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Cas N°1 

• L'enfant M. AEM, 7ans, d'origine algérienne, issu d'un mariage consanguin au 2° 
degré, dont le père est atteint de FMF à l'état homozygote (M694I-M694I) 

• Depuis l'âge de 18 mois à 2 ans (2007) :  
– épisodes fébriles récurrents (38°-40°)  
– adénopathies sous angulo-maxillaires et cervicales 
– hypertrophie amygdalienne 
– toux, écoulement nasal… 

• Vers l'âge de 3 ans (2008) :  
– Douleurs articulaires (genou, cheville, coude, poignet...), rarement abdominales 
– au cours des épisodes fébriles récurrents  
– Aphtes buccaux parfois 

• En 2010 la recherche du gène MEFV, a mis en évidence une seule mutation 
(M694I),  
– le DC de la FMF n'a été ni confirmé, ni éliminé 
– un traitement préventif par la COLCHICINE a été introduit à raison de 0,5 mg /j, sous forme de 

test thérapeutique, entrainant une légère amélioration (espacement des crises) 

• En MAI 2012 : amygdalectomie devant l'importance du syndrome inflammatoire et 
la positivité des ASLO 

• Deux mois après (juillet 2012) :  
– épisode fébrile douloureux une importante aphtose buccale (lèvre inférieure) 
– tuméfaction importante de cette lèvre, 
– persistant plus de 15 jours malgré un traitement symptomatique 



Cas N°1 

• Quelle démarche diagnostique ? 

• Quel est le diagnostic le plus probable ? 

– FMF 

– Behcet pédiatrique 

– chevauchement des deux 

– un autre diagnostic 

• Quelle est la prise en charge thérapeutique ? 

 



Fièvre méditerranéenne familiale 

Signes cardinaux Autres symptômes 

Fièvre (98%) 

Pleurésie (57%) 

Amylose (2%) 

Péritonite 
aseptique (91%) 

Arthralgies, 
arthrites (57%) 

Placards 
érysipélatoïdes (13%) 

Céphalées 
Méningites aseptiques 

Péricardite  

Splénomégalie  

Glomérulonéphrite 
Protéinurie   

Purpura 

Atteinte scrotale 

Myalgies  



Maladie de Behcet 

Uvéite ant. ou post. 
Hypopion 
Infiltrat rétinien 
Vascularite rétinienne 

Aphtose bipolaire 

Épididymite  

Phlébite profonde 

Thrombose des sinus veineux  
Lésions paremchyme cérébral 

Ischémie myocardique 
Embolies pulmonaires 
Anévrysmes vasculaires périph. 

Pseudofolliculite  
Érythème noueux 
Pathergie  

Arthrites  



Peut-on retenir le diagnostic de FMF 
(maladie récessive) avec une seule 

mutation identifiée ? 



Quelle pourrait être la raison ? 

Association à d’autres facteurs génétiques affectant l’immunité innée 



Peut-on discuter une association à un 
Behcet ? 



Quelle prise en charge ? 

• Traquer l’épine irritative : 

– Foyer infectieux ++ 

 

• Colchicine  

 

• Inhibiteurs de l’IL-1 



Cas N°2 

• Famille présentant plusieurs cas de FMF avérées 
• Au sein de cette famille sont associées d'autres 

pathologies :  
– déficit en G6PD 
– déficit en inhibiteur de la C1estérase  
– déficit en protéine S. 

• Il s'agit d'une famille non consanguine 
• La mère est d'origine algérienne, sa mère et trois de 

ses oncles maternels seraient atteints de FMF et traités 
par colchicine 

• Le père est issu de la communauté gitane, on ne 
retrouve pas d'antécédents notables  



Cas N°2 



Cas N°2 

• Cette famille pose le problème :  

– de l'association de maladies génétiques non liées 
a priori mais dont les signes cliniques peuvent se 
confondre (déficit C1estérase et FMF) 

– de la relation physiopathologique éventuelle et de 
leur prise en charge 



Cas N°2 



TRAPS 

Fièvre  

Douleurs 
abdominales 

Arthralgies, 
arthrites  

Fasciite  

Œdème péri-orbitaire 
Conjonctivie  

Urticaire  

Myalgies  

mutation TNFRSF1A P46L fréquent dans le Maghreb 
Phénotype modéré 



Cas N°2 



Déficit en inhibiteur de la c1 estérase 
ou œdème angioneurotique 

• Clinique : 

– Oedèmes récidivants face, extrémités, muqueuses 

• Spontanés 

• Ou favorisés par des traumatismes physiques (ORL, 
soins dentaires) ou psychiques 

• Sans rougeur ni prurit 

– Crises douloureuses abdominales, sub-occlusion 

– Risque d’œdème de Quincke +++ 



Déficit en inhibiteur de la c1 estérase 
ou œdème angioneurotique 

• Forme héréditaire : 
– Maladie autosomique dominante => notion d’atteinte familiale 
– 50% s’expriment après 10 ans 

• Déficit acquis : 
– Auto-immuns (anticorps anti-C1-inh) 
– Lymphomes  
– Iatrogènes (contraception orale, IEC) 

• Diagnostic biologique : 
– Diminution isolée du C4, constamment abaissé (<30%) 
– Dosage C1-inh 

• Prise en charge : 
– Prévention :  

• traitement foyers infectieux, éradication H. pylori 
• Éviction estrogènes et IEC 

– Traitement : 
• substitution (esterasine IV) en cas d’urgence 
• Androgènes (danazol), antifibrinolytiques 

 



Cas N°2 



Déficit en G6PD (favisme) 

• Déficit enzymatique des érythrocytes 

• Transmission récessive liée à l’X 

• Fréquent, surtout dans le pourtour 
méditerranéen et sud-est asiatique (jusqu’à 26% 
de la population) : protège du paludisme 

• Clinique : 
– Ictère néonatal 

– Anémie hémolytique favorisée par : 
• La consommation de fèves 

• Certains médicaments (antipaludéens, sulfamides…) 
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Déficit en protéine S 

• Clinique : 
– Thrombose veineuse à répétition 

• Génétique : 
– Rare : 0,1 à 0,2% de la population 
– Déficit sévère chez les homozygotes ou hétérozygotes 

composites 


