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Situation fréquente en médecine interne

Maladie granulomateuse chronique familiale mimant une sarcoidose et
revelant une susceptibilité mendélienne aux mycobactéries liée a STAT1
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Introduction:

Les maladies granulomateuses chroniques ont des étiologies variées, incluant les infections, les maladies
inflammatoires systémiques et les erreurs innées de 'immunite. Certaines anomalies de la voie IL-12/IFN-y,
notamment les déficits lies a STAT1, peuvent mimer une sarcoidose et reveler une susceptibilité mendelienne
aux mycobacteries (MSMD), justifiant une exploration génetique devant toute forme atypique ou réfractaire.

Observation:

Profil @ TEP-scanner il Biopsie cutanée
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(@ Diagnostic initial :
Sarcoidose cutanee
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dorsolombaire
¢ Complication post-BCG

Q) Traitements antérieurs

X Corticothérapie X Hydroxychloroquine X Méthotrexate X
Infliximab X Baricitinib X Tofacitinib

—| Absence de réponse durable

@ Diagnostic

¢ Etude génétique
& Mutation hétérozygote pathogéne STAT1
MSMD (Susceptibilité Mendélienne aux Mycobactéries)

& ¢ Lésions granulomateuses
similaires chez le fils

)¢ Présentation clinique
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®) Prise en charge thérapeutique

Antibacillaires ciblant les mycobactéries atypiques

2> Attaque (2 mois): Q) Rifampicine + Isoniazide + Pyrazinamide + Ethambutol + Fluoroquinolone
Relais: ) Rifampicine + Isoniazide + Ethambutol + Ciprofloxacine

-] Durée totale : 9-12 mois
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i Figure 1 : Aspect clinique avant traitement i&d Figure 2 : Evolution aprés traitement antibacillaire

Evolution
Régression nette des lésions

Perspectives
®) Ruxolitinib (discussion)

cutanees
Amélioration clinique significative

Controle de I'nyperactivation JAK-STAT
Prévention des rechutes inflammatoires

Conclusion

Cette observation illustre qu'une dermatose granulomateuse chronigue mimant une sarcoidose peut réeveler une
erreur innée de 'immunité liee a une mutation de STAT1.

L'association d'une résistance aux immunosuppresseurs, d'un antecedent de complication post-BCG et d'un
contexte familial evocateur doit faire rechercher une MSMD.

Le diagnostic precoce permet d'adapter la prise en charge en associant un traitement antimycobacterien a une
strategie therapeutique ciblee, evitant des immunosuppressions prolongees et potentiellement déeléteres.
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