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Le diagnostic sous
la couche: piéges
diagnostiques

=» M. RYBOJAD
Service de Dermatologie,
Hépital Saint-Louis, PARIS.

7 érythéme fessier est une affection
hautement fréquente du nour-
risson. Il est le plus souvent le témoin
d’une fragilisation de la peau faisant
intervenir des phénoménes de macé-
ration, d’irritation et de surinfection.
Généralement peu sévere, il disparait
avec des mesures locales simples. En
revanche, un érytheme inhabituel (chro-
nicité anormale, extension, tableau plus
complexe) devra faire évoquer d’autres
dermatoses: psoriasis, histiocytose lan-
gerhansienne, maladie de Crohn, mala-
die de Hirschprung, carence en zinc ou
d’autres maladies plus rares.

Classiquement, on oppose les dermites
touchant primitivement les plis (macé-
ration, psoriasis) a celles touchant
primitivement les convexités (dermite
d’irritation, granulome glutéal). Cette
classification est théorique et son intérét
pratique est enréalité limité. Le diagnos-
tic sera orienté par I’examen local et de
I’ensemble du tégument qui évaluera:
—I’évolution;

—l’aspect sémiologique (localisation,
1ésions élémentaires);

—les antécédents récents (diarrhée, par
exemple) et plus anciens (récurrences de
I’érythéme fessier), personnels et fami-
liaux (psoriasis);

—lanutrition (allaitement);

—les topiques utilisés préalablement
pouvant induire des dermatoses (cor-
ticoides et granulomes glutéaux) mais
aussi modifier la dermatose initiale.

Dermites d’irritation, de
macération et de surinfection

Les causes irritatives (urines et selles),
macératives et la surinfection (can-
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didosique ou bactérienne) sont les trois
aspects les plus fréquemment observés.
Des soins simples permettent le plus sou-
vent d’en venir a bout.

>>>La dermite irritative prédomine sur
les convexités, elle est secondaire au frot-
tement des couches surl’épiderme asso-
cié a la macération liée aux urines. Une
surinfection bactérienne ou fongique, a
Candida albicans, peut se développer.
Les lésions deviennent alors papuleuses,
érosives, extensives avec des pustulettes
ou une desquamation périphérique.

>>> La dermite macérative, favorisée
par différents topiques comme le talc ou
les topiques gras, prédomine dans les
plis. Elle est plus fréquente chez1’enfant
potelé. La prolifération microbienne y
est favorisée par la rétention sudorale.

Toute dermatose du siege peut se surin-
fecter, donnant des papules inflamma-
toires, des érosions, un érythéme luisant.
Le traitement de ces surinfections per-
mettra de révéler la 1ésion élémentaire
sous-jacente.

Il faut savoir penser
a d’autres dermatoses

En effet, de nombreuses dermatoses
peuvent avoir une localisation fessiére,
notamment le psoriasis.

>>> Le psoriasis des langes

Il survient le plus souvent aprés 3 mois
de vie. L'érythéme est intense, vernissé,

parfois sec et squameux et trés bien
imité. L'existence de 1ésions de psoria-

limité. L'exist del d

sisa distance et d’antécédents familiaux

aide au diagnostic.

>>> La carence en zinc (fig. 1 et 2)

Plusieurs étiologies de carences en zinc
sont actuellement individualisées. Le
déficit génétique d’absorption du zinc,
ou acrodermatitis enteropathica congé-
nitale, est la carence en zinc la plus

Fig. 1: Acrodermatitis enteropathica.

Fig. 2: Acrodermatitis enteropathica.

“médiatique”. Les 1ésions débutent
a I’arrét de I’allaitement maternel et
imposent une substitution en zinc a vie.
Des pseudo-acrodermatites entéropa-
thiques peuvent également étre obser-
vées et leur fréquence est probablement
sous-évaluée chez les enfants allaités de
fagon exclusive. Il s’agit le plus souvent
d’enfants prématurés chez lesquels il
existe un défaut d’apport en zinc par le
lait maternel. L’éruption se développe
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pendant I’allaitement, le plus souvent
apres 142 mois, et disparait en quelques
jours de substitution parle zinc etlors de
ladiversification. De nombreuses causes
rares peuvent également étre a I’origine
de carences en zinc: régimes aberrants,
nutrition parentérale totale mal équi-
librée, mucoviscidose et colopathies
inflammatoires, certains déficits enzy-
matiques congénitaux, etc.

Leslésions sont le plus souvent bifocales
(visage et siége) et a prédominance péri-
orificielle. Elles sont érythémateuses,
voire érosives, avec une collerette des-
quamative périphérique trés évocatrice
du diagnostic. Il peut exister des 1ésions
a distance, notamment des extrémités,
des cheveux ternes, voire une alopécie.
L’enfant est souvent grognon.

En cas de suspicion de déficit en zinc,
le traitement d’épreuve par substitution
avec un sel de zinc est d’effet spectacu-
laire, avec une amélioration clinique en
quelquesjours. Il doit étre débuté dés que
le préléevement de la zincémie est réalisé,
sans en attendre les résultats.

>>> L’histiocytose langerhansienne

(fig. 3)

Elle se présente sous la forme de micro-
papules, plus ou moins purpuriques et
kératosiques, prédominant dans les plis
inguinaux et interfessiers et au niveau
scrotal. Ces lésions sont résistantes aux
traitements usuels de I’érythéme du
siége. On recherchera des signes associés
cutanés (lésions similaires du vertex, des
plis rétroauriculaires et des aisselles) et
généraux: diabéte insipide, atteinte pul-
monaire et organomégalie. Au moindre
doute, ces lésions cutanées seront biop-
siées. Sile diagnosticest confirmé, I’enfant
devra étre orienté vers un centre spécialisé.

>>> Lamaladie de Crohn

Elle peut se manifester par un suintement
chronique etréalise des 1ésions infiltrées
et un aspect de rhagades dans les plis
avec parfois des pseudomarisques tres

Fig. 3: Histiocytose langerhansienne.

évocatrices. La recherche d’autres loca-
lisations, notamment au niveau buccal
(infiltration des levres, des gencives,
pavetage de lalangue) et surtout digestif,
permettent de poser le diagnostic qui sera
documenté par la biopsie montrant un
aspect de granulome épithélio-giganto-
cellulaire, sans nécrose caséeuse.

>>> L’impétigo et I’épidermolyse sta-
phylococcique

Classiquement, I'impétigo se révele par
des bulles flasques a contenu mélicé-
rique. Lors de ’examen, les bulles sont
parfois rompues et ne laissent persister
que des érosions trés superficielles.
Le début périorificiel et ’évolution de
proche en proche des plaques arrondies,
éventuellement le contexte épidémique,
orientent vers ce diagnostic. Une anti-
biothérapie anti-cocci Gram positif doit
étre instituée.

Fig. 4: Epidermolyse bulleuse héréditaire.

L’épidermolyse staphylococcique (fig. 4)
donne un tableau aigu pouvant débuter
en région périanale. L'extension est trés
rapide chez un enfant fébrile, hyper-
algique, avec décollement épidermique
superficiel en linge mouillé. Lenfant doit
étre hospitalisé en urgence pour adapter
le traitement: antibiothérapie antistaphy-
lococcique, rééquilibration hydroélectro-
lytique, antalgiques, antipyrétiques.

D’autres dermatoses plus
rares doivent étre connues du
clinicien, la localisation au
siege étant fréquente

>>> L’anite streptococcique est trées
inflammatoire, bien limitée et peu éten-
due. Une recherche d’oxyurose et une
décontamination systématique seront

Fig. 5: Anite streptococcique.
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effectuées. Le diagnostic repose sur la
mise en évidence du streptocoque par
préléevement bactériologique et culture.
Le traitement nécessite une antibiothéra-
pie antistreptococcique (fig. 5).

>>> Le lichen scléroatrophique se
localise fréquemment dans les régions
ano-vulvaires et balano-prépuciales.
Il réalise une éruption chronique asso-
ciant des lésions vitiligoides et érythé-
mato-hémorragiques, secondairement
scléreuses et atrophiques. Un diagnostic
précoce et une prise en charge adaptée
éviteront I’évolution vers des séquelles
parfois séveres. Le traitement repose sur
un traitement local dermocorticoide
prolongé.

>>> [’ecthyma gangrenosum a trés
souvent un siege périnéal. Il réalise une
1ésion érosive, suintante, souvent nécro-
tique, profonde et bien circonscrite. Lié
a une infection a Pseudomonas eerugi-
nosa, il impose de rechercher un déficit
immunitaire sous-jacent.

>>> La gale siege sur les convexités et
réalise une éruption vésiculo-pustu-
leuse trés prurigineuse a localisation
palmoplantaire et axillaire. Les nodules
scabieux siegent au niveau périnéal.

>>> Une lésion bien limitée & contours
géographiques, parfois quadrangu-
laire, doit faire suspecter une brtlure et
conduire a se méfier d'un syndrome de
Silverman (fig. 6).

>>> Le granulome glutéal infantile se
rencontre de moins en moins fréquem-

Fig. 6: Dermite caustique.
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ment du fait du respect des regles de
prescription des dermocorticoides. I1
s’agit de placards nodulaires violines
siégeant sur les convexités.

>>> Les angiomes immatures peuvent
avoir une localisation au niveau du
siége ot ils peuvent volontier s’ulcérer.
Les antalgiques majeurs, I'utilisation du
laser a colorant pulsé ou des bétablo-
quants permettent une prise en charge
optimale.

>>> Des lésions tumorales bénignes,
telles que le mastocytome ou les
hémolymphangiomes, peuvent étre
observées a ce niveau.

Fig. 7: Maladie de Kawasaki.

>>> Citons la dermatose a IgA linéaire se
localisant fréquemment au niveau péri-
néal, les éruptions psoriasiformes obser-
vées au cours de lamucoviscidose, voire
de certaines entérocolites nécrosantes.
Enfin, I’érythéme desquamatif du siege
survenant dans un contexte hautement
fébrile doit faire évoquer le diagnostic de
lamaladie de Kawasaki (fig. 7).

L’auteur a déclaré ne pas avoir de conflits
d’intéréts concernant les données publiées
dans cet article.

Pathologie génitale de
I’enfant

=» J.-N. DAUENDORFFER
Service de Dermatologie
Hépital Saint-Louis, PARIS.

L e lichen scléreux (LS) et ses diagnos-
tics différentiels représentent le prin-
cipal motif de consultation en pathologie
génitale chez I’enfant.

11 s’agit d’une dermatose chronique plus
fréquente chezlafille que chezle gargon.
Sil’étiologie exacte du LS génital reste
controversée, des facteurs génétiques
sont suspectés du fait de ’existence de
cas familiaux, ainsi que des facteurs
immunologiques du fait de I’association
possible a des dermatoses auto-immunes
(morphée, vitiligo, pelade).

Chez la fille, le symptome le plus fré-
quent consiste en un prurit vulvaire,
parfois associé a un prurit anal en cas
d’extension du lichen scléreux a ce
niveau (LS ano-génital). A I’examen
clinique, on observe volontiers une
hypochromie nacrée de topographie
périorificielle autour du vestibule et de
I’anus (aspect en sablier). Des fissures
spontanées, des érosions post-grattage
ainsi que des hémorragies sous-épithé-
liales sont possibles. En I’absence de
traitement peuvent survenir, en période
prépubertaire, des modifications ana-
tomiques telles qu'une atrophie ou une



fusion des petites lévres, un encapu-
chonnement du clitoris, des brides ves-
tibulaires, voire une sténose de 1’orifice
vulvo-vaginal.

Chez le garcon, le LS survient de fagon
exclusive chezles enfants non circoncis.
Au stade initial, on observe des plaques
blanches porcelainées du prépuce, voire
du gland, du sillon balano-préputial, du
frein, du méat ou de l'urétre antérieur.
En absence de traitement, peuvent
apparaitre un phimosis, des synéchies
balano-préputiales ou une sténose uré-
trale. Le phimosis peut se compliquer
debalanoposthitesrécidivantes ou d'un
paraphimosis.

Le diagnostic de LS repose sur’examen
clinique, le plus souvent sans recours a
I’examen histologique.

Le traitement du LS repose sur la cor-
ticothérapie locale, visant a améliorer
les signes fonctionnels et physiques et
a empécher la survenue ultérieure, a
I’age adulte, de lésions précancéreuses
(néoplasies intraépithéliales différen-
ciées). Un traitement d’attaque reposant
sur une application quotidienne d’un
dermocorticoide d’activité forte ou trés
forte est préconisé pendant 1 a 3 mois,
suivi d’un traitement d’entretien pen-
dant au moins 6 mois (traitement inter-
mittent par le dermocorticoide utilisé
au cours du traitement d’attaque, ou
traitement quotidien par un dermocor-
ticoide de niveau d’action inférieur). La
place des inhibiteurs de la calcineurine
(tacrolimus pommade) reste a définir
(hors AMM).

La chirurgie des modifications ana-
tomiques liées au LS chez la fille doit
étre réalisée avant le début de la vie
sexuelle: périnéotomie médiane pos-
térieure (incision verticale puis suture
horizontale) en cas de bride vestibulaire
postérieure, vulvopérinéoplastie en cas
de sténose vaginale, circoncision clito-
ridienne en cas d’encapuchonnement
clitoridien ou de kyste smegmatique
clitoridien.
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Chez le garcon, la libération des adhé-
rences balano-préputiales peut se faire
sous anesthésie locale topique. L’échec
delacorticothérapie locale surle phimo-
sisjustifie laréalisation d’une posthecto-
mie (circoncision).

Que le traitement du LS soit médical ou
chirurgical, une surveillance clinique
au long cours est nécessaire du fait du
risque de récidive.

L’auteur a déclaré ne pas avoir de conflits
d’intéréts concernant les données publiées
dans cet article.

Conduite a tenir
devant une
mélanonychie
longitudinale de
I’enfant

=» S. GOETTMANN-BONVALLOT
Cabinet de Dermatologie, PARIS.

L es mélanonychies longitudinales
(ML) de I’enfant correspondent dans
80 % des cas a un navus ou a un lentigo
matriciel. Les ML par simple activation
mélanocytaire restent donc rares, méme
chez les enfants a ethnie prédisposée.

La ML navique est souvent sombre,
hétérochrome, avec des renforcements
pigmentaires linéaires réguliers en der-
matoscopie, un débordement pigmen-
taire cutané fréquent et un effritement
distal de la tablette.

Le mélanome de I’appareil unguéal est
exceptionnel chez ’enfant.

Al'ageadulte, quelques cas de mélanome
de I’appareil unguéal survenant sur une
ML existante depuis I’enfance ont été
publiés.

Il parait raisonnable de proposer une
exérese lorsque le geste chirurgical ne

laissera pas de cicatrice dystrophique
majeure. Dans le cas contraire, il faut
proposer une surveillance annuelle
avec photographies, dermatoscopies
au long cours.

La décision d’intervenir chirurgicale-
ment repose sur plusieurs facteurs: le
sexe, le doigt oul’orteil concerné, le siege
etlalargeur de labande qui laissent pré-
juger de la taille et du siege de la tache
pigmentée sur la matrice unguéale.

Lorsqu’il existe une ML trés sombre, avec
débordement pigmentaire sur le repli
sus-unguéal, la matrice unguéale proxi-
male est le plus souvent atteinte. Dans
les mélanonychies totales, avec pigmen-
tation de toute la surface de ’ongle, la
prolifération mélanocytaire atteint en
général toute la matrice unguéale.

Les lésions siégeant sur la matrice dis-
tale peuvent étre retirées sans séquelles
majeures. L'exérese de lésions situées
sur lamatrice proximale laissera a priori
une cicatrice plus ou moins importante
selon I’étendue de la 1ésion en hauteur.
Lorsque celle-ci est latérale, il faut pro-
poser une exérese latéro-longitudinale
ayant pour conséquence un rétrécisse-
ment harmonieux de I’appareil unguéal.

Lorsque ’on décide de pratiquer 1’exé-
rése de lalésion, il faut attendre I’instal-
lation du neevus ou du lentigo, donc la
stabilisation de la bande, avec absence
d’élargissement a deux consultations
espacées de 1 an pour éviter les réci-
dives. Il est évident que, devant un élar-
gissement continu d’une mélanonychie
qui ne stabiliserait pas, il faudrait inter-
venir de principe.

Les biopsies partielles sont a proscrire.
En effet, elles ne préjugent pas de la
nature de la 1ésion laissée en place et
elles peuvent géner le suivi ultérieur.

L’auteure a déclaré ne pas avoir de conflits
d’intéréts concernant les données publiées

dans cet article.
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Le phénoméne de
Raynaud de I'enfant

=> N. BODAK
CMSEA (Centre médical spécialisé de I’'enfant et
de I'adolescent), PARIS.

L e phénomene de Raynaud (PR) estun
vasospasme des extrémités déclen-
ché parle froid. Il est dGial’amplification
anormale du phénomeéne physiologique
de protection contre le froid qui repose
sur la vasoconstriction des nombreuses
anastomoses artério-veineuses des extré-
mités. Au cours du PR, la vasoconstric-
tion concerne les anastomoses, les
capillaires et le réseau artériolaire
d’amont. On a donc une phase synco-
pale o1 les doigts sont blancs, engourdis
etinsensibles, une phase bleue pendant
laquelle le réseau regoit du sang veineux
et une phase rouge de reperfusion.

Les phases rouges et bleues sont asso-
ciées a des paresthésies et des douleurs.
Toutes les phases ne sont pas obliga-
toires. Il existe des PR mono, bi ou tri-
phasiques. Le traitement repose sur la
protection des mains et des pieds contre
le froid mais également du corps entier.
Il faut porter des gants et s’habiller chau-
dement. Le PR est plus fréquent chez les
filles etles femmes. Il touche 8210 % des
femmes des pays tempérés. Une seule
étude épidémiologique est disponible
chez ’enfant et retrouve 15 % de sujets
atteints chez les 12-15 ans dans le nord-
ouest de ’Angleterre. L’age moyen de
survenue du PR estde 12,5 ans.

On différencie le PR primitif, de loin le
plus fréquent (70-80 % des cas), du PR
secondaire, associé & une maladie sys-
témique [1]. ’association au spectre
de la sclérodermie est bien connue
chez I’adulte. Chez I’enfant, les études
retrouvent de 8 a 28 % de PR secon-
daires. Les maladies associées au PR
chez I’enfant sont le lupus systémique,
les dermatomyosites et scléro-dermato-
polymyosites, la connectivite mixte ou
indifférenciée, la polyarthrite juvénile et
la sclérodermie systémique. Une étude
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prospective menée sur 250 enfants entre
10 et 20 ans, suivis de 1 a 6 ans, retrouve
23,6 % de PR secondaires en fin de suivi
avec un délai moyen de développement
delamaladie de 2,4 ans [2].

Deux autres études prospectives por-
tant I'une sur 40 enfants suivis 4 ans [3]
et I’autre sur 94 enfants suivis 3 ans [4]
retrouvent respectivement 3 cas et 8 cas
de PR secondaires. Un consensus euro-
péen recommande d’effectuer devant
tout PR de I’enfant, en plus de I’examen
clinique complet, un dosage de FAN et
une capillaroscopie [5]. Pour étre rete-
nus comme positifs, les FAN doivent
étre >1/80 a 2 reprises a 3 mois d’in-
tervalle. Un algorithme est proposé en
fonction des résultats. Si les FAN sont
négatifs et la capillaroscopie normale,
une surveillance annuelle est tout de
méme demandée pendant les premiéres
années. La durée de ce suivi n’a pas été
établie. Siles FAN et/ou la capillarosco-
pie sont anormaux, le suivi sera rappro-
ché tous les 3 ou 6 mois avec répétition
des dosages et de la capillaroscopie. En
cas de FAN positifs et d’anomalies sur la
capillaroscopie, lerisque de développe-
ment d’une maladie systémique est bien
évidemment élevé.
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Urticaires de I’enfant

=> N. BODAK
CMSEA (Centre médical spécialisé de I'’enfant et
de I'adolescent), PARIS.

7 urticaire aigué est une éruption fré-

quente chez I’enfant. On distingue

les urticaires allergiques, qui repré-

sentent moins de 10 % des cas, et les
urticaires non allergiques.

Les urticaires allergiques surviennent
dans I’heure, voire les minutes sui-
vant I'ingestion de ’aliment en cause.
L’'urticaire est intense et impression-
nante. Elle peut s’accompagner d’un
angicedeme du visage et/ou du larynx et
de signes systémiques comme des vomis-
sements, des douleurs abdominales, un
bronchospasme, une hypotension et au
maximum un choc anaphylactique. Une
urticaire allergique nécessite une évic-
tion stricte et le port permanent d’adré-
naline auto-injectable.

Seules les urticaires allergiques com-
portent ces risques. On peut donc étre
tout a fait rassurant pour les familles
dont I’enfant a présenté une urticaire
non allergique. Ces urticaires, beau-
coup plus fréquentes, surviennent
volontiers au décours d’un épisode
infectieux. Les lésions se répetent
plusieurs jours d’affilée; les papules
superficielles peuvent s’associer a des
angicedémes mais il n’y a aucun risque
d’edéme laryngé asphyxique. On dis-
tingue les urticaires aigués, dont la



durée est inférieure a 6 semaines, des
urticaires chroniques (UC) qui vont
durer plus de 6 semaines. Les urticaires
chroniques sont spontanées, induites
ou les deux associées.

Devant une urticaire chronique de I’en-
fant, on applique les mémes recom-
mandations que pour les adultes. Le
traitement repose sur les antihistami-
niques H1 (anti-H1). On privilégie les
anti-H1 de 2¢ génération afin d’éviter
Deffet sédatif.

On ne fait pas de bilan en 1 intention
devant une urticaire typique quirépond
bien au traitement. Sil’urticaire est aty-
pique ourésistante, on fera NFS, VS, CRP
afin de ne pas méconnaitre une maladie
inflammatoire dont plusieurs peuvent
comporter une urticaire. Le syndrome
inflammatoire est alors constamment
présent. L'urticaire est rarement révéla-
trice car elle est accompagnée d’autres
signes qui orientent le diagnostic (fievre,
état général, arthralgies...). Dans ces
situations, I'urticaire est d’ailleurs tou-
jours atypique avec des lésions plus
fixes, maculeuses, non prurigineuses
dont le rythme peut étre circadien. Il
s’agit de la forme systémique de l’ar-
thrite juvénile (anciennement maladie
de Still), du syndrome TRAPS ou du
déficit en mévalonate kinase.

On évoquera aussi les CAPS (Cryopyrin-
associated autoinflammatory syn-
dromes) et notamment le CINCA
(Chronic infantile neurological
cutaneous and articular syndrome) qui
débute par une urticaire néonatale de
rythme circadien, rapidement associée
a un retard de croissance, de la fievre
et des déficits neurosensoriels. On
demandera aussi une TSH et des anti-
corps anti-thyroide a larecherche d’une
auto-immunité thyroidienne associée
(4,3 % des cas dans une série de 187 cas
d’UC de I’enfant) [1]. Un examen para-
sitologique des selles et une sérologie
toxocara peuvent étre effectués en cas
d’hyperéosinophilie ou de séjour en
pays d’endémie parasitaire.
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Les urticaires induites sont les mémes
que chez I’adulte. Les plus fréquentes
sont le dermographisme et ’urticaire
cholinergique, les deux étant d’ailleurs
associés dans 17 % des cas. L'urticaire
au froid est plus rare. Elle nécessite
une grande prudence vis-a-vis des
baignades car celles-ci risquent de
déclencher des signes généraux allant
du malaise (risque de noyade) au choc
anaphylactique [2]. Le traitement
de l'urticaire chronique de I’enfant
repose sur les mémes régles que celui
des adultes [3]. On augmente les doses
d’anti-H1 jusqu’a 4 fois la normale
avec des paliers de 2 a 4 semaines;
on change de molécule en I’absence
de réponse a une dose augmentée ; on
ajoute du montélukast en cas d’échec de
I’anti-H1 a dose augmentée.

La desloratadine a l’autorisation de
mise sur le marché (AMM) a partir de
I’4ge de 1 an, la cétirizine et la rupa-
tadine a partir de 2 ans. On peut avoir
recours a I’omalizumab apres 1’dge de
12 ansbien qu’a ce jour le faible nombre
d’adolescents inclus dansles études ne
permette pas de conclure formellement
quant a ’efficacité dans cette catégorie
de patients.

L’évolution de I'urticaire chronique de
I’enfant est globalement favorable. Une
étude prospective portant sur 92 enfants
rapporte 54 % derémission de l'urticaire
apres 3 ans d’évolution et 68 % apres
5 ans [4].
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es interférons de type I (IFN I) sont

des cytokines antivirales aux pro-
priétés puissantes. L’induction, la
transmission et la résolution de la
réponse immunitaire engendrée par les
IFN I est minutieusement régulée. Le
concept d’interféronopathie de type [,
récemment individualisé, repose sur
I’hypothése que certaines pathologies
seraient secondaires au déséquilibre de
ces voies de signalisation complexes et
a la sécrétion excessive et inappropriée
d’IFNI[1-3]. L'inhibition de celle-ci par
des thérapeutiques ciblées permettrait
de valider cette hypothése si les symp-
témes allégués s’amélioraient, voire dis-
paraissaient.

De nouvelles techniques ont permis la
sélection de patients présentant une
augmentation de 'IFN I comparés a des
contréles sains: la signature IFN I, gPCR
de 6 génes stimulés par I'TFN (IFN stimu-
lated genes —1SGs) et le dosage d’IFNa
sérique ou plasmatique par méthode
Simoa (Single molecule array) permet-
tant la détection de molécules d’IFN de
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I’ordre du femtogramme (10-18 g) [4, 5].
Ces méthodes ont ainsi permis d’élargir
le spectre clinique phénotypique des
interféronopathies de type I, initiale-
ment considéré comme essentiellement
neurologique.

Les patients atteints du syndrome
d’Aicardi-Goutiéres, premiere inter-
féronopathie monogénique décrite,
présentaient les signes suivants: dysto-
nie, spasticité, décalage des acquisi-
tions, calcifications intracérébrales
et anomalies de la substance blanche
[6]. Cependant, 1'utilisation systé-
matique de nos méthodes de criblage
associée a I’avénement des technolo-
gies de séquencgage a haut débit (Next-
generation sequencing— NGS) a permis
de révéler un phénotype plus large,
caractéristique des interféronopathies
de typeI: sur le plan cutané (engelures,
vascularite nécrosante des extrémités
des oreilles et du nez, télangiectasies,
livedo, panniculite, lentigines), pulmo-
naire (pneumopathie interstitielle isolée
ou non), musculo-squelettique (arthral-
gies, arthrites, arthropathie de Jaccoud,
myalgies et myosites), ophtalmologique
(glaucome), néphrologique (néphro-
pathies lupiques), gastroentérologique
(maladies inflammatoires chroniques
intestinales précoces), fievre récurrente,
retard de croissance parfois majeur, asso-
ciésa del’auto-immunité ou a un déficit
immunitaire inconstants [7-12].

L’identification de ces patients atteints
d’interféronopathies a permis une meil-
leure description du spectre phénoty-
pique avec des atteintes chevauchantes

Peau de 'enfant

entre les différents syndromes. De plus,
la meilleure compréhension physiopa-
thologique de ces maladies a permis de
proposer des thérapeutiques innovantes,
notamment des inhibiteurs de JAK1/2
(ruxolitinib ou baricitinib) qui semblent
efficaces contre des pathologies séveres
avec une morbidité et une mortalité
élevées [13]. Ces résultats ouvrent ainsi
des perspectives thérapeutiques pro-
metteuses et, de maniere plus large,
pour les individus atteints d’interféro-
nopathies monogéniques et complexes
(lupus, dermatomyosites) présentant des
pathologies résistantes aux traitements
conventionnels.
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