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Introduction

Les maladies auto-inflammatoires (MAI) sont des maladies rares secondaire a un désordre de I'immunité

La fievre méditerranéenne familiale (FMF) est la MAI la plus fréquente.

A ce jour, on dénombre une centaine de maladie auto-inflammatoire grace au progres des techniques de séquencage génétique.
L'acces a l'analyse génétique reste limité et couteux dans les pays du Maghreb et en Tunisie rendant les MAI sous
diagnostiquées L'analyse génétique de I'exon 2 et 10 du gene MEFV en Sanger est disponible sur la majorité du territoire

tunisien.

Lobjectif de notre travail : Rapporter I'expérience de la Tunisie dans le diagnostic des MAI autres que la FMF

Meéthodes

Etude multicentrique descriptive sur les dossiers des patients avec suspicion de MAI

Durée :Juillet 2021 a Septembre 2023.

Tous les patients avaient un séquencage du gene MEFV.

Tous les patients répondaient a la définition de MAI : fievre récurrente avec syndrome inflammatoire biologique apres exclusion

des causes auto-immunes, infectieuses et néoplasique.

Résultats

Nous avons colligé 18 patients, le sex ratio (H/F) était de 2,5
l'age médian a l'inclusion dans I’étude était 31,5 ans + /- 13,67
l'age médian du début des symptomes était 5 ans +/- 13,5

Manifestations digestives
Atteinte articulaire (n=16)

Arthralgie (n=12)
Arthrite des grosses articulations (n=4)

une dermatose neutrophilique (n=2)
Aphtose buccale (n=6)

N La durée médiane de la poussée 4 jours + /- 6,4 Séquencage MEFV 100%

Douleurs abdominales (n=16)
Diarrhée (n=3)
Constipation (n=1)

Présence d’au moins une mutation pathogene (n=7)

la médiane de la CRP en poussée était de 59 mg/|

La maladie autoinflammatoire restait inclassée chez 11

(61%) patients

Discussion et conclusion

En 2023, le diagnostic des MAI a largement évolué grace a la
1 meédecine de précision et au deéveloppement des différentes

technologique de biologie moléculaire.

Dans notre série, 61% des patients ont une MAI i resté
M6941/V726A  M6801/M680I M6941/M694I E148Q , 61% P qui est reste

inclassée avec un important retentissement sur la qualité de vie

suite a l'absence de diagnostic et la limitation a |'acces aux
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biothérapies.
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