro-

enzymes qui, une fois  activer clivent d’autres protéines du complément conduisant certains composants  

du complément à former des fragments possédant la capacité d’activer des cellules, d’augmenter la 

perméabilité vasculaire ou encore d’opsoniser les bactéries [12]. 

3.1.5.3. Les Cytokines  

Produites par les leucocytes et dans certains cas par d’autres types cellulaires, il s’agit des interleukines, 

les chimiokines et les interférons. Elles jouent un rôle très important dans le contrôle de la réponse immune 
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en modulant la différenciation et la multiplication des cellules souches hématopoïétiques ainsi que 

l’activation des lymphocytes et des phagocytes, contrôlant aussi la balance entre les réponses humorales et 

cellulaires. Certaines d’entre eux interviennent dans l’inflammation ou encore ont une fonction de 

cytotoxines [14]. 
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3.2. Chapitre II. ERREURS INNEES DE L’IMMUNITE OU DEFICITS IMMUNITAIRES 

PRIMITIFS 

3.2.1. Définition des Erreurs innées de l’immunité (EII) 

Les Erreurs innées de l’immunité (EII) aussi appelé DIP (déficits immunitaires primitifs), sont un groupe 

hétérogène de maladies génétiques affectant le système immunitaire, entraînant une susceptibilité accrue 

aux infections, aux maladies auto-immunes et aux cancers [1]. 

L’appellation DIP a été remplacée ces dernières années par l’expression « erreurs innées de l’immunité » 

vu qu’une grande partie des manifestations cliniques observées au cours de ces maladies sont dues à une 

dysrégulation immunitaire plutôt qu’à une déficience [14]. 

Ces troubles sont d’ordinaire présents à la naissance et sont des troubles génétiques généralement 

héréditaires. Ils se manifestent en général au cours de l’enfance. Toutefois, certains déficits immunitaires 

primitifs (tels que l’hypogammaglobulinémie à expression variable) ne sont diagnostiqués qu’à l’âge adulte 

[2]. 

3.2.2. Epidémiologies des EII 

Les études épidémiologiques visant à estimer la prévalence des DIP dans différents pays ont donné des 

résultats incohérents  [15]. Une actualisation des données de registres continentaux a permis d'apporter 

quelques précisions.  

Selon l’ESID, entre 1993 et 2014, une estimation de 40 223 patients  a été obtenue à partir des registres 

nationaux des pays européens [16] ou la plus grande cohorte est enregistrée en France avec 6602 patients 

dans le dernier rapport du groupe d’étude français [17]. 

Aux Etats-Unis, l’USIDNET (United States Immunodeficiency Network) a enregistré 5484 patients dont 

45,8% diagnostiqués génétiquement en 2020 [18]. Le LASID (Latin American Society for 

Immunodeficiencies) publie 8146 cas issus de18 pays résultant de leur évaluation en ligne [19, 20]. En 

Argentine, on dénombre 2730 cas renseignés dans la base de données de LASID [21]. 

En Asie, après consultation de 18 registres nationaux, un total de 15 939 cas de DIP a été renseigné avec le 

Japon qui a rapporté 1240 patients avec une prévalence de 2,3 pour 100 000 habitants en 2011 [22]. L’Iran 

détient la plus grande cohorte asiatique avec 3056 cas signalés aux centres du réseau iranien de DIP en 

2018 pour une prévalence de 3,9 pour 100 000 habitants [23].  

En Afrique, principalement dans 7 pays, 4 509 patients ont été enregistrés selon l'estimation la plus élevée  

[21]. Après une mise à jour des données en 2011 en Afrique du Sud, sur une période allant de 1983 à 2009, 

168 patients ont été renseigné [24]. Au Maroc, le registre des DIP a rapporté en 2014, 424 patients atteints 
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de DIP enregistrés avec une prévalence évaluée à 0,81 pour 100 000 habitants. En Tunisie, Mellouli et al. 

en 2015 ont été rapporté 710 cas sur une période de 25 ans qui représente ainsi la plus grande cohorte du 

continent avec une prévalence de 4,3 pour 100 000 habitants [25]. 

Les statistiques normales ne sont pas représentés par ces chiffres en raison de sous-diagnostic et de non-

renseignements des cas, notamment en Allemagne ne renseignant que 1400 cas sur près de 100 000 cas 

attendus, ainsi que sur le continent asiatique et africain [26].  

3.2.3. Classification des Erreurs Innées de l’Immunité [27, 28] 

Les erreurs innées de l’immunité sont une altération quantitative et ou qualitatives des acteurs du système 

immunitaire d’origine génétique affectant de façon négative la qualité de vie des sujets qui en sont porteur 

et nécessitant une prise en charge adaptée. En fonction de l’acteur du système immunitaire incriminé et de 

la sévérité des manifestations cliniques associées, les erreurs innées de l’immunité sont actuellement 

classées en 10 tableaux :  

 Les déficits immunitaires combinés ;  

 Les déficits immunitaires combinés avec des caractéristiques syndromiques ;  

 Les déficits à prédominance d’anticorps ;  

 Les maladies de dysrégulation immunitaire ;  

 Les anomalies congénitales des phagocytes ;  

 Les déficits de l’immunité intrinsèque et innée ;  

 Les maladies auto-inflammatoires ;  

 Les déficits du complément ;  

 L’insuffisance médullaire ; 

 Et les phénocopies des erreurs innées de l’immunité.  

Le but de ces classifications est :   

 De faciliter la reconnaissance d’un DIP  

 D’accroitre la sensibilisation pour promouvoir le traitement idéal. 

3.2.3.1. Les DIP à prédominance humorale (sur les anticorps) [14] 

La plus fréquents des DIP, ils constituent un groupe de pathologies hétérogènes en ce qui concerne leur 

fréquence, leur gravité et leur pronostic. Ici, une anomalie de développement des lymphocytes B ou à une 

anomalie fonctionnelle par défaut de coopération cellulaire (T/B) est à l’origine du défaut de production 

d’anticorps. Elle peut être totale (agammaglobulinémie) ou partielle (hypogammaglobulinémie) touchant 

un isotype, une sous classe ou une réponse à un antigène spécifique.  La personne atteinte peut présenter 

des infections respiratoires (bronchites, pneumonies), ORL (sinusites, otites) et digestives. Elles sont 



 

 
13 

principalement dues à des germes à développement extracellulaire, essentiellement des germes pyogènes 

encapsulés (Streptocoque, Staphylocoque, Pneumocoque, Heamophilus) et à certains parasites intestinaux 

(Giardia intestinalis). Elle englobe :  

 L’agammaglobulinémie : arrêt de la maturation des LB à un stade précoce conduisant à un déficit global 

en Ig, transmission liée à X et des formes à transmission autosomique récessive 

a- L’agammaglobulinémie liée à X (XLA) ou la maladie de Bruton  

Représente 90% des cas des déficits globaux de l’immunité humorale. Touchant le gène btk (Bruton’s 

tyrosine kinase) qui code la Bruton tyrosine kinase responsable de la transmission du signal via le BCR 

dont la mutation conduit chez les garçons à un arrêt de la différenciation au stade pré-B, caractérisé par une 

absence de LB matures dans le sang circulant et dans les organes lymphoïdes.  

 b- Les agammaglobulinémies autosomiques récessives   

Dans ces formes, il y a un blocage de maturation des LB à un stade plus précoce, lors de la transition du 

stade pro-B au stade pré-B. Plusieurs anomalies génétiques sont décrites touchant différents gènes 

intervenant dans la synthèse du pré-BCR (chaine lourde μ, λ5, VpréB, Igα, Igβ) ou les voies de 

transmissions du signal par le pré-BCR (BLNK- B cell linker, PIK3R1, E47).  

 Les syndromes d’hyperIgM, les déficits sélectifs en Ig : caractérisés par la présence d’un taux normal 

ou élevé d’IgM avec absence totale des Ig des autres isotypes (IgG, IgA, IgE). Ils peuvent être liées à 

X (HIGM-X1 ou HIGM1 (anomalie du gène codant le CD40L présent sur le chromosome X)) ou être 

de transmission autosomique récessive (HIGM2 ((anomalies diverses touchant les gènes AID 

(activation induced cytidine deaminase) et UNG (uracil-DNA glycosylase), HIGM3 (anomalie du gène 

qui code le CD40), HIGM4). 

 Les déficits sélectifs en Ig :  

a- Les déficits en IgA : asymptomatique pour la plupart, le plus fréquent des déficits humoraux. On 

observe des déficits en IgA1 ou IgA2, et des formes associées à un déficit en IgG notamment IgG2 

et IgG4, avec une augmentation des IgE. 

b- Le déficit en sous-classes d’IgG : asymptomatiques du fait de la présence d’un taux normal d’IgG, 

souvent associés à d’autres déficits (IgA). 

c- Le déficit sélectif en IgM : très rare, avec un taux d’IgM effondré alors que celui des autres classes 

est normal. 

d-  Le déficit en anticorps spécifiques : défaut de réponse aux antigènes polysaccharidiques chez des 

sujets âgés de plus de 2 ans avec un taux des Ig et de LB est normal et la réponse aux antigènes 

protéiques est également normale. 

 Le déficit immunitaire commun variable : Plus fréquent, survenant chez l’adulte jeune (20-45 ans), 

caractérisé par une diminution notable du taux des IgG sériques avec une diminution du taux des IgA 
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et/ou des IgM, une réponse faible ou absente aux vaccinations et aux immunisations, une absence de 

toute autre immunodéficience. L’anomalie génétique la plus fréquente affecte le gène TNFRS13B qui 

code la protéine TACI (transmembrane activator and CAML interactor). 

 L’hypogammaglobulinémie transitoire de l’enfant : la production de quantités normales d’anticorps 

(immunoglobulines) est retardée chez le nourrisson. Les taux d’immunoglobulines s’abaissent dès 3 à 

6 mois et reviennent à la normale vers 12 à 36 mois. 

3.2.3.2. Les Déficits immunitaires combinés [14] 

Elle comprend les déficits immunitaires combinés sévères et les déficits immunitaires combinés moins 

sévères et moins profonds. 

3.2.3.2.1. Les déficits immunitaires combinés sévères  

Rares et plus graves des DIP, se manifestant à un âge précoce (au cours des premiers mois de la vie) par : 

des infections très sévères (pronostic vital en jeu). Ces infections sont causées par des bactéries gram 

négatif, des virus (CMV, les virus du groupe Herpès, adénovirus…) des germes opportunistes (candida, 

pneumocystis jiroveci, toxoplasma gondi) et à développement intracellulaire comme les mycobactéries. Et 

aussi un retard de croissance (secondaire). La radiologie révèle une absence d’ombre du thymus. Les 

vaccins vivants atténués comme la BCGite généralisée sont contre- indiqués chez ces malades en raison du 

développement des réactions mortelles post-vaccinales, plus la contre-indication de la transfusion sanguine 

chez ces sujets. Ils sont classés en fonction des lymphocytes déficitaires en deux principaux groupes : T-B- 

SCID et T-B+ SCID. Des sous-groupes sont individualisés selon l’absence ou la présence des lymphocytes 

NK. 

 

 

 

 

 

Chaque groupe renferme un certain nombre de déficits dont l’anomalie génétique pour la majorité est 

identifiée.   

a. Les SCID T-B-NK+ : 

Ces déficits sont dus à des mutations qui touchent les gènes nécessaires pour l’expression des récepteurs 

spécifiques des antigènes TCR et BCR. Plusieurs mutations ont été identifiées touchant les gènes des 

  

SCID  

T - B - 

T - B - NK - T - B - NK+ 

T - B+  

T - B+NK - T - B+NK+  
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enzymes RAG-1/RAG-2, Artemis, NHJ1, DNAPKc, DNA ligase IV.  Ces mutations sont transmises 

selon le mode autosomique récessif. Il s’agit du : déficit en RAG-1/RAG-2, le syndrome d’Omenn. 

b. Les SCID T-B+NK- :  

Ces déficits sont caractérisés tous par l’absence de LT et NK alors que les LB sont en nombre normal.   

Les mutations touchent le gène qui code la chaine gamma commune et le gène qui code le facteur de 

transcription JAK3 (Janus kinase 3). 

c. Les SCID T-B+NK+ : 

 Une absence des LT qui entraine un défaut fonctionnel des autres lignées, dus à des anomalies qui touchent 

la transmission du signal via le TCR ou à un défaut de survie des LT au cours de sa différenciation thymique.  

Les mutations concernent plusieurs gènes ; la chaine IL-7Rα, CD45, les sous-unités CD3ε/CD3δ 

(transmission autosomique récessive). 

d. Les SCID T-B-NK- :  

Caractérisé par l’absence des lymphocytes des trois lignées qui se constitue à la suite d’une anomalie de 

deux gènes codant deux enzymes clés ; l’adenylate kinase 2 (AK2, dysgénésie réticulaire) et l’adénosine 

désaminase (déficit en ADA).  

3.2.3.2.2 Les déficits immunitaires moins profonds  

Les cellules T sont retrouvées dans le sang circulant en nombre réduit parfois normal avec des fonctions 

très défectueuses. Ils se manifestent par des infections diverses moins sévères et moins précoces que celles 

présentées par les enfants DICS. Les conséquences sont un déficit en LTCD4, un déficit en LTCD8. 

a. Déficit d’expression des molécules HLA de classe II : déficit de la régulation transcriptionnelle des 

gènes codant les molécules HLA de classe II (transmission autosomique récessive). Une absence 

d’expression de molécules HLA de classe II est notée sur les cellules (CPA et LB). Les lymphocytes 

T sont normaux en termes de nombre mais on note une profonde lymphopénie TCD4+ avec une 

hypogammaglobulinémie (IgG2 et les IgA).  

b. La lymphopénie TCD8 : plusieurs anomalies génétiques peuvent conduire à l’installation d’une 

lymphopénie TCD8 résultat d’un défaut de sélection thymique. On distingue le déficit en ZAP70, 

le déficit en CD8A et le déficit en molécules HLA I.  

3.2.3.3. Les déficits immunitaires combinés avec des manifestations syndromiques  

Les patients présentant ces pathologies caractérisées par un déficit immunitaire combiné et d’un syndrome 

complexe bien défini, cause d’une même anomalie génétique. Ce sont : le syndrome de DI-George (le 

thymus est absent ou sous-développé à la naissance, ce qui entraîne des problèmes avec 
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les lymphocytes T, les globules blancs), le syndrome de Wiscott-Aldrich (thrombopénie congénitale), 

l’ataxie-télangiectasie (incoordination, une dilatation capillaire et une immunodéficience), le syndrome 

d’hyper-IgE (taux d’immunoglobuline est très élevés), la dysplasie immuno-osseuse (polymorphisme 

clinique, associant : une dysplasie spondylo-épiphysaire, retard statural disproportionné, dysmorphie 

faciale caractéristique, et un syndrome néphrotique cortico-résistant). 

3.2.3.4. Dysrégulation immunitaire [14] 

Ce groupe renferme des pathologies causées par un défaut de régulation immunitaire. Ce déficit de 

régulation conduit à deux situations :  

 Une activation lymphohistiocytaire : prolifération polyclonale des LT qui envahissent tous les 

organes lymphoïdes et non lymphoïdes y compris le système nerveux central (la lymphohistiocytose 

familiale, la maladie de Chediak-Higashi, la maladie de Griscelli et le syndrome de Purtillo). 

 Une auto-immunisation : syndrome lymphoprolifératif auto-immun (ALPS), syndrome APECED 

(syndrome auto-immune polyendocrinopathycandidiasis ectodermal dystrophy), Le syndrome 

IPEX (immune dysrégulation polyendocrinopathy enteropathy X-linked). 

3.2.3.5. Troubles auto-inflammatoires  

Caractérisés principalement par un syndrome inflammatoire biologique en phase de poussée clinique et 

une absence d’infection concomitante (épisodes inflammatoires récurrents où origine infectieuse ou auto 

immune n’est retrouvée). Les maladies auto inflammatoires monogéniques ont en commun des anomalies 

génétiques codant pour des protéines intervenant dans l’immunité innée.  

3.2.3.6. Déficits en complément [29] 

Les déficits en complément, transmise selon le mode autosomique récessif, sont associés à une 

susceptibilité accrue aux infections invasives et aux désordres auto immuns. Le complément doit être 

exploré chez tous les patients qui présentent des infections bactériennes invasives récurrentes avec une 

maladie rénale, des manifestations auto immunes ou un angioedème, en dosant le CH50 : 

 Si CH50 est bas : un ou plus de ces fractions manquent (C5 C6 C7 C8 C9)  

 Si CH50 est bas ou absent : la voie classique du complément est atteinte.  

 Si CH50 est normal, la voie alterne du complément est atteinte. 

3.2.3.7. Les déficits congénitaux de la phagocytose [14] 

Ce sont des pathologies dues soit à une neutropénie soit à un déficit fonctionnel des granulocytes et 

notamment des Polynucléaires neutrophiles (PNN).   

  

https://www.msdmanuals.com/fr/accueil/troubles-immunitaires/biologie-du-syst%C3%A8me-immunitaire/immunit%C3%A9-acquise#v778750_fr
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a. Les neutropénies constitutionnelles primitives : 

Comportent deux entités, la neutropénie congénitale sévère et la neutropénie cyclique.   

 La Neutropénie congénitale sévère : arrêt précoce de la différenciation des cellules de la lignée 

granulocytaire. Elle est associée à une insuffisance pancréatique et des anomalies osseuses. Taux de 

PNN effondré (< 200 cellules/mm3).   

 La neutropénie cyclique : caractérisée par des cycles de neutropénie qui durent 3 à 6 jours et qui 

reviennent en moyenne tous les 21 jours. Au cours de la période de neutropénie, le taux des PNN 

est à la limite inférieure de la normale voire nulle. En dehors de cette période, le taux des PNN est 

normal.  Au cours des périodes de neutropénie, le patient souffre d’infections sévères mais en dehors 

de ces périodes, il est asymptomatique. 

b. Les anomalies qualitatives des PNN : touche les fonctions de chimotaxie, d’adhésion cellulaire 

ou de phagocytose. Ce sont : déficit des protéines d’adhésion (LAD), déficit du métabolisme 

oxydatif des neutrophiles (maladie granulomateuse chronique). 

3.2.3.8. Insuffisances médullaires  

Groupe de DIP qui englobe plusieurs maladies dont l’anémie de Fanconi dans ses différents types, le 

syndrome ataxie pancytopénie.   

3.2.3.9. Les déficits de l’immunité innée  

3.2.3.9.1. Déficit de la phagocytose ou de la bactéricidie [30] 

 La granulomatose septique chronique :  

C’est une incapacité des cellules phagocytaires à produire les radicaux libres oxygénés (O2-, H2O2, ...) 

nécessaires à la mise à mort intracellulaire des organismes phagocytés (activité phagocytaire normale mais 

leur activité bactéricide est très diminuée). Elle se manifeste dès les premiers mois de la vie. Les tests de 

diagnostic sont : le test au NBT (nitrobleu tétrazolium) et le test au DHR (Test de Dihydrorhodamine). 

 Le déficit en G6PD :  

Des manifestations infectieuses associées à une anémie hémolytique sont observés, du fait du déficit 

enzymatique dans les leucocytes et les érythrocytes. La transmission est liée au chromosome X.  

 Le déficit en myéloperoxydase :  

Des infections à Candida, à staphylocoques et à d’autres germes sont fréquemment observes. Le traitement 

est le même que dans la granulomatose septique chronique. 
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3.2.3.9.2. Déficit de la mobilité ou de l’adhérence des phagocytes [30]  

Ce sont :  

 Le déficit en molécules d’adhésion : le plus connu est LFA-1 (Leukocyte Function Antigen 1). 

Les infections apparaissent dès la naissance et il existe fréquemment une omphalite et le signe le 

plus précoce est un retard de chute du cordon ombilical.  

 Le syndrome de Chediak-Higashi : activité des cellules phagocytaires, des cellules NK et des 

lymphocytes T est fortement diminuée. 

3.2.3.10. Phénocopies des erreurs innées de l’immunité  

Groupe plus récente de DIP, ne résultant pas de mutations génétiques héréditaires, mais sont acquises au 

cours de la vie. Elles sont causées par des mutations génétiques somatiques ou par des auto-anticorps. Les 

mutations somatiques sont acquises par les cellules ; contrairement aux autres mutations responsables 

d'autres DIP, elles ne sont pas héréditaires et ne sont pas transmises à la descendance. Cette catégorie inclut 

plusieurs maladies auto-immunes, comme le syndrome lymphoprolifératif auto-immun (ALPS). Les auto-

anticorps sont des anticorps qui ciblent les propres protéines de l'organisme [31, 32].  

3.2.4. Les manifestations cliniques des Erreurs Innées de l’Immunité  

Tableau 1. Manifestations cliniques devant faire évoquer un DIP (d’après Ceredih.fr) [33] 

Enfants Adultes  

1. Des infections récurrentes des voies respiratoires 

hautes et basses, plus de huit otites par an (pendant 

l’automne et l’hiver) chez les moins de 4 ans ; plus 

de quatre otites par an (pendant l’automne et l’hiver) 

chez les plus de 4 ans ; Plus de deux pneumonies par 

an ou plus de deux sinusites par an.  

2. Des infections sévères avec des germes de type 

pneumocoque, Hæmophilus, Neisseria : un seul 

épisode de méningite ou sepsis se doit d’être exploré. 

 3. Des infections à bactéries pyogènes récurrentes 

(cutanée, invasive, tissulaire, etc.).  

4. Des infections récurrentes avec le même type de 

pathogène.  

5. Des infections inhabituelles et/ou d’évolution 

inhabituelle (ex., infection par un germe 

opportuniste, diarrhée infectieuse persistante, muguet 

ou candidose cutanée récidivante).  

6. Une cassure de la courbe staturopondérale et/ou 

une diarrhée persistante. 

 7. Antécédents familiaux de déficits immunitaires ou 

de signes cliniques similaires, consanguinité 

1. Plus de deux otites par an, plus de deux 

sinusites aiguës ou sinusites chroniques ; plus 

de deux mois de traitement antibiotique par an 

et/ou nécessité d’un traitement antibiotique 

par voie intraveineuse ; deux pneumopathies 

dans l’année, diarrhée chronique avec perte de 

poids, épisodes de fièvre importante 

inexpliquée ; mycose cutanéomuqueuse 

persistante ; deux infections graves dans 

l’année  

2. Cas d’immunodéficience connu dans la 

famille 

 3. Manifestations auto-immunes et/ou 

granulomatose  

4. Infections virales répétées ou chroniques 

(herpès, zona, verrues, aphtes, condylome, 

infections génitales chez la femme) 

 5. Dilatations des bronches et/ou bronchites 

répétées sans cause connue 
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Figure 3. Les signes cliniques évocateurs de DIP [34] 

3.2.5. Diagnostic des Erreurs Innées de l’Immunité [14, 35] 

Devant certains signes révélateurs, un EII est suspecté après avoir éliminé les causes d’un déficit 

immunitaire secondaire. Les examens réalisés peuvent être regroupés en deux catégories : les 

examens de première intention et les examens de deuxième intention. 

3.2.5.1. Examens de première intention ou examen d’orientation  

A. Une numération et formule sanguine avec détermination de la taille des plaquettes et un 

examen du frottis : le résultat est à interpréter selon l’âge en tenant compte des valeurs absolues des 

lymphocytes et des polynucléaires.  Les anomalies à rechercher sont : 

- Une lymphopénie oriente vers un déficit de l’immunité cellulaire. 

- Une neutropénie sévère inférieure à 500/mm3, à elle seule est un signe clinique. 
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- Une anémie et/ou une thrombopénie pouvant être des complications auto-immunes des DIP. 

- Sur le frotti, la présence de corps de Jolly témoigne d’une asplénie et la présence de plaquettes de 

petites tailles peuvent orienter les recherches vers le syndrome de Wiscott-Aldrich. 

 B. Dosage pondéral des immunoglobulines sériques  

Non interprétable avant l’âge de 4 mois (présence des IgG maternelle) et son interprétation doit tenir 

compte de l’âge (grande variabilité des taux durant la petite enfance). L’électrophorèse des protéines 

sériques peut être informative chez le sujet adulte. Les sous-classes des Ig ne sont dosées qu’après 

l’âge de 2 ans. 

C. Sérologies post- vaccinales et/ou post-infectieuses  

Permettant l’évaluation de la capacité de production des anticorps spécifiques. Indiqué qu’après l’âge 

de 6 mois (présence des anticorps maternels). Elle doit être réalisée durant l’année qui suit la 

vaccination. Deux grands types d’anticorps seront recherchés ; les anticorps dirigés contre les 

antigènes protéiques et ceux dirigés contre les polysaccharides. Il faut savoir, que physiologiquement, 

ces derniers n’apparaissent qu’après l’âge de 18-24 mois.  

D. Autres examens  

 Radiographie de thorax pour la recherche de l’ombre thymique et d’une éventuelle 

pneumopathie, 

 Intradermoréaction à la tuberculine si l’enfant a été vacciné par le BCG, 

Un interrogatoire soigneux et un examen clinique couplé a ces éléments permettent d’orienter les 

examens de deuxième intention. 

3.2.5.2. Examens de deuxième intention  

A. Phénotypage lymphocytaire  

Numération des sous-populations lymphocytaires T (CD4 +, CD8+), des LB et des cellules NK qui 

doivent être interprétées en valeur absolue selon l’âge.  Le phénotypage lymphocytaire peut être 

réalisé par la technique de cytométrie de flux en utilisant des anticorps monoclonaux marqués aux 

fluorochromes et visant les marqueurs de lignée des différentes populations lymphocytaires. 

L’activation des lymphocytes T peut également être évaluée en recherchant à leurs surfaces la   

présence de marqueurs d’activation (CD25, HLA II) ou en mesurant les cytokines qu’ils produisent 

après activation.  
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B. Etude fonctionnelle des polynucléaires  

Prescrits en cas de suspicion de déficit fonctionnel des PNN, les fonctions des PNN sont explorées 

soit le mouvement (chimiotactisme), l’adhésion et la bactéricidie (maladie granulomateuse 

chronique) par le test de réduction de nitrobleu de tétrazolium (NBT) ou test à la dihydrorhodamine 

en cytométrie en flux.  

D. Examens spécifiques  

 Devant certains déficits surtout les déficits en enzyme, on a recours à des examens plus spécifiques 

comme le dosage de l’activité de l’ADA en cas de SCID T-B-NK-. En cas de suspicion de déficit en 

complément, des examens spécifiques seront demandés en respectant une démarche étagée en 

commençant par le dosage pondéral des fractions C3 et C4 avec l’étude fonctionnelle globale de la 

voie classique et la voie terminale commune appelée complément hémolytique 50 (CH50).  

 E. Analyse génétique  

Le diagnostic de certitude est posé quand on met en évidence la mutation du gène en cause. Les tests 

génétiques incluent : 

 Le séquençage de Sanger est une méthode de séquençage de l’ADN basé sur l’incorporation 

sélective de didésoxynucléotides de terminaison de chaine par une ADN polymérase lors de 

la réplication de l’ADN in vitro.   

 Le séquençage de nouvelle génération (NGS) est la méthode pour détecter les mutations dans 

les gènes codant pour les protéines et les ARN grâce a des cycles répétés d’extension de 

nucléotides médiée par la polymérase ou grâce à de ligation d’oligonucléotides. 

 Le clonage positionnel est une autre méthode utilisée pour identifier les gènes responsables 

de déficits immunitaires primitifs en l’absence d’informations sur leur fonction. Elle consiste 

à isoler des segments d’ADN partiellement chevauchants, à partir d’ADNc identifiés sur des 

chromosomes artificiels de levure issus d’une banque d’ADN. Cette approche a permis 

d’identifier le gène responsable de l’agammaglobulinémie liée à l’X (XLA) [36]. 

Ces analyses permettent de déterminer les anomalies génétiques responsables des EII, ce qui aide à 

orienter le traitement et à prévenir les complications associées. 
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Tableau 2. Les essentiels de la prise en charge d’un déficit immunitaire primitif [33] 

  

Les 5 examens essentiels 

pour dépister un DIP 

Les 5 questions essentielles 

1. Que dit ton carnet de santé ?  

2. Quelle est ton histoire familiale ?  

3. Quels sont tes antécédents ?  

4. Que me dit mon examen clinique ?  

5. Dois-je prescrire des examens ? 

Antécédents infectieux, maladies auto-immunes, 

cancers personnels et familiaux. Présence 

d’adénopathies, hépatosplénomégalie, auscultation 

pulmonaire (foyers infectieux chroniques). En cas 

de signes d’alerte d’un DIP, prescrire les examens 

essentiels du dépistage 

1. Une numération-formule sanguine (NFS) 

2. Une électrophorèse des protéines plasmatiques 

(EPP)  

3. Des sérologies vaccinales (attention au 

remboursement) ROR, tétanos, diphtérie, si vacciné : 

pneumocoque ou Hæmophilus 

4. Un dosage du complément (C3, C4, CH50) 

5. Parfois (sur point d’appel) : un scanner thoracique 

non injecté  

 

Neutropénie, lymphopénie ?  

Hypogammaglobulinémie ?  

Attention, le dosage des sous-classes 

d’immunoglobuline est coûteux et n’est pas 

utile en première intention. Les sérologies 

vaccinales permettent d’évaluer la capacité du 

système immunitaire à monter une réponse 

efficace. Un déficit en complément peut se 

traduire par des infections à pneumocoque ou 

à méningocoque. Le scanner recherchera la 

présence d’une dilatation des bronches (en 

faveur d’infections récidivantes, traînantes, 

séquellaires) 
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3.2.6. Traitement [14] 

Les principaux axes thérapeutiques, au nombre de trois sont :  

 Prévention des infections : éviter l’exposition aux germes de l’environnement, les vaccins à 

germes vivants atténués, utilisation d’antibioprophylaxie pour les patients à haut risque 

d’infections, 

 Remplacement de composants immunitaires manquants et stimulation du système 

immunitaire : immunoglobuline administrée par voie intraveineuse (IVIG) en milieu 

hospitalier ou par voie sous-cutanée en ambulatoire (déficits humoraux), IFN-gamma 

(maladie granulomateuse chronique), greffe de cellules souches hématopoïétiques (SCID, le 

syndrome d’hyper IgM, le syndrome de Wiscott-Aldrich). 

 Thérapie génique : visant à remplacer le gène muté non fonctionnel par un gène fonctionnel 

dans les cellules du patient. Ce type de thérapie est en phase d’essai clinique et n’est donc 

pas d’usage élargie.  
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4. METHODES 

4.1. Type d’étude 

Nous avons mené une étude transversale dans les laboratoires d’analyse public et privé de Bamako. 

4.2 Période d’étude 

Elle s’est déroulée sur une période de 3 mois allant d’Août à octobre 2025. 

4.3 Site d’étude 

Notre étude a été réalisée dans les laboratoires d’analyse publique et privé sur les deux rives de la 

ville de Bamako. 

4.4. Population d’étude  

Notre population d’étude concernait les laboratoires d’analyse biomédicale du district de Bamako. 

 Critères d’inclusions : ont été inclus dans cette étude, tous les laboratoires publics ou privés 

agréent qui ont accepté de participer à l’étude. 

 Critères de non-inclusion : n’ont pas été inclus dans notre étude, tous les laboratoires publics 

et privés non reconnues ou ne disposant pas d’une autorisation d’exercice. 

4.5. Echantillonnage 

L’échantillonnage était exhaustif basée sur la liste des laboratoires d’analyse biomédicale privé 

fourni par le conseil national de l’ordre des pharmaciens de Mali, plus les laboratoires situés au sein 

des centres hospitaliers universitaires et les centres de santé de référence de la ville de Bamako. 

4.6. Collecte des données 

Les données ont été collectées sur un questionnaire papier préétabli et validé par les investigateurs 

avant le début de l’étude. Ce questionnaire était administré au responsable du laboratoire qui après 

renseignement a été remis aux investigateurs. 

4.7. Variables mesurées  

Les variables suivantes ont été mesurées :  

 Durée d’activité, qualification du responsable, couverture géographique. 

 Indicateurs de faisabilité : techniques disponibles dans les laboratoires (faisabilité), la 

fréquence, coûts, délais de délivrance et la provenance des demandes des tests (NFS, 

Electrophorèse des protéines, Dosage pondérales des Immunoglobulines, 

Immunophénotypage, dosage des composants du complément). 
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4.8. Saisie et Analyse des données  

Les données collectées sur le questionnaire papier ont été saisi sur le logiciel Excel 2019, exporté 

puis analyser via le logiciel SPSS version 27.0. Une analyse descriptive a été réalisée afin de générer 

les résultats qui ont été présenté sous forme de tableau.  

4.9. Considération éthique  

Le protocole a été approuvé par le comité d’éthique de l’Université des Sciences des Techniques et 

des Technologies de BAMAKO sous le numéro 2025/223/CE/USTTB. Une autorisation 

administrative de la faculté de pharmacie ainsi que celle du conseil national de l’ordre des 

pharmaciens du Mali a été obtenu avant le début de l’étude. Un consentement libre et éclairé a été 

obtenu de tous les responsables de laboratoire avant l’inclusion et l’administration du questionnaire. 

Le respect strict de l’anonymat a été observé durant toute l’étude. 
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5. RESULTATS  

Durant cette étude, les enquêtes nous ont permis d’avoir les résultats suivants : 

Tableau 3. Répartition selon l’expérience d’activité des laboratoires 

Expérience d’activité des laboratoires Effectif n (%) 

1-9 ans 4 (13,8) 

10 ans et plus 25 (86,2) 

Total 29 (100) 

La majorité des laboratoires (86,2 %) ont une expérience de 10 ans ou plus, tandis que 13,8 % ont 

une expérience d’activité située entre 1 à 9 d’activité. 

Tableau 4. Répartition selon la qualification du responsable du laboratoire 

Qualification responsable laboratoire Effectif n (%) 

Biologiste 8 (27,6) 

Pharmacien biologiste 18 (62,1) 

Médecin biologiste 3 (10,3) 

Total 29 (100) 

Ce résultat met en évidence une prédominance des pharmaciens biologistes à la tête des laboratoires 

(62,1 %), suivis des biologistes (27,6 %), tandis que les médecins biologistes sont faiblement 

représentés (10,3 %). 

Tableau 5. Répartition selon la couverture géographique 

Couverture géographique Effectif n (%) 

Nationale 8 (27,6) 

Bamako 21 (72,4) 

Total 29 (100) 

Les résultats montrent une prédominance significative des laboratoires à couverture locale, 

concentrés à Bamako (72,4 %), contre une proportion plus faible disposant d’une couverture 

nationale (27,6 %). 
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Tableau 6. Répartition selon la disponibilité (faisabilité) des analyses 

Analyse Faisabilité 

Oui n (%) Non n (%) 

NFS 29(100) 0(0) 

Electrophorèse des protéines 16(55,2) 13(44,8) 

Dosage Pondéral des IgA, IgM, IgG 11(37,9) 18(62,1) 

Dosage des IgE 16 (52,2) 13(44,8) 

Immuno-phénotypage 0 (0) 29(100) 

DHR-Test 0 (0) 29(100) 

HLA-DR 0 (0) 29(100) 

NBT 0 (0) 29(100) 

CH50 0 (0) 29(100) 

AP50 0 (0) 29(100) 

Dosage des compléments 5 (17,2) 24(82,8) 

Dosage des cytokines 0 (0) 29(100) 

La Numération Formule Sanguine (NFS) apparaît comme l’examen le plus accessible, avec une 

faisabilité de 100 % (29/29), L’électrophorèse des protéines sériques est faisable dans 55,2 % des 

cas, tandis que le dosage pondéral des immunoglobulines (IgA, IgM, IgG) n’est disponible que dans 

37,9 % des cas. Le dosage des IgE est disponible dans 52,2 % des cas et tandis que le dosage du 

complément n’est réalisable que dans 17,2 % des cas. En revanche, aucun des examens suivants n’est 

disponible : immunophénotypage lymphocytaire, test au DHR, HLA-DR, NBT, CH50, AP50 et 

dosage des cytokines (0 % de faisabilité). 
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Tableau 7. Les raisons de non-disponibilité des analyses de l’électrophorèse des protéines 

plasmatiques 

Raison de la non-disponibilité de l’électrophorèse  Effectif n (%) 

 Non-disponibilité d'appareil 12 (92,3) 

 Non-disponibilité des réactifs 1 (7,7) 

 Total  13 (100) 

La majorité des laboratoires ne réalisant pas l’électrophorèse des protéines (92,3 %) sont limités par 

l’absence d’appareil, tandis que la non-disponibilité des réactifs ne concerne qu’un faible 

pourcentage (7,7 %). 

Tableau 8. Les raisons de non-disponibilité des analyses du dosage pondérale IgA, IgM, IgG 

Raison de non-faisabilité du Dosage IgG, IgM, IgA  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 10 (55,5) 

Non-disponibilité des réactifs 3 (16,7) 

Analyse non demandée 5 (27,8) 

Total  18 (100) 

La faisabilité du dosage des IgG, IgM et IgA est principalement limitée par l’absence d’appareil 

(55,5 %), tandis que la non-disponibilité des réactifs est de 16,7 % et le manque de demande d’analyse 

de 27,8 %. 

Tableau 9. Les raisons de non-disponibilité des analyses du dosage IgE 

Raison de non-disponibilité du Dosage IgE  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 10 (76,9) 

Non-Disponibilité des réactifs 2 (15,4) 

Analyse non demandée 1 (7,7) 

Total  13 (100) 

La non-disponibilité du dosage des IgE est principalement due à l’absence d’appareil (76,9 %), 

suivie par la non-disponibilité des réactifs (15,4 %) et le manque de demande d’analyse (7,7 %). 
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Tableau 10. Répartition selon les raisons de non-disponibilité des analyses du dosage du 

complément 

Raison de non-disponibilité du dosage du Complément  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 17 (70,8) 

Analyse non demandée 7 (29,2) 

Total 24 (100) 

La non-disponibilité du dosage du complément est principalement due à l’absence d’appareil (70,8 

%), tandis que le motif analyse non demander représente 29,2 %. 

Tableau 11. Répartition selon les raisons de non-disponibilité des analyses de 

l’immunophénotypage 

Raison de non-disponibilité de l’Immunophénotypage  Effectif n (%) 

Non Disponibilité d'appareil 21 (72,4) 

Analyse non demandée 8 (27,6) 

Total 29 (100) 

La non-disponibilité de l’immunophénotypage est majoritairement liée à l’absence d’appareil (72,4 

%), tandis que le motif analyse non demander représente 27,6 %. 

Tableau 12. Répartition selon les raisons de non-disponibilité des analyses du DHR-Test 

Raison de non-disponibilité du DHR Test  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 18 (62,1) 

Non-disponibilité des réactifs 1 (3,4) 

Analyse non demandée 10 (34,5) 

Total 29 (100) 

La non-disponibilité du test DHR est principalement liée à l’absence d’appareil (62,1 %), suivie par 

le motif analyse non demander (34,5 %), tandis que la non-disponibilité des réactifs représente (3,4 

%). 
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Tableau 13. Répartition selon les raisons de non-disponibilité des analyses du HLA-DR 

La non-disponibilité du typage HLA-DR est principalement due à l’absence d’appareil (58,6 %), 

tandis que le motif absence de demande représente 41,4 %. 

Tableau 14. Répartition selon les raisons de non-disponibilité du Test NBT 

Raison de non-disponibilité de NBT  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 20 (69) 

Analyse non demandée 9 (31) 

Total  29 (100) 

La non-disponibilité du test NBT est principalement liée à l’absence d’appareil (69 %), tandis que le 

motif analyse non demander représente 31 %. 

Tableau 15. Répartition selon les raisons de non-disponibilité des analyses du CH50 

Raison de non-disponibilité de CH50  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 19 (65,5) 

Analyse non demandée 10 (34,5) 

Total  29 (100) 

La non-disponibilité du dosage du CH50 est principalement due à l’absence d’appareil (65,5 %), 

tandis que le motif analyse non demander représente 34,5 %. 

 

  

Raison de non-disponibilité du HLA DR  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 17 (58,6) 

Analyse non demandée   12 (41,4) 

Total 29 (100) 
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Tableau 16. Répartition selon les raisons de non-disponibilité des analyses du Test AP50 

Raison de non-disponibilité d’AP50  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 18 (62,1) 

Analyse non demandée 11 (37,9) 

Total 29 (100) 

La non-disponibilité du dosage de l’AP50 est principalement liée à l’absence d’appareil (62,1 %), 

tandis que le motif analyse non demander représente 37,9 %. 

Tableau 17. Répartition selon les raisons de non-disponibilité des analyses des cytokines 

La non-disponibilité du dosage des cytokines est principalement due à l’absence d’appareil (69 %), 

tandis que le motif analyse non demander représente 31 %. 

Tableau 18. Répartition selon la fréquence de demande de la numération formule sanguine 

Fréquence de demande de la NFS Effectif n (%) 

1 fois/jour 0 (0) 

Entre 2 et 5 fois /jour 0 (0) 

> 5 fois /jour 29 (100) 

Total 29 (100) 

Les résultats montrent que 100 % des laboratoires (29/29) reçoivent des demandes de Numération 

Formule Sanguine plus de 5 fois par jour. 

 

  

Raison de non-disponibilité du dosage des Cytokines  Effectif n (%) 

Non-disponibilité d'appareil 20 (69) 

Analyse non demandée 9 (31) 

Total  29 (100) 
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Tableau 19. Répartition selon le coût moyen de l’analyse de la numération formule sanguine 

Coût de la NFS Effectif n (%) 

< 5000Fr 21 (72,4) 

Entre 5000Fr et 10.000Fr 8 (27,6) 

> 10000Fr 0 (0) 

Total 29 (100) 

Les résultats montrent que 72,4 % des laboratoires proposent la Numération Formule Sanguine à un 

coût inférieur à 5 000 FCFA, tandis que 27,6 % la facturent entre 5 000 et 10 000 FCFA. Aucun 

laboratoire ne pratique un tarif supérieur à 10 000 FCFA. 

Tableau 20. Répartition selon le délai de délivrance de la numération formule sanguine 

Délai de Résultat de la NFS Effectif n (%) 

1 Jour 29 (100) 

Entre 2 et 7 jours 0 (0) 

> 1 Semaine  0 (0) 

Total 29 (100) 

Les résultats montrent que 100 % des laboratoires (29/29) délivrent les résultats de la Numération 

Formule Sanguine en une journée. 

Tableau 21. Répartition selon la fréquence de demande de l’électrophorèse 

Fréquence de demande de l’électrophorèse Effectif n (%) 

1 fois/jour 10 (62,5) 

Entre 2 et 5 fois/jour 6 (37,5) 

>5 fois/jour 0 (0) 

Total  16 (100) 

Les résultats montrent que, parmi les 16 laboratoires réalisant l’Electrophorèse des protéines, 62,5 % 

reçoivent en moyenne une demande par jour, tandis que 37,5 % en reçoivent entre 2 et 5 par jour. 

Aucun laboratoire ne dépasse 5 demandes quotidiennes. 
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Tableau 22. Répartition selon le coût moyen de l’électrophorèse des protéines 

Coût de l’électrophorèse  Effectif n (%) 

< 5000Fr 0 (0) 

Entre 5000Fr et 10.000Fr 9 (56,2) 

> 10.000Fr 7 (43,8) 

Total 16 (100) 

Les résultats montrent que 56,2 % des laboratoires facturent l’électrophorèse des protéines entre 5 

000 et 10 000 FCFA, tandis que 43,8 % appliquent un tarif supérieur à 10 000 FCFA. Aucun 

laboratoire ne propose un coût inférieur à 5 000 FCFA. 

Tableau 23. Répartition selon le délai de délivrance des résultats de l’électrophorèse 

Délai de résultat de l’électrophorèse Effectif n (%) 

1 jour  0 (0) 

Entre 2 et 7 jours 9 (56,2) 

> 1 Semaine 7 (43,8) 

Total 16 (100) 

Les résultats montrent qu’aucun laboratoire ne délivre le résultat de l’Electrophorèse des protéines 

en 1 jour. La majorité (56,2 %) rend les résultats entre 2 et 7 jours, tandis que 43,8 % dépassent une 

semaine. 

Tableau 24. Répartition selon la fréquence de demande des analyses du dosage pondéral des 

Ig 

Fréquence demande du dosage pondéral des Ig Effectif n (%) 

1 fois/jour 8 (72,7) 

Entre 2 et 5 fois/jour 3 (27,3) 

>5 fois/jour 0 (0) 

Total 11 (100) 

Les résultats montrent que, parmi les 11 laboratoires réalisant le dosage pondéral des IgA IgM IgG, 

72,7% reçoivent en moyenne 1 demande par jour, tandis que 27,3% enregistrent entre 2 et 5 demandes 

par jour. Aucun laboratoire ne dépasse 5 demandes quotidiennes. 
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Tableau 25. Répartition selon le coût moyen des analyses du dosage pondéral des Ig 

Coût du dosage pondéral Effectif n (%) 

< 5000 Fr 0 (0) 

Entre 5000Fr et 10.000Fr 3 (27,3) 

> 10.000Fr 8 (72,7) 

Total 11 (100) 

Les résultats montrent que 72,7% des laboratoires facturent le dosage pondéral des IgA IgM IgG à 

un coût supérieur à 10 000 FCFA, tandis que 27,3 % appliquent un tarif compris entre 5 000 et 10 

000 FCFA. Aucun laboratoire ne propose un coût inférieur à 5 000 FCFA. 

Tableau 26. Répartition selon le délai de résultats des analyses du dosage pondéral des Ig 

Délai de résultat du dosage pondéral Effectif n (%) 

1 jour 3 (27,3) 

Entre 2 et 7 jours 3 (27,3) 

> 1 Semaine 5 (45,4) 

Total 11 (100) 

Les résultats montrent que le dosage pondéral des IgA, IgM, IgG présentent un délai de rendu 

majoritairement long, avec 45,4 % des laboratoires dépassant une semaine. 

Tableau 27. Répartition selon la fréquence de demande des analyses du complément 

Fréquence de demande du complément  Effectif n (%) 

1 fois/jour 0 (0) 

Entre 2 et 5 fois/jour 0 (0) 

>5 fois/jour 0 (0) 

Autres : 1 Semaine/mois 5 (100) 

Total 5 (100) 

Les résultats montrent que, dans les 5 laboratoires réalisant le dosage du complément, aucune 

demande n’est enregistrée quotidiennement. 100 % rapportent une fréquence occasionnelle (environ 

une fois par semaine ou par mois). 
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Tableau 28. Répartition selon le coût moyen de demande des analyses du complément 

Coût du dosage du complément Effectif n (%) 

< 5000 Fr 0 (0) 

Entre 5000Fr et 10.000Fr 0 (0) 

> 10.000Fr 5 (100) 

Total 5 (100) 

Les résultats montrent que 100 % des laboratoires facturent le dosage du complément à un coût 

supérieur à 10 000 FCFA. Aucun laboratoire ne propose un tarif inférieur. 

Tableau 29. Répartition selon le délai de délivrance des analyses du complément 

Délai résultat du dosage du complément Effectif n (%) 

1 jour 0 (0) 

Entre 2 et 7 jours 0 (0) 

> 1 Semaine 5 (100) 

Total 5 (100) 

Les résultats montrent que 100 % des laboratoires délivrent les résultats du dosage du complément 

au-delà d’une semaine. 
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Tableau 30. Répartition de la Numération Formule Sanguine, de l’électrophorèse des 

protéines plasmatique, du dosage pondéral des Ig et du dosage du complément selon la 

provenance des demandes d’analyse 

 

Analyses 

CHU 

n(%) 

CSRéf 

n(%) 

CSCom 

n(%) 

Clinique 

privée 

n(%) 

Numération Formule Sanguine 29(100) 29(100) 29(100) 29(100) 

Electrophorèse des protéines 

plasmatique 

10(62,5) 2(12,5) 0(0) 4(25) 

Dosage pondéral des IgA, IgM, IgG 6(54,5) 2(18,2) 1(9,1) 2(6,7) 

Dosage des compléments 5(100) 0(0) 0(0) 0(0) 

La numération formule sanguine est demandé dans tous les types de structures (CHU, CSRéf, CSCom, 

cliniques privées), L’Electrophorèse des protéines plasmatiques est principalement demandé dans les 

CHU (62,5 %) et dans une moindre mesure dans les cliniques privées (25 %) et CSRéf (12,5 %). Le 

dosage pondéral des IgA IgM IgG est majoritairement demandé au CHU (54,5 %), moins fréquemment 

au CSRéf (18,2 %), et très peu dans les CSCom (9,1 %) et cliniques privées (6,7 %). Le dosage du 

complément n’est demandé qu’au CHU (100 %). 
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6. COMMENTAIRES ET DISCUSSION 

La présente étude constitue une première évaluation des capacités diagnostiques des erreurs innées 

de l’immunité (EII) dans les laboratoires d’analyses biomédicales du district de Bamako. Dans un 

contexte où les déficits immunitaires primitifs (DIP) restent largement méconnus et sous-

diagnostiqués, ces résultats apportent un éclairage essentiel sur les limites structurelles, 

organisationnelles et cognitives qui entravent leur identification. 

L’analyse des données révèle une accessibilité contrastée des examens biologiques. La numération 

formule sanguine (NFS), disponible dans 100 % des laboratoires, constitue l’examen le plus 

accessible et le plus fréquemment demandé. Cette disponibilité universelle témoigne d’un bon 

développement de la biologie de routine, indispensable à la prise en charge des pathologies courantes. 

Cependant, cette accessibilité contraste fortement avec la disponibilité limitée des examens plus 

spécialisés, tels que l’électrophorèse des protéines, le dosage des immunoglobulines ou du 

complément, et surtout l’absence totale de certaines explorations clés comme l’immunophénotypage 

lymphocytaire, les tests fonctionnels des phagocytes (DHR, NBT) ou encore le dosage des cytokines. 

Cette situation traduit une structuration incomplète du système de biologie médicale, caractérisée par 

un accès restreint à la biologie spécialisée. 

Ces résultats sont en accord avec les observations faites dans d’autres pays à ressources limitées, où 

les systèmes de santé sont historiquement orientés vers la lutte contre les maladies infectieuses 

prioritaires, au détriment des maladies rares telles que les DIP [15]. 

L’un des résultats majeurs de notre étude est l’absence totale de certains examens indispensables au 

diagnostic des EII. Cette indisponibilité s’explique principalement par des contraintes matérielles, 

notamment l’absence d’équipements adaptés. Les analyses des causes de non-faisabilité montrent 

clairement que le manque d’appareils constitue le principal facteur limitant, bien avant la non-

disponibilité des réactifs. Ces contraintes structurelles constituent des obstacles majeurs au 

développement de la biologie spécialisée en Afrique [37], et ont des conséquences directes sur la 

prise en charge des patients. En effet, en l’absence d’outils diagnostiques adaptés, les déficits 

immunitaires ne peuvent être ni identifiés ni classés, ce qui empêche la mise en place de traitements 

spécifiques et adaptés.  

Un autre aspect important mis en évidence par cette étude est la faible demande de certains examens 

spécialisés. Dans plusieurs cas, une proportion significative des laboratoires rapporte que certaines 

analyses ne sont pas demandées. Ce résultat est particulièrement révélateur d’un déficit de formation 

et de sensibilisation des cliniciens aux déficits immunitaires primitifs. En effet, l’absence de demande 

traduit une faible suspicion diagnostique, liée à une méconnaissance des signes d’alerte des DIP. Ce 

phénomène est largement décrit dans la littérature, où il est rapporté que le retard diagnostique des 
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DIP peut atteindre plusieurs années [38]. Nous assistons ainsi à un cercle vicieux dans lequel 

l’absence de formation entraîne une absence de demande, qui elle-même conduit à une absence 

d’offre, renforçant le sous-diagnostic de ces pathologies. Cette dynamique contribue à l’invisibilité 

des DIP dans les systèmes de santé, particulièrement en Afrique subsaharienne. 

Par ailleurs, les coûts élevés et les délais prolongés des analyses spécialisées constituent des barrières 

supplémentaires à leur accessibilité. Les résultats montrent que les examens tels que le dosage des 

immunoglobulines ou du complément sont majoritairement facturés à des coûts supérieurs à 10 000 

FCFA, avec des délais de rendu pouvant dépasser une semaine. Dans un contexte où les dépenses de 

santé sont principalement à la charge des patients, ces coûts représentent un obstacle majeur. En effet, 

des études ont montré que le coût constitue un facteur déterminant dans l’accès aux examens 

spécialisés en Afrique [39]. De plus, les délais prolongés sont difficilement compatibles avec la prise 

en charge des infections sévères, qui nécessitent des décisions thérapeutiques rapides. 

La forte centralisation des capacités techniques au niveau des centres hospitaliers universitaires 

révélée par nos résultats indique des inégalités d’accès aux soins, en particulier pour les populations 

éloignées des centres urbains, et contribue à des retards diagnostiques significatifs. 

Les insuffisances révélées par notre étude ont été rapportée par d’autres études en Afrique 

subsaharienne [40]. 

Ces résultats prennent une dimension particulière dans le contexte épidémiologique du Mali, 

caractérisé par une forte endémicité infectieuse et un taux élevé de consanguinité. Ces facteurs sont 

susceptibles d’augmenter la prévalence des déficits immunitaires primitifs, notamment ceux à 

transmission autosomique récessive. Pourtant, en l’absence de capacités diagnostiques adéquates, ces 

pathologies restent largement méconnues. Des estimations internationales suggèrent que jusqu’à 70 

à 90 % des cas de DIP ne sont pas diagnostiqués [38], et cette proportion pourrait être encore plus 

élevée dans les pays à ressources limitées. 

Les insuffisances observées relèvent de contraintes structurelles (manque d’équipements), 

organisationnelles (faible intégration de l’immunologie dans le système de santé) et cognitives 

(insuffisante connaissance des déficits immunitaires par les cliniciens), contribuant conjointement au 

sous-diagnostic des EII. 
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Limites de l’étude 

Certaines limites doivent être prises en compte dans l’interprétation de nos résultats. Le caractère 

déclaratif de l’enquête peut exposer à des biais d’information, liés à une estimation subjective des 

capacités techniques des laboratoires. De plus, l’étude étant circonscrite à Bamako, elle ne reflète pas 

nécessairement la situation dans les zones rurales, où les contraintes d’accès aux analyses biologiques 

sont probablement encore plus marquées. Néanmoins, ces limites n’altèrent pas la portée des 

résultats, qui mettent en évidence des tendances structurelles majeures du système diagnostic. 
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7. CONCLUSION ET RECOMMANDATIONS 

7.1. Conclusion 

Les résultats de cette étude mettent en évidence une faisabilité et une accessibilité très limitée des 

examens nécessaires au diagnostic des erreurs innées de l’immunité à Bamako. Si la numération 

formule sanguine est universellement disponible et fréquemment demandée, les analyses spécialisées 

restent rares ou totalement absentes, notamment l’immunophénotypage et les tests fonctionnels. Cette 

insuffisance est principalement liée à l’absence d’équipements, mais également à une faible demande 

clinique. Les coûts élevés et les délais prolongés constituent des obstacles supplémentaires. 

7.2. Recommandations 

Aux autorités sanitaires  

 Mettre en place un laboratoire national de référence en immunologie, doté d’équipements 

adaptés. 

 Subventionner les examens clés (dosage des immunoglobulines, complément) afin de réduire 

les barrières financières. 

Aux cliniciens  

 Renforcer la suspicion clinique des déficits immunitaires devant toute infection récurrente, 

sévère ou inhabituelle. 

 Prescrire de manière systématique les examens de première ligne disponibles (NFS, 

électrophorèse, dosage des immunoglobulines). 

 Participer à des formations continues en immunologie clinique. 

Aux responsables de laboratoires d’analyses biomédicales 

 Renforcer progressivement le plateau technique en introduisant des examens prioritaires 

accessibles (dosage des immunoglobulines, électrophorèse des protéines). 

 Assurer la formation continue du personnel en immunologie biologique. 
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9. ANNEXES 

Questionnaire :  

IDENTIFIANTS 

Nom du laboratoire : ………………………. 

Commune : ……………………………… 

Quartier : …………………………… 

Date de l'enquête : ……/……/……… 

Section A : Informations démographiques 

1. Expérience d’activité du laboratoire : 

☐ 1-9 ans| 

☐ 10 ans et plus 

2. Qualification du responsable du laboratoire : 

☐ Biologiste 

☐ Pharmacien biologiste 

☐ Médecin biologiste 

☐ Autre (précisez) : ____________ 

3. Couverture géographique : 

☐ Nationale 

☐ Bamako 
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Section B : Informations relatives aux tests de Diagnostic des Déficits Immunitaires Primitifs 

Tests Faisabilité Si non faisable, la raison 

NFS ☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ...………………... 

Electrophorèse des 

protéines plasmatiques  

☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

Dosage pondéral de 

Ig (IgG ; IgM ; IgA) 

☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

Dosage IgE ☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

Immunophénotypage 

TBNK (Sous-population 

lymphocytaire) 

☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

DHR-Test ☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 
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☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

HLA-DR ☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

NBT ☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

CH50 

 

☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

AP50 ☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 

Dosage Des 

composant du 

complément (C2 à C9, 

Properdine, Facteurs D, 

H, I 

☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autre (à préciser) ………………… 
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Dosage de cytokines ☐ Oui 

☐ Non 

 

☐ Difficulté technique (manque de personnel 

qualifiée) 

☐ Non-disponibilité d’appareil 

☐ Panne d’appareil 

☐ Non-disponibilité de réactifs 

☐ Analyse non demandée 

☐ Autres (à préciser) ………………… 

 

 

Tests Fréquence 

de demande 

Coût 

moyen 

Délai de 

délivrance du 

résultat 

Provenance 

de la 

demande 

NFS ☐ 1 

fois/jour 

☐ entre 2 et 

5 fois /jour 

☐ > 5 fois 

/jour 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ < 5.000F 

☐ entre 

5.000F et 

10.000F 

☐ > 

10.000F 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ 1 jour 

☐ entre 2 et 

7 jours 

☐ > 1 

semaine 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ CHU 

☐ CSRéf 

☐ CSCom 

☐ Clinique 

privée 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

Electrophorèse des 

protéines plasmatiques  

☐ 1 

fois/jour 

☐ entre 2 et 

5 fois /jour 

☐ > 5 fois 

/jour 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ < 5.000F 

☐ entre 

5.000F et 

10.000F 

☐ > 

10.000F 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ 1 jour 

☐ entre 2 et 

7 jours 

☐ > 1 

semaine 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ CHU 

☐ CSRéf 

☐ CSCom 

☐ Clinique 

privée 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

Dosage pondéral de 

Ig (IgG ; IgM ; IgA) 

☐ 1 

fois/jour 

☐ entre 2 et 

5 fois /jour 

☐ > 5 fois 

/jour 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ < 5.000F 

☐ entre 

5.000F et 

10.000F 

☐ > 

10.000F 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ 1 jour 

☐ entre 2 et 

7 jours 

☐ > 1 

semaine 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ CHU 

☐ CSRéf 

☐ CSCom 

☐ Clinique 

privée 

☐ 

 Autres à 

préciser 

……………… 
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Immunophénotypage 

TBNK (Sous-

population 

lymphocytaire) 

☐ 1 

fois/jour 

☐ entre 2 et 

5 fois /jour 

☐ > 5 fois 

/jour 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ < 5.000F 

☐ entre 

5.000F et 

10.000F 

☐ > 

10.000F 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ 1 jour 

☐ entre 2 et 

7 jours 

☐ > 1 

semaine 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ CHU 

☐ CSRéf 

☐ CSCom 

☐ Clinique 

privée 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

DHR-Test ☐ 1 

fois/jour 

☐ entre 2 et 

5 fois /jour 

☐ > 5 fois 

/jour 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ < 5.000F 

☐ entre 

5.000F et 

10.000F 

☐ > 

10.000F 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ 1 jour 

☐ entre 2 et 

7 jours 

☐ > 1 

semaine 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ CHU 

☐ CSRéf 

☐ CSCom 

☐ Clinique 

privée 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

HLA-DR ☐ 1 

fois/jour 

☐ entre 2 et 

5 fois /jour 

☐ > 5 fois 

/jour 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

 ☐ 1 jour 

☐ entre 2 et 

7 jours 

☐ > 1 

semaine 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ CHU 

☐ CSRéf 

☐ CSCom 

☐ Clinique 

privée 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

Autres tests (à 

préciser) 

……………………… 

☐ 1 

fois/jour 

☐ entre 2 et 

5 fois /jour 

☐ > 5 fois 

/jour 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

 ☐ 1 jour 

☐ entre 2 et 

7 jours 

☐ > 1 

semaine 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 

☐ CHU 

☐ CSRéf 

☐ CSCom 

☐ Clinique 

privée 

☐ Autres à 

préciser 

……………… 
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Résumé : 

Les erreurs innées de l’immunité (EII), ou déficits immunitaires primitifs, constituent un groupe de 

pathologies encore largement sous-diagnostiquées en Afrique subsaharienne, en raison de limitations 

techniques et d’une faible suspicion clinique. Cette étude avait pour objectif d’évaluer la faisabilité 

des analyses biologiques nécessaires au diagnostic des EII dans les laboratoires d’analyses 

biomédicales du district de Bamako.  

Une enquête descriptive a été menée auprès de 29 laboratoires publics et privés. Un questionnaire 

relatif à l’accessibilité, à la faisabilité ainsi qu’aux causes de non-faisabilité des examens de 

diagnostic des déficits immunitaires a été administré au responsable des structure enquêtées.  

Les résultats montrent une accessibilité universelle de la numération formule sanguine, tandis que 

les examens spécialisés restent peu disponibles ou totalement absents, notamment 

l’immunophénotypage, les tests fonctionnels et l’exploration du complément. Les principales causes 

de non-faisabilité sont l’absence d’équipements, suivie de la faible demande des analyses. Les coûts 

élevés et les délais prolongés constituent également des obstacles majeurs. Cette situation traduit des 

limites structurelles, organisationnelles et cognitives du système de santé.  

Nos résultats plaident pour un renforcement des capacités diagnostiques, la formation des cliniciens 

et la structuration du système de référence apparaissent essentiels pour améliorer la détection et la 

prise en charge des EII au Mali. 

Mots-clés : erreurs innées de l’immunité ; diagnostic biologique ; accessibilité ; Bamako 
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Summary 

Primary immunodeficiencies (PIDs), or congenital immune deficiencies, constitute a group of 

conditions that remain largely underdiagnosed in sub-Saharan Africa, due to technical limitations and 

low clinical suspicion. The aim of this study was to assess the feasibility of the laboratory tests 

required for the diagnosis of PIDs in biomedical laboratories in the Bamako district.  

A descriptive survey was conducted among 29 public and private laboratories. A questionnaire 

concerning the accessibility, feasibility and reasons for the non-feasibility of diagnostic tests for 

immune deficiencies was administered to the managers of the facilities surveyed.  

The results show that complete blood counts are universally accessible, whilst specialised tests 

remain largely unavailable or completely absent, particularly immunophenotyping, functional tests 

and complement testing. The main reasons for these tests not being carried out are a lack of 

equipment, followed by low demand for the tests. High costs and long waiting times also constitute 

major barriers. This situation reflects structural, organisational and cognitive limitations within the 

healthcare system.  

Our findings suggest that strengthening diagnostic capacity, training clinicians and structuring the 

referral system are essential for improving the detection and management of IIMs in Mali. 

Keywords : inborn errors of immunity, biological diagnosis, accessibility, Bamako. 
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