
Une	histoire	évocatrice	de	MAI	acquise	
–  Myosite	jambes	CPK	normales	
–  LBA	:	alvéolite	macrophagique	
–  Fibro-colo	normales	
–  TEP-scan	normal	hormis	acFvaFon	médullaire	diffuse	
–  Myélogramme	et	BOM	:	moelle	réacFonnelle	
–  Recherche	mutaFon	UBA1	négaFve	

•  Kineret	100	mg/j	->	réponse	radicale	:	asymptomaFque	et	CRP	normale	
•  Espacement	du	kineret		:	
•  Lombalgie	inflammatoire,	raideur	++		

–  CRP	160	
–  Troubles	cogniFfs,	paralysie	faciale	gauche	
–  Méningite	lymphocytaire	(110	élts),	glycorachie	normale	

•  Arrêt	du	kineret	et	traitement	aciclovir	+	Ig	polyvalentes	:	
–  Diplopie	(III)	et	déficit	des	releveurs	des	2	pieds	
–  IRM	cérébrale	normale	
–  EMG	:	polyradiculonévrite	bilatérale	avec	a[einte	motrice	aux	membres	inf.	

•  Reprise	du	kineret	à	200	mg/j	:	normalisaFon	rapide	du	tableau	
•  Inclusion	dans	immunAID	->	séquençage	exon	:	muta%on	soma%que	NLRC4	5%	



MAI-NLRC4	:	maladies	auto-inflammatoires	
associées	à	NLRC4	

•  Décrites	en	2014,	<	30	observaFons		
•  2	phénotypes	:	

1)  MICI	néonatale	associée	à	un	SAM	
2)  UrFcaire	au	froid,	arthromyalgie,	conjoncFvite,	

syndrome	sec	

	
	

•  Transmission	autosomique	dominante	
•  Traitement	:	anF-IL1,	anF-IL18,	anF-IL6	

Rodrigues	F.	Rev	Med	Interne	2018;39(4):279–86.		 Kay	C.	Immunol	rev.	2020;297(1):67–82.		



2	cas	de	mutaFons	somaFques	tardives	
publiés	en		avril	2022	dans		ArthriFs	et	

ARD	!!!	

Mutation activatrice p.His443Gln NLRC4 
Mosaïcisme 2,61% (5,69% des monocytes) 	

Wang	J,	et	al.	Ann	Rheum	Dis	2022;0:1–6	Ionescu	D. Arthritis Rheumatol 2022 , 74, 4: 
692–699	

Mutation activatrice p.Ser171Phe	NLRC4	
Mosaïcisme	2–4%			

Femme	;	début	à	47	ans	:	épisodes	récurrent	de	fièvre	39-40°	et	syndrome	inflammatoire,	
crises	de	2	à		3	j	toutes	les	6	à	8	s.	
AccentuaFon	progressive	des	crises	à	53	ans	->	kineret	efficace	
55	ans	:	aggravaFon	malgré	le	kineret	;	fièvre,	frissons,asthénie,	arthromyalgies,	douleurs	
abdominales,	diarrhée…	

Femme	de	69	ans	;	épisodes	récurrents	de	rash	
et	de	fièvre	depuis	l’âge	de	60	ans	;	CRP	36	à	190	
mg/l	;	LDH	900	à	1800	u/l	



COMMENT	EXPLIQUER	:	
	
1)	L’APPARITION	TARDIVE	DE	MAI	
CHEZ	L’ADULTE	?	
	
2)	LE	POLYMORPHISME	DES	
MANIFESTATIONS	?	


