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INTRODUCTION

La polyendocrinopathie auto-immune de type 1, ou syndrome APECED, est une maladie rare d’origine génétique de transmission autosomique
récessive liée a une mutation du gene AIRE. La maladie est typiguement révélée par une triade associant une candidose cutaneéomuqueuse chronique,
une hypoparathyroidie et une insuffisance surrénalienne. [1]

Des présentations plus rares peuvent associer des manifestations pulmonaires comme une pneumopathie interstitielle diffuse [2] ou des atteintes
digestives avec parfois des malabsorptions séveres. [3]

Nous rapportons ici un cas d’'un syndrome APECED associé a une pneumopathie interstitielle diffuse.

OBSERVATION

Une patiente de 19 ans se présentait au CHU pour exploration d’'un syndrome inflammatoire inexpliqué, persistant, ainsi que des douleurs
abdominales.

On note un antécédent de rougeole et un syndrome APECED avec mutation du gene AIRE diagnostiqué devant une hypoparathyroidie, une mycose
unguéale récidivante, une alopécie et des troubles de I'émail dentaire.
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Inflammation with Lymphocytes and plasmocytes

Conclusion :
= Adénopathies thoraciques 7 11R et 12R — ponction-biopsie a l'aiguille : matériel d'abondance trées modeéreée ;
parenchyme ganglionnaire avec présence d'un infiltrat plasmocytaire polytypique
=  Poumon droit — Lavage broncho-alvéolaire du lobe moyen : lavage de répartition cellulaire proche de la
normale ; quelques macrophages en transformation épithélioide.
» Poumon droit/lobe inférieur — Cryobopsie du lobe inférieur : parenchyme pulmonaire sur les quatre
biopsies ; lésions inflammatoires irrégulierement répartis a tropisme péribronchiolaire et périvasculaire ;
infiltrat inflammatoire polymorphe riche en plasmocytes/plasmocytes polytypiques et rares
microgranulomes avec ébauche d'ilots lymphoides ; modification des lumieres alvéolaires témoignant
vraisemblablement de |'atteinte bronchiolaire.

Evolution des EFR en fonction du

Au total : temps
Lésions du parenchyme pulmonaire observées cadrant avec les modifications TDM décrites.
Ensemble de lésions devant éliminer une pathologie infectieuse ; en cas de negativité de ce bilan, images
pouvant étre observés dans connectivite et pouvant s'intégrer dans des deéficits immunitaires ; au vu des Q 100 95
antécedent, lésions s'intégrant vraisemblablement dans le déficit immunitaire connu/syndrome AEPCED g_
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DISCUSSION

atteinte pulmonaire de 'APECED est hétérogene. Les EFR retrouvent un trouble ventilatoire obstructif ou restrictif, avec ou sans altération de
a DLCO. Les manifestations radiologiques les plus communément décrites sont le verre dépoli et les bronchiectasies. [4]

Deux auto-antigenes ont été décrits dans l'atteinte pulmonaire : BPIFB1 et KCNRG. Jusqu’a 100% des patients avec une pneumopathies
interstitielle diffuse ont des anticorps anti-BPIFB1 positifs. [5]

Généralement un traitement par mycophénolate mofétil et rituximab est proposé en premiere intention.

LAPECED est possiblement médiée par l'interféron-y [6]. Plusieurs cas de traitements par anti-JAK ont été publiés montrant des effets positifs
dans les atteintes extra-pulmonaires, ce qui a justifié I'essai d’'un inhibiteur de JAK, le ruxolitinib, dans ce cas. [7,8]

En conclusion, 'APECED est une maladie génétique rare systémique pouvant associer des atteintes pulmonaires a type de pneumopathie
interstitielle diffuse, avec la possibilité de bénéficier d’un traitement par anti-JAK avec résultats encourageants.
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