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Situation fréquente en médecine interne  N° de CA 
004

Introduction:
Les maladies granulomateuses chroniques ont des étiologies variées, incluant les infections, les maladies 
inflammatoires systémiques et les erreurs innées de l’immunité. Certaines anomalies de la voie IL-12/IFN-γ, 
notamment les déficits liés à STAT1, peuvent mimer une sarcoïdose et révéler une susceptibilité mendélienne 
aux mycobactéries (MSMD), justifiant une exploration génétique devant toute forme atypique ou réfractaire.

Observation:

Conclusion
Cette observation illustre qu'une dermatose granulomateuse chronique mimant une sarcoïdose peut révéler une 
erreur innée de l’immunité liée à une mutation de STAT1.
L'association d'une résistance aux immunosuppresseurs, d'un antécédent de complication post-BCG et d'un 
contexte familial évocateur doit faire rechercher une MSMD.
Le diagnostic précoce permet d'adapter la prise en charge en associant un traitement antimycobactérien à une 
stratégie thérapeutique ciblée, évitant des immunosuppressions prolongées et potentiellement délétères.
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 Traitements antérieurs 
❌ Corticothérapie  ❌ Hydroxychloroquine  ❌Méthotrexate ❌ 
Infliximab  ❌Baricitinib  ❌ Tofacitinib
➡ ️Absence de réponse durable

  Diagnostic
 Étude génétique
 Mutation hétérozygote pathogène STAT1

✅ MSMD (Susceptibilité Mendélienne aux Mycobactéries)

 Prise en charge thérapeutique
Antibacillaires ciblant les mycobactéries atypiques
⚡ Attaque (2 mois):  Rifampicine + Isoniazide + Pyrazinamide + Ethambutol + Fluoroquinolone

 Relais:  Rifampicine + Isoniazide + Ethambutol + Ciprofloxacine
 Durée totale : 9–12 mois

 Perspectives
 Ruxolitinib (discussion)

 Contrôle de l'hyperactivation JAK-STAT
Prévention des rechutes inflammatoires

 Figure 1 : Aspect clinique avant traitement  Figure 2 : Évolution après traitement antibacillaire
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