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déclarations d’intérêt sont en ligne et consultables sur le site internet de la filière FAI²R. 
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Objectifs du protocole national de diagnostic et de 
soins 
 

L’objectif de ce protocole national de diagnostic et de soins (PNDS) est d’expliciter aux 

professionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale actuelle 

et le parcours de soins d’un patient atteint de PCA. Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser la 

prise en charge et le suivi de la maladie rare sur l’ensemble du territoire. Il permet également 

d’identifier les spécialités pharmaceutiques utilisées dans une indication non prévue dans 

l’autorisation de mise sur le marché (AMM) ainsi que les spécialités nécessaires à la prise en 

charge des patients non remboursées habituellement. 

 

Ce PNDS peut servir de référence au médecin traitant (médecin désigné par le patient auprès 

de la Caisse d’assurance maladie) en concertation avec le médecin spécialiste notamment au 

moment d’établir le protocole de soins conjointement avec le médecin conseil et le patient, 

dans le cas d'une demande d'exonération du ticket modérateur au titre d'une affection hors 

liste. 

 

Le PNDS ne peut cependant pas envisager tous les cas spécifiques, toutes les comorbidités ou 

complications, toutes les particularités thérapeutiques, tous les protocoles de soins 

hospitaliers, etc. Il ne peut pas revendiquer l’exhaustivité des conduites de prise en charge 

possibles, ni se substituer à la responsabilité individuelle du médecin vis-à-vis de son patient. 

Le protocole décrit cependant la prise en charge de référence d’un patient atteint de 

polychondrite chronique atrophiante. Il doit être mis à jour en fonction des données nouvelles 

validées. 
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Méthode de travail 
Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de 

diagnostic et de soins pour les maladies rares » publiée par la Haute Autorité de Santé en 2012 

(guide méthodologique disponible sur le site de la HAS : www.has-sante.fr). 

 

Une réunion de mise en place en visioconférence avec les coordinateurs a permis de 

déterminer le plan du PNDS, la liste des rédacteurs pour chacune des parties/spécificités du 

PNDS ainsi que la liste des relecteurs. 

Durant la phase de rédaction, chaque rédacteur a réalisé une analyse de la littérature en langue 

anglaise et française avant de rédiger la partie du PNDS correspondante. 

A l’issue de la rédaction, toutes les parties du PNDS ont été assemblées puis homogénéisées 

par les coordinateurs. 

Durant la phase de relecture, chacun des rédacteurs et relecteurs a commenté la première 

version du PNDS. 

A l’issue de la relecture, les coordinateurs ont pris en compte tous les commentaires pour 

produire la deuxième version du PNDS. 

Deux journées de finalisation se sont enfin tenues (en visioconférence), où tous les rédacteurs 

et relecteurs étaient conviés, afin de refaire une revue complète et collégiale du texte pour en 

produire une version finalisée à publier. 

http://www.has-sante.fr/
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ANALYSE CRITIQUE DE LA LITTERATURE 
 

Tableau 1. Recommandations de bonne pratique  

Référence Objectif Stratégie de 

recherche 

bibliographique 

renseignée 

(Oui / Non) 

Recueil de l’avis 

des 

professionnels 

(Oui / Non ; 

Lesquels) 

Recueil de l’avis 

des patients 

(Oui / Non) 

Populations et 

techniques (ou 

produits étudiés) 

Résultats (avec 

grade des 

recommandations 

si disponible) 

Il n’existe aucune publication de recommandations pour la PCA 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature  

 
Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif Stratégie de 

recherche 

bibliograph

ique 

renseignée 

(Oui / Non) 

Critères de 

sélection 

des études 

Populations 

et 

techniques 

(ou 

produits 

étudiés) 

Critères 

d’évaluatio

n 

Résultats et signification 

Arnaud L, 2012, 

(1), France 

Mise au point d’un 

score d’activité de 
la PCA 

Non  Déterminati

on des items 

par méthode 

Delphi par 

un panel 

d’experts 

 Un score consensuel de mesure de l’activité de 

la PCA utilisable en routine ou lors d’études 

cliniques a été mis au point. 

Arnaud L, 2014, 

(2), France 

Mise au point sur 

les dernières 

données 

étiologiques et de 

pathogénèse de la 

PCA, dont le rôle 

de la susceptibilité 

génétique et les 

données obtenues 

chez des modèles 

animaux. 

Non Non NA Non 

renseignés 

La PCA est une maladie systémique 

inflammatoire affectant les cartilages des 

oreilles, du nez, de la trachée et des bronches 

C’est une maladie à médiation auto-immune 

dont les cibles antigéniques restent 

méconnues 

Les données des études cliniques et des 

modèles animaux suggèrent un rôle du 

collagène de type II et de la matrilin-1 comme 

candidats potentiels mais les anticorps 

correspondant ont une spécificité et une 
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Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif Stratégie de 

recherche 

bibliograph

ique 

renseignée 

(Oui / Non) 

Critères de 

sélection 

des études 

Populations 

et 

techniques 

(ou 

produits 

étudiés) 

Critères 

d’évaluatio

n 

Résultats et signification 

sensibilité faible et ne sont donc pas utilisés en 

pratique clinique 

De nombreuses cytokines sont impliquées 

dans le recrutement cellulaire au sein des 

lésions de PCA. L’utilisation de molécules 

agissant sur les cytokines comme les anti-

TNFα, le rituximab, l’anakinra, le tocilizumab et 

l’abatacept ont montré récemment une 

efficacité dans certains cas mais des données 

ultérieures sont nécessaires. 

Dion J, 2018, (6), 

France 

Mise au point sur 

les dernières 

données sur la 

PCA 

Non Non NA Non 

renseignés 

La PCA est une maladie rare et peu étudiée. 

Néanmoins des données récentes mettent en 

avant une amélioration du pronostic vital 

autrefois très péjoratif. La survie reste 

cependant diminuée chez les patients de sexe 

masculin, avec une atteinte cardiaque ou une 

maladie hématologique associée. La 

séparation des patients selon trois phénotypes 

cliniques, à savoir la forme bénigne, la forme 

respiratoire et la forme hématologique, 

pourrait s’avérer intéressante dans les futures 

études physiopathologiques et 

thérapeutiques. La place des techniques 

d’imagerie moderne comme la TEP et l’IRM 

reste à préciser dans le diagnostic et le suivi. 
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Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif Stratégie de 

recherche 

bibliograph

ique 

renseignée 

(Oui / Non) 

Critères de 

sélection 

des études 

Populations 

et 

techniques 

(ou 

produits 

étudiés) 

Critères 

d’évaluatio

n 

Résultats et signification 

Faute d’essais thérapeutiques le traitement 

reste empirique. 

Mertz P, 2019, 

(12), France 

Mise au point d’un 

score de séquelles 
de la PCA 

Non  Déterminati

on des items 

par méthode 

Delphi par 

un panel 

d’experts 

 Un score consensuel de mesure de séquelles 

de la PCA utilisable en routine ou lors d’études 

cliniques a été mis au point. 

Rednic S, 2018, 

(16), Europe 

Revue 

systématique des 

recommandations 

publiées pour la 

PCA et 

détermination des 

besoins non 

satisfaits au cours 

de la PCA 

Oui Oui Consensus 

d’experts 

pour 

déterminer 

les 

domaines et 

les points 

nécessitant 

des 

recommand

ations 

NA Il n’existe aucune publication de 

recommandations pour la PCA, en raison de la 

rareté de cette pathologie. 
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Tableau 3. Etudes cliniques  

 
Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif Méthodologi

e, niveau de 

preuve 

Population Intervention Critères de 

jugement 

Résultats et signification 

Beck DB, 2020, (3), 

UK   

 

Décrire une 

nouvelle entité 

causée par une 

mutation de UBA1 : 

le syndrome VEXAS 

Synthèse de 

cas similaires 

avec mutation 

de UBA1 

25 hommes 

avec mutation 

UBA1 

Etude 

observationnel

le 

Aucun Description d’une nouvelle 

pathologie grâce à une approche 

génétique : le syndrome VEXAS, dû 

à une mutation dans UBA1, 

affectant des hommes, de > 50 ans, 

avec un tableau inflammatoire 

réfractaire. 

Cao X, 2021 (4), 

Chine 

Décrire les 

caractéristiques 

des patients avec 

atteinte 

neurologique 

centrale d’une PCA 

Etude 

rétrospective, 

multicentrique 

181 patients 

admis entre 

décembre 

2015 et février 

2019 

Etude 

observationnel

le 

Aucun L’atteinte neurologique centrale de 

la PCA peut prendre de multiples 

formes, la plus fréquente étant 

l’encéphalite. 

L’atteinte neurologique centrale de 

la PCA est indépendamment 

associée à l’hypertension, l’atteinte 

ophtalmologique et cardiaque. 
Dion J, 2018, (5), 

France 

Décrire les 

caractéristiques 

cliniques et 

évolutives des 

patients avec une 

PCA ; déterminer 

les facteurs 

pronostiques ; 

déterminer des 

phénotypes 

Etude 

rétrospective, 

monocentriqu

e 

142 patients 

admis entre 

2000 et 2012 

Etude 

observationnel

le 

Aucun Les facteurs de mortalité sont le 

sexe masculin, l’atteinte cardiaque 

et une hémopathie maligne 

associée. 

Trois phénotypes cliniques distincts 

de PCA peuvent être identifiés : la 

forme hématologique, la forme 

respiratoire et la forme bénigne. 
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Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif Méthodologi

e, niveau de 

preuve 

Population Intervention Critères de 

jugement 

Résultats et signification 

cliniques de 

patients 

Ernst A, 2018, (7), 

USA 

Evaluer la 

prévalence et les 

caractéristiques de 

l’atteinte 

respiratoire de la 

PCA 

Etude 

rétrospective 

monocentriqu

e 

145 patients 

admis entre 

2004 et 2008 

Etude 

observationnel

le 

Aucun L’atteinte symptomatique 

respiratoire est fréquente au cours 

de la PCA, la trachéomalacie étant la 

plus retrouvée. Une intervention sur 

les voies respiratoires est souvent 

nécessaire, avec de bons résultats 

quand elle est réalisée par des 

praticiens expérimentés. 

 
Ferrada M, 2021, 

(8), USA 

Description des 

atteintes cliniques 

au cours du VEXAS 

Etude 

prospective de 

cohorte 

7 patients avec 

mutation UBA1 

Etude 

observationnel

le 

Aucun Le VEXAS se caractérise par un 

début après 50 ans, le sexe 

masculin, des chondrites ORL et une 

atteinte trachéo-bronchique. Un 

algorithme décisionnel basé sur le 

sexe masculin, un VGM > 100 et des 

plaquettes < 200000 permet de 

différentier le VEXAS de la PCA avec 

une sensibilité de 100 % et une 

spécificité de 96 %. 

Frances C, 2001, 

(9), France 

Description des 

atteintes cutanées 

de la PCA 

Etude 

rétrospective 

monocentriqu

e 

200 patients 

admis entre 

1974 et 2000 

Etude 

observationnel

le 

Aucun Les manifestations cutanées de la 

PCA sont fréquentes, surtout en cas 

de myélodysplasie associée. Elles ne 

sont pas spécifiques, similaires à 

celles observées au cours du Behçet 

ou des MICI. Leur présence chez un 

sujet âgé au cours de la PCA 
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Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif Méthodologi

e, niveau de 

preuve 

Population Intervention Critères de 

jugement 

Résultats et signification 

nécessite une surveillance répétée  

de l’hémogramme. 

Leroux G, 2009, 

(10), France 

Description de 

l’efficacité du 

rituximab au cours 

de la PCA 

Etude 

rétrospective 

monocentriqu

e 

9 patients 

admis entre 

2003 et 2007 

ayant reçu du 

Rituximab 

pour une PCA 

sévère et 

réfractaire 

Etude 

observationnel

le 

Activité de la 

PCA (clinique, 

biologique et 

scannographiq

ue) 

Pas d’amélioration significative des 

patients après Rituximab 

Mekinian A, 2017, 

(11), France 

Description de 

l’efficacité des 

biothérapies au 

cours des 

syndromes auto-

inflammatoires/aut

o-immuns associés 

aux 

myélodysplasies 

Etude 

rétrospective 

multicentrique 

29 patients 

(registre 

national) 

Etude 

observationnel

le 

Activité de la 

maladie 

(clinique et 

biologique) 

En dehors de l’azacitidine et du 

rituximab, la réponse aux 

biothérapies de ces syndromes 

semble peu encourageante. 

Michet CJ, 1986, 

(13), USA 

Description de 

l’histoire naturelle 

de la PCA 

Etude 

rétrospective 

multicentrique 

112 patients Etude 

observationnel

le 

Aucun Description de l’évolution de la PCA 

dans une grande cohorte (clinique, 

facteurs pronostiques…). 

Détermination de critères de 

classification, toujours utilisés. 
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Auteur, année, 

référence, pays 

Objectif Méthodologi

e, niveau de 

preuve 

Population Intervention Critères de 

jugement 

Résultats et signification 

Moulis G, 2018, 

(14), France 

Description de 

l’efficacité des 

biothérapies au 

cours de la PCA 

Etude 

rétrospective 

multicentrique 

41 patients 

(registre 

national) 

Etude 

observationnel

le 

Activité de la 

maladie 

(clinique et 

biologique) 

Le nombre de réponses complètes 

aux biothérapies au cours de la PCA 

est faible. Une attention particulière 

doit être portée sur le risque 

infectieux. 

Papo T, 1997, (15), 

France 

Description de 

l’évolution 

maternelle et 

fœtale au cours de 

la PCA 

Etude 

rétrospective 

monocentriqu

e 

11 femmes (25 

grossesses) 

Etude 

observationnel

le 

Non 

renseignés 

La grossesse ne semble pas modifier 

l’évolution de la PCA et des 

grossesses aboutissent sans 

complication chez des femmes 

ayant une PCA. Aucun cas de PCA 

chez un nouveau-né de mère PCA 

n’a été observé. 
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