
Ernesto Sartori 

Problemes genetiques concernants une nouvelle anomalie 

du globule rouge et le favisme 

En Sardaigne le favisme hemolytique est bien frequent. C'est pourquoi j ' a i pu 
conduire une etude genetique de la maladie suivant les methodes classiques. 

L'analyse d'un ensemble de 116 freries atteintes, separees en 3 categories selon 
que les parents etaient tous les deux normaux, I'un seulement atteint ou tous les 
deux atteints, a donne les resultats suivants: 

1. Une correspondance satisfaisante, au control par le X2, des rapports observes 
et prevus, suivant la methode de Bernstein, entre les enfants atteints et les normaux, 
dans l'hypothese d'une transmission hereditaire recessive de la predisposition a la 
maladie, cette predisposition etant identifiee par la maladie meme, soufferte au 
moin une fois. 

2. La disparition presque totale, apres l'age de 30 ans, de la forte preponde­
rance du sexe masculin sur le feminin, observee chez les enfants atteints. 

3. Une preponderance des males bien plus forte parmi les enfants hospitalises, 
e'est-a-dire chez les plus graves, que parmi les autres. 

4. Une frequence calculee du gene de 0.133, incompatible avec l'hypothese 
d'une liaison absolue du gene au chromosome X, meme en consideration de la sex-ratio 
la plus favorable a cette hypothese, observee chez les enfants hospitalises (300 
m % f). 

5. La sex-ratio —• deduite de 226 families — entre les peres et meres atteints 
de 100 m % f, celle-ci aussi incompatible avec la meme hypothese. 

6. Pas de difference significative entre le nombre des freries avec un seul sexe 
atteint et celui des freries avec tous les deux atteints, ce qui aurait pu indiquer une 
liaison incomplete au chromosome X. 
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Ces resultats indiquent qu'il s'agit d'un gene autosomique, avec un ou plusieurs 
alleles meiopragiques dont I'expression est plus forte chez le male et dans l'enfance 
et que seulement les homozygotes meiopragiques tombent malades. 

Les erythrocytes de ces derniers montrent constamment l'instabilite du gluta-
thion reduit et la forte diminution de la dehydrogenase du glucose-esaphosphate, 
qui caracterisent la nouvelle anomalie du globule rouge, decouverte chez les negres 
americains repondants par une hemolyse importante a de doses therapeutiques d'un 
antipaludique de synthese nomme primaquine. Cette anomalie erythrocytaire, qui 
a ete decrite aussi en sujets souffrants d'hemolyse idiosyncrasique due a d'autres 
medicaments et qui semble se transmettre avec une dominance incomplete, se 
retrouve aussi frequemment chez les ascendants et collateraux directs des faviques, 
qui souvent repondent, eux memes, par une hemolyse idiosyncrasique a plusieurs 
medicaments, primaquine comprise. 

J e pense que la theorie d'un nouveau gene « Fa », avec un ou plusieurs alleles 
meiopragiques a penetrance incomplete, pourrait offrir une explication unitaire a 
ces observations. La presence de 1'allele meiopragique dans un seul locus sumrait 
— pas toujours — a provoquer l'anomalie erythrocytaire et peut-etre l'idiosyncrasie 
a certains medicaments. Sa presence en tous deux les locus serait au contraire 
necessaire pour donner la predisposition clinique au favisme, en assurant en meme 
temps la penetrance complete de l'anomalie du globule rouge. 
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