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I

مللخص

جلهاز تطور ف خلل عن مجة ورجثية جططاجبت هي جللقية، جلناعة عيوب بسم ضًا أي إليها ييشار وجلت جوول جلناعة عوز أماجض
أو جلتهابية أو ذجتية مناعية مظاها مع ضًا أي تتجفق قد كما شديدة، أو متكارة جلتهابت بدوث أساسضا وتتميز وظيفته. ف أو جلناعي
بشكل تشخيصها ونج جضططاجبت هذه فهم سني إل جلورجثة وعلم جلناعة علم ف جلتطورجت أدت .وقد ورمية أو سننية

ملحوظ.

، (IUIS)جلناعة علم لمعيات جلدول لحساد وفقضا وتصنيفها جوول، جلناعة عوز وماجض جلناعية جوسس جلعمل هذج ينتعاض
جلزيئية. جلبيولوجيا إسهامات على خاص تاكيز مع جلالية، جلتشخيص وطاق جلناياية، ومظاهاها جلفيزيوبثولوجية، وللياتا

وجلنس، جلعما، حنب جلاطى توزع تقييم أجل من جلزجرايي جلنكان على أيجايت سابقة وبرية درجسة نتارج سليل ت كما
بننبة جلشتكة جلناعة عوز أماجض ننبة هيمنة جلدرجسة وأظهات جلناعة. عوز وأنوجع جوقارب، وزوجج جلعارلية، وجلنوجبق وجلنطقة،
جلوسيط بلغ بينما أشها، 8 جوعاجض لظهور جلعماي جلوسيط وكان .%59.7 بلغت جلذكور جنس لننبة غلبة مع ،%33.8
من جلوسطى جلنطقة من جلاضت معظم وكانت جلاطى، من %50.3 لدى جوقارب زوجج ويجد شهاضج. 36 نو للتشخيص جلعماي

%.32.7 جمجالية جلوفيات ننبة وبلغت ،(%44.5) جلبحد

جلصابي بلاطى جلتكفل لتحني جلتشخيصية جلقدرجت وتعزيز جلورجثية وجضستشارة جلبكا جلتشخيص أهية جلنتارج هذه وتؤكد
جوول. جلناعة عوز بماجض

جلشتك. جلناعة ;عوز جلوبريات علم ; جوول جلناعة ;عوز جوقارب زوجج ; جلزجرا ملفتاحية: ملكلمات
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Résumé

Les déficits immunitaires primitifs (DIPs), ou erreurs innées de l’immunité (IEIs), sont des

maladies génétiques dues à des anomalies du développement ou du fonctionnement du système

immunitaire. Ils se manifestent surtout par des infections répétées ou sévères, mais peuvent

aussi s’associer à des troubles auto-immuns, inflammatoires, allergiques ou tumoraux. Les

avancées en immunologie et en génétique ont amélioré leur compréhension et leur diagnostic.

Ce travail présente les bases immunologiques des DIPs, leur classification selon l’Union

Internationale des Sociétés d’Immunologie (IUIS), leurs mécanismes physiopathologiques,

leurs manifestations cliniques et les méthodes diagnostiques actuelles, avec un intérêt

particulier pour les apports de la biologie moléculaire.

Les résultats d’une étude épidémiologique rétrospective préalable menée sur la population

algérienne ont été également exploités à fin d’analysé la répartition des patients selon l’âge, le

sexe, la région, les antécédents familiaux, la consanguinité et les types de déficits. Elle a

montré une prédominance des déficits immunitaires combinés (33,8%) et une prédominance

masculine (59,7%). L’âge médian d’apparition des symptômes était de 8 mois, contre un âge de

diagnostic autour 36 mois. La consanguinité parentale était présente chez 50,3% des patients, la

majorité des cas provenait du centre du pays (44,5%), et la mortalité globale atteignait 32,7%.

Ces résultats soulignent l’importance du diagnostic précoce, du conseil génétique et du

renforcement des capacités diagnostiques pour améliorer la prise en charge des patients atteints

de DIPs.

Mots-clés : Algérie ; consanguinité ; Déficits immunitaires primitifs ; épidémiologie ;

immunodéficience combinée.



Abstract

Primary immunodeficiencies (PIDs), also referred to as inborn errors of immunity (IEIs),

are genetic disorders caused by abnormalities in the development or function of the immune

system. They are mainly characterized by recurrent or severe infections, but may also be

associated with autoimmune, inflammatory, allergic, or neoplastic manifestations. Advances

in immunology and genetics have improved both their understanding and diagnostic

approach.

This work presents the immunological basis of PIDs, their classification according to the

International Union of Immunological Societies (IUIS), their pathophysiological

mechanisms, clinical manifestations, and current diagnostic methods, with particular

emphasis on the contributions of molecular biology.

The results of a previous retrospective epidemiological study conducted in the Algerian

population were also analyzed in order to assess the distribution of patients according to age,

sex, region, family history, consanguinity, and types of immunodeficiency. The study

showed a predominance of combined immunodeficiencies (33.8%) and a male

predominance (59.7%). The median age at symptom onset was 8 months, whereas the

median age at diagnosis was around 36 months. Parental consanguinity was present in

50.3% of patients, most cases originated from the central region of the country (44.5%), and

the overall mortality rate reached 32.7%.

These findings highlight the importance of early diagnosis, genetic counseling, and

strengthening diagnostic capacities to improve the management of patients with PIDs.

Keywords : Algeria ; Consanguinity ; Primary Immunodeficiency Diseases ;

Epidemiology ; Combined Immunodeficiency.
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Introduction
Le système immunitaire constitue un réseau complexe de cellules, de tissus et de molécules

dont la fonction principale est d'assurer la protection de l'organisme contre les agents

pathogènes tout en maintenant la tolérance envers le soi. Son efficacité repose sur l'interaction

étroite entre l'immunité innée et l'immunité adaptative, qui permettent ensemble la

reconnaissance, l'élimination et la mémorisation des agents infectieux. Toute anomalie affectant

le développement ou le fonctionnement de ces mécanismes peut entraîner l'apparition de

déficits immunitaires primitifs (DIP), actuellement regroupés sous le terme d'erreurs innées de

l'immunité (Inborn Errors of Immunity, IEI) (Tangye et al., 2022).

Les déficits immunitaires primitifs représentent un ensemble hétérogène de maladies

génétiques causées par des mutations affectant les différentes composantes du système

immunitaire. Initialement décrits comme des maladies rares caractérisées principalement par

une susceptibilité accrue aux infections, ils sont aujourd'hui reconnus comme des affections

complexes pouvant également se manifester par des phénomènes auto-immuns, inflammatoires,

allergiques, lymphoprolifératifs ou néoplasiques (Bousfiha et al., 2022 ; Tangye et al., 2022).

Les progrès considérables réalisés dans les domaines de l'immunologie, de la biologie

moléculaire et du séquençage à haut débit ont permis l'identification d'un nombre croissant de

gènes impliqués dans ces maladies. Selon la dernière classification de l'International Union of

Immunological Societies (IUIS), plusieurs centaines d'erreurs innées de l'immunité ont été

décrites, illustrant l'extrême diversité clinique et génétique de ces pathologies (Tangye et al.,
2022).

Parmi les principales catégories de déficits immunitaires primitifs figurent les

immunodéficiences combinées sévères, les déficits prédominants en anticorps, les déficits

immunitaires syndromiques, les maladies de dérégulation immunitaire, les anomalies des

phagocytes, les déficits de l'immunité innée ainsi que les déficits du complément. Les

mécanismes physiopathologiques impliqués sont variés et concernent notamment les voies de

signalisation cytokiniques, la différenciation lymphocytaire, la réparation de l'ADN, la

présentation antigénique et les mécanismes de tolérance immunitaire (Torgerson et Ochs, 2002 ;

Capalbo et al., 2012 ; Chaudhary et Al-Baradie, 2014).

Malgré les avancées diagnostiques récentes, les déficits immunitaires primitifs demeurent

largement sous-diagnostiqués dans de nombreux pays. Le retard diagnostique reste un

problème majeur, particulièrement dans les régions où l'accès aux explorations

immunologiques et génétiques spécialisées est limité. Dans les pays caractérisés par une



fréquence élevée de mariages consanguins, notamment en Afrique du Nord et au Moyen-Orient,

les formes autosomiques récessives sont particulièrement fréquentes et contribuent à une

prévalence accrue des formes sévères de la maladie (Bousfiha et al., 2022).

L'étude épidémiologique des déficits immunitaires primitifs revêt ainsi une importance

particulière pour mieux comprendre leur distribution, identifier les catégories les plus

fréquentes et orienter les stratégies de diagnostic et de prise en charge. Dans cette perspective,

ce travail vise à présenter les principaux aspects immunologiques, génétiques et

physiopathologiques des déficits immunitaires primitifs ainsi qu'à analyser leur répartition

épidémiologique au sein de la population Algérienne. Cette approche permet de mettre en

évidence l'impact des facteurs génétiques, notamment la consanguinité, et de souligner

l'importance du diagnostic précoce et du conseil génétique dans l'amélioration du pronostic des

patients atteints d'erreurs innées de l'immunité.
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