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Discussion	:	Il	s’agit	
d’une	mutation	en	
gain	de	fonction	avec	
une	transmission	AD	
de	pathologies	auto-
immunnes proches	du	
LED	et	surtout	de	la	
maladie	de	Behcet.			
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Les	mutations	du	gène	A20	ont	été	
initialement	décrites	chez	6	
familles	avec	de	l’inflammation	
systémique	débutant	dans	
l’enfance	et	qui	présentaient	une	
maladie	«	Behcet-like »	(1).	Les	
phénotypes	cliniques	varient	
considérablement,	même	en	
intrafamilial	(2).	Les	anomalies	
biologiques	incluent	les	marqueurs	
biologiques	de	l’inflammation,	et	
la	présence	fluctuante	
d’autoanticorps	variés	comme	des	
FAN	et	des	anti-DNA	(2).

Photopique :	atteinte	modérée

Symptôme HA20 Maladie	de	Behcet
Début	de	la	maladie Principalement	petite	enfance Jeune	adulte

Transmission Autosomique	dominant Transmission	complexe,	agrégation	
familiale	(20%)

Fièvre Récurrente En	général	absente
Aphtes Cicatrice Pas	de	cicatrice	des	aphtes	

bucaux
Yeux Maladie	sévère

-Uvéite	antérieure
-Vascularite	rétinienne	et
choroïdite avec	inflammation	
nécrotique

-postérieure	ou	panuvéite
-infiltrats	rétiniens	récurrents	
superficiels	résolutifs	en	quelques	
jours,	sans	cicatrice
-Périphlébite	occlusive	rétinienne	
périphérique

Gastrointestinaux Diarrhée	(sanglante) Douleurs	abdominales	isolées
Musculosquelettiques Essentiellement	polyarthrite Habituellement	oligoarthrite

VS/CRP Elevées,	surtout	en	crise Souvent	normales
Autoanticorps

Symptômes	autoimmuns
Titre	faible	présence	fluctuante
Lupus-like	et	autres	symptômes	
possibles

Habituellement	absents

Atrophie	choriorétinienne maculaire	et	en	moyenne	
périphérie,	pas	de	vascularite

Arthralgie + Hashimoto
Sous Humira anti-TNF

Hashimoto
FAN + Sous Humira

Douleurs articulaires
Ulcérations Nasales

Sous Humira

Epilepsie

Rhumatisme psoriasique

Hémorragie
digestive à 18mois

Nous	présentons	le	cas	d’une	patiente	âgée	de	
70	ans,	se	plaignait	d’une	héméralopie	depuis	
l’âge	de	50	ans	puis	d’une	baisse	d’acuité	
visuelle.	
Sa	fille	et	son	petit	fils	présentent	des	
pathologies	auto-immunes.	
Un	panel	de	gène	d’auto-immunité	familiale	a	
retrouvé	chez	les	3	patients	une	mutation	du	
gène	A20

Atrophie	choriorétinienne
maculaire	et	en	moyenne	
et	en	extrême	périphérie

Un	phénotype	particulier	permet	de	
différencier	les	atteintes	A20	du	Behcet


