Une histoire évocatrice de MAI acquise

— Myosite jambes CPK normales

— LBA: alvéolite macrophagique

— Fibro-colo normales

— TEP-scan normal hormis activation médullaire diffuse
— Myélogramme et BOM : moelle réactionnelle

— Recherche mutation UBA1 négative

* Kineret 100 mg/j -> réponse radicale : asymptomatique et C
* Espacement du kineret :

* Lombalgie inflammatoire, raideur ++
— CRP 160
— Troubles cognitifs, paralysie faciale gauche
— Meéningite lymphocytaire (110 élts), glycorachie normale

* Arrét du kineret et traitement aciclovir + Ig polyvalentes :
— Diplopie (lll) et déficit des releveurs des 2 pieds
— IRM cérébrale normale
— EMG : polyradiculonévrite bilatérale avec atteinte motrice aux meis

 Reprise du kineret a 200 mg/j : normalisation rapide du tab .




MAI-NLRC4 : maladies auto-inflammatoires
associees a NLRC4

Décrites en 2014, < 30 observations

2 phénotypes :

1) MICI néonatale associée a un SAM

2) Urticaire au froid, arthromyalgie, conjonctivite,

syndrome sec
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BRIEF REPORT

First Description of Late-Onset Autoinflammatory Disease
Due to Somatic NLRC4 Mosaicism
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Low-ratio somatic NLRC4 mutation causes late-onset
autoinflammatory disease
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Femme ; début a 47 ans : épisodes récurrent de fié
crisesde 2a 3 jtoutesles6a8s.

Accentuation progressive des crises a 53 ans -> kin
55 ans : aggravation malgré le kineret ; fievre, friss
abdominales, diarrhée...

Mutation activatrice p.Ser171Phe NLRC
Mosaicisme 2—-4%

Femme de 69 ans ; épisodes récurrents de rash
et de fievre depuis I’age de 60 ans ; CRP 36 a 190
mg/| ; LDH 900 a 1800 u/I

Mutation activatrice p.His443GIn NLR(
Mosaicisme 2,61% (5,69% des monoc



COMMENT EXPLIQUER:

1) APPARITION TARDIVE DE MAI
CHEZ L'ADULTE ?

2) LE POLYMORPHISME DES
MANIFESTATIONS ?



