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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 profes-
sionnels concernés la prise en charge diagnostique et thérapeutique optimale actuelle et le par-
cours de soins d’un patient atteint d’interféronopathie. Il a pour but d’optimiser et d’harmoniser 
la prise en charge et le suivi de groupe de maladies rares 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, produits ou prestations 
nécessaires à la prise en charge des patients mais non habituellement pris en charge ou rembour-
sés. 
 
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 mo-
ment 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 d’interféronopathie. Il doit être 
mis à jour en fonction des données nouvelles validées sachant qu’il s’agit d’un domaine en cons-
tante mutation tant sur le plan de la recherche fondamentale que translationnelle. 
 
Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de dia-
gnostic 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). 
 

  

http://www.has-sante.fr/
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Méthode de travail 
Le présent PNDS a été élaboré selon la « Méthode d’élaboration d’un protocole national de dia-
gnostic 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. 
À 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 ver-
sion du PNDS. 
 
À l’issue de la relecture, les coordinateurs ont pris en compte tous les commentaires pour pro-
duire la deuxième version du PNDS. 
 
Trois réunion de finalisation se sont enfin tenue (en visioconférence), où tous les rédacteurs et 
relecteurs étaient conviés, afin de refaire une revue complète et collégiale du texte pour en pro-
duire une version finalisée à publier. 

http://www.has-sante.fr/
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Tableau 1. Recommandations de bonne pratique  
 

Auteur, année, 
référence, pays 

Objectif Stratégie de 
recherche 
bibliogra-
phique ren-
seignée 

(Oui / Non) 

Recueil de l’avis 
des profession-
nels 

(Oui / Non ; Les-
quels) 

Recueil 
de l’avis 
des pa-
tients 

(Oui / 
Non) 

Populations et 
techniques (ou 
produits étudiés) 

Résultats (avec grade des recommanda-
tions si disponible) 

Cetin Gedik K, 
2022, (2), Tur-
quie 

Développer des 
recommandations 
pour le diagnostic 
et la gestion des 
auto-inflamma-
tions liées aux in-
terférons de type 
I, incluant les syn-
dromes CANDLE, 
PRAAS, SAVI et 
AGS. 

Oui Oui, experts en 
rhumatologie et 
maladies auto-
inflammatoires 

Non Interféronopathies 
de type I, recom-
mandations pour 
leur gestion et 
diagnostic. 

Recommandations pour la gestion des 
interféronopathies, basées sur les meil-
leures preuves disponibles et l'expertise. 
Pas de grade de recommandation spéci-
fique fourni. 

Akre C, 2018, 
(22), France 

Construire une 
check-list de soins 
transitionnels en 
rhumatologie 

Oui Oui (Delphi-like 
survey) Non Non Check-list de soins transitionnels en rhu-

matologie 

Georgin-Lavialle 
S, 2021, (23), 
France 

Recommandations 
pour la prise en 
charge de la tran-
sition de la pédia-
trie à l'âge adulte 
pour les maladies 
auto-immunes 
rares 

Non Oui, experts du 
réseau français 
FAI2R 

Non Non Recommandations pour la prise en 
charge de la transition de la pédiatrie à 
l'âge adulte pour les maladies auto-im-
munes rares, sans grade de recomman-
dation spécifique. 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature  
 

Auteur, année, 
référence, pays Objectif 

Stratégie de 
recherche bi-
bliogra-
phique ren-
seignée 

(Oui / Non) 

Critères de 
sélection 
des études 

Populations 
et techni 
ques (ou 
produits) 
étudiées 

Critères d’évalua-
tion Résultats et signification 

Crow YJ, 2022, 
(4), Royaume-Uni 

Réviser les avan-
cées dans la com-
préhension des 
interféronopa-
thies de type I au 
cours des dix 
dernières années. 

Oui Révision 
des princi-
pales 
études sur 
les interfé-
ronopa-
thies de 
type I. 

Interférono-
pathies de 
type I, évo-
lution des 
connais-
sances et 
traitements. 

Analyse des don-
nées issues des 
études révisées 

Révision complète des progrès 
réalisés dans la compréhension 
et le traitement des interférono-
pathies de type I. 

Galloway J, 
2022, (13), 
Royaume-Uni 

Aborder les 
risques et la ges-
tion de l’HSV 
chez les patients 
sous inhibition 
des Janus ki-
nases. 

Oui Études sur 
les risques 
d'herpès 
zona et les 
stratégies 
de gestion 
sous inhibi-
tion de 
JAK. 

Patients 
sous inhibi-
tion de JAK, 
gestion de 
l'herpès 
zona. 

Risques d'infec-
tion, efficacité de 
la vaccination 

Discussion sur la gestion des 
risques d'herpès zona chez les 
patients sous JAK-inhibiteurs, 
avec recommandations de vacci-
nation. 

Hadjadj J, 2021, 
(14), France 

Explorer le rôle 
des inhibiteurs de 
JAK dans le trai-
tement des er-
reurs innées de 
l'immunité. 

Oui Études ré-
centes sur 
l'utilisation 
des inhibi-
teurs de 
JAK dans 
les erreurs 

Erreurs in-
nées de l'im-
munité, trai-
tement par 
inhibiteurs 
de JAK. 

Efficacité du trai-
tement, effets se-
condaires 

Les inhibiteurs de JAK montrent 
un potentiel important pour trai-
ter les erreurs innées de l'immu-
nité, avec des bénéfices cli-
niques. 
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innées de 
l'immunité. 

Sanchez GAM, 
2013, (18), États-
Unis 

Discuter des ma-
ladies auto-in-
flammatoires mo-
nogéniques et 
des mécanismes 
de régulation des 
cytokines. 

Oui Revue des 
maladies 
auto-in-
flamma-
toires mo-
nogéniques 
et des mé-
canismes 
associés. 

Maladies 
auto-inflam-
matoires 
monogé-
niques, ré-
gulation des 
cytokines. 

Mécanismes pa-
thologiques, op-
tions thérapeu-
tiques 

Présentation des mécanismes de 
régulation des cytokines dans les 
maladies auto-inflammatoires, 
avec des implications thérapeu-
tiques. 

Munoz J, 2015, 
(21), France 

Fournir un 
aperçu des inter-
féronopathies de 
type I. 

Oui Revue des 
caractéris-
tiques cli-
niques et 
diagnos-
tiques des 
interféro-
nopathies 
de type I. 

Interférono-
pathies de 
type I, ca-
ractéris-
tiques cli-
niques et 
diagnos-
tiques. 

Synthèse des ca-
ractéristiques cli-
niques 

Aperçu détaillé des interférono-
pathies de type I, avec des infor-
mations sur les caractéristiques 
cliniques et diagnostiques. 
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Tableau 3. Etudes cliniques  

Auteur, année, 
référence, pays Objectif 

Méthodolo-
gie, niveau 
de preuve 

Population Intervention Critères de ju-
gement Résultats et signification 

Adang LA, 2020, 
(1), États-Unis 

Développer une 
échelle de gravité 
neurologique 
pour le syndrome 
d’Aicardi-Gou-
tières. 

Étude de dé-
veloppement 
d'échelle, ni-
veau de 
preuve 3. 

Patients 
avec syn-
drome 
d’Aicardi-
Goutières. 

Développe-
ment d'une 
échelle de gra-
vité neurolo-
gique. 

Fiabilité, vali-
dité de 
l’échelle. 

L’échelle développée permet une évaluation 
plus précise de la gravité neurologique dans 
le syndrome d’Aicardi-Goutières. 

Crow YJ, 2015, 
(3), Royaume-Uni 

Caractériser les 
phénotypes cli-
niques associés 
aux mutations 
dans des gènes 
spécifiques liés 
aux interférono-
pathies. 

Étude cli-
nique des-
criptive, ni-
veau de 
preuve 3. 

Patients 
avec muta-
tions dans 
TREX1, 
RNASEH2
A, 
RNASEH2
B, 
RNASEH2
C, 
SAMHD1, 
ADAR, et 
IFIH1. 

Caractérisation 
des phéno-
types cliniques. 

Description 
des phéno-
types, associa-
tions géné-
tiques. 

Identification des phénotypes cliniques va-
riés associés aux mutations spécifiques, avec 
des implications pour le diagnostic. 

Ebstein F, 2023, 
(5), France 

Identifier l'asso-
ciation entre les 
variants du sous-
unité PSMC3 du 
protéasome et les 

Étude géné-
tique, niveau 
de preuve 2. 

Patients 
avec va-
riants 
PSMC3 et 

Analyse des 
variants géné-
tiques et pro-
duction d’inter-
féron. 

Retard neuro-
développe-
mental, ni-
veaux d’inter-
féron de type 
I. 

Les variants de PSMC3 sont associés à un 
retard de développement et une production 
accrue d’interféron de type I. 
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retards de déve-
loppement neu-
rodéveloppemen-
tal ainsi que la 
production d’in-
terféron de type 
I. 

retard neu-
rodévelop-
pemental. 

Pescarmona R, 
2019, (6), France 

Comparer l’effi-
cacité de RT-
qPCR et Nanos-
tring pour mesu-
rer la réponse 
des interférons 
dans le diagnostic 
des interférono-
pathies de type I. 

Étude com-
parative de 
techniques, 
niveau de 
preuve 2. 

Patients 
avec inter-
féronopa-
thies de 
type I. 

RT-qPCR vs 
Nanostring 
pour mesurer 
la réponse des 
interférons. 

Précision, sen-
sibilité des 
techniques. 

Nanostring montre une meilleure sensibilité 
et précision que RT-qPCR pour mesurer la 
réponse des interférons. 

Rice GI, 2017, 
(7), Royaume-Uni 

Évaluer la signa-
ture interférons 
de type I dans les 
maladies inflam-
matoires pédia-
triques. 

Étude cli-
nique, niveau 
de preuve 3. 

Enfants 
avec mala-
dies inflam-
matoires. 

Mesure des ni-
veaux d’inter-
férons de type 
I. 

Niveau d'inter-
férons de type 
I dans le sang. 

Les niveaux d'interférons de type I peuvent 
être utilisés pour le diagnostic et le suivi des 
maladies inflammatoires pédiatriques. 

Sanchez GAM, 
2018, (8), États-
Unis 

Étudier l’effica-
cité de l’inhibition 
de JAK1/2 avec 
le baricitinib dans 
le traitement des 
interféronopa-
thies auto-inflam-
matoires. 

Essai cli-
nique, niveau 
de preuve 1. 

Patients 
avec inter-
féronopa-
thies auto-
inflamma-
toires trai-
tés par ba-
ricitinib. 

Traitement par 
baricitinib. 

Réponse cli-
nique, effets 
secondaires. 

Le baricitinib montre une amélioration signi-
ficative des symptômes dans les interféro-
nopathies auto-inflammatoires avec des ef-
fets secondaires gérables. 
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Tonduti D, 2016, 
(9), Italie 

Étudier les che-
vauchements cli-
niques, radiolo-
giques et patho-
logiques entre le 
leucoencéphalo-
pathie kystique 
sans mégalencé-
phalie et le syn-
drome d’Aicardi-
Goutières. 

Étude cli-
nique des-
criptive, ni-
veau de 
preuve 3. 

Patients 
avec leu-
coencé-
phalopa-
thie kys-
tique sans 
mégalencé-
phalie et 
syndrome 
d’Aicardi-
Goutières. 

Comparaison 
des caractéris-
tiques cli-
niques, radiolo-
giques et pa-
thologiques. 

Similitudes et 
différences 
entre les syn-
dromes. 

Les chevauchements entre les deux syn-
dromes ont des implications pour le dia-
gnostic et la prise en charge. 

Curtis JR, 2023, 
(10), États-Unis 

Comparer le 
risque de mali-
gnité associé au 
tofacitinib et aux 
inhibiteurs de 
TNF dans la po-
lyarthrite rhuma-
toïde. 

Essai cli-
nique, niveau 
de preuve 1. 

Patients 
avec po-
lyarthrite 
rhumatoïde 
traités par 
tofacitinib 
ou inhibi-
teurs de 
TNF. 

Traitement par 
tofacitinib vs 
inhibiteurs de 
TNF. 

Incidence de 
malignité, effi-
cacité du trai-
tement. 

Le risque de malignité du tofacitinib est 
comparable à celui des inhibiteurs de TNF, 
avec des implications pour le choix du traite-
ment. 

Frémond ML, 
2023, (11), 
France 

Étudier l'inhibi-
tion de JAK dans 
le syndrome d'Ai-
cardi-Goutières à 
travers une ap-
proche multidisci-
plinaire en vie ré-
elle. 

Étude mono-
centrique, 
approche en 
vie réelle, ni-
veau de 
preuve 3. 

Patients 
avec syn-
drome 
d'Aicardi-
Goutières 
traités par 
inhibition 
de JAK. 

Inhibition de 
JAK dans un 
contexte cli-
nique en vie 
réel. 

Réponse cli-
nique, tolé-
rance au trai-
tement. 

L'inhibition de JAK montre une efficacité et 
une tolérance acceptables dans le cadre 
d'une approche multidisciplinaire en vie ré-
elle. 

Frémond ML, 
2016, (12), 
France 

Évaluer l'effica-
cité du ruxolitinib 
dans le traite-

Étude cli-
nique, niveau 
de preuve 2. 

3 enfants 
avec muta-
tions 
TMEM173 

Traitement par 
ruxolitinib. 

Réponse cli-
nique, effets 
secondaires. 

Le ruxolitinib est efficace pour traiter la vas-
culopathie associée aux mutations 
TMEM173, avec un bon profil de sécurité. 
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ment de la vascu-
lopathie associée 
aux mutations ac-
tivatrices de 
TMEM173. 

et vasculo-
pathie. 

Kim H, 2018, 
(15), États-Unis 

Analyser la phar-
macocinétique, 
pharmacodyna-
mique et propo-
ser un dosage de 
baricitinib chez 
les patients pé-
diatriques et 
jeunes adultes 
avec CANDLE et 
SAVI. 

Étude phar-
macociné-
tique, niveau 
de preuve 2. 

Patients 
pédia-
triques et 
jeunes 
adultes 
avec CAN-
DLE et 
SAVI. 

Baricitinib. Pharmacociné-
tique, pharma-
codynamique, 
posologie. 

Les données sur la pharmacocinétique et 
pharmacodynamique soutiennent les recom-
mandations de dosage du baricitinib dans 
CANDLE et SAVI. 

Liu Y, 2014, (16), 
États-Unis 

Étudier l'activa-
tion de STING 
dans un syn-
drome vasculaire 
et pulmonaire. 

Étude cli-
nique, niveau 
de preuve 2. 

Patients 
avec syn-
drome vas-
culaire et 
pulmonaire 
associé à 
l'activation 
de STING. 

Analyse de l'ac-
tivation de 
STING. 

Présence d'ac-
tivation de 
STING, carac-
téristiques cli-
niques. 

L'activation de STING joue un rôle clé dans 
le syndrome vasculaire et pulmonaire, four-
nissant des cibles potentielles pour le traite-
ment. 

Rice GI, 2018, 
(17), Royaume-
Uni 

Évaluer l'effica-
cité des inhibi-
teurs de la trans-
criptase reverse 
dans le syndrome 
d’Aicardi-Gou-
tières. 

Étude cli-
nique, niveau 
de preuve 2. 

Patients 
avec syn-
drome 
d’Aicardi-
Goutières 
traités par 
inhibiteurs 

Traitement par 
inhibiteurs de 
la transcriptase 
reverse. 

Réponse cli-
nique, effets 
secondaires. 

Les inhibiteurs de la transcriptase reverse 
montrent des résultats prometteurs pour le 
traitement du syndrome d’Aicardi-Goutières. 
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de la trans-
criptase re-
verse. 

Vanderver A, 
2020, (19), États-
Unis 

Étudier l'effica-
cité de l'inhibition 
de JAK dans le 
syndrome d'Ai-
cardi-Goutières. 

Essai cli-
nique, niveau 
de preuve 1. 

Patients 
avec syn-
drome 
d’Aicardi-
Goutières 
traités par 
inhibiteur 
de JAK. 

Inhibition de 
JAK. 

Réponse cli-
nique, effets 
secondaires. 

L'inhibition de JAK s’avère efficace pour le 
syndrome d’Aicardi-Goutières, avec un profil 
de sécurité favorable. 

Alehashemi S, 
2022, (20), États-
Unis 

Suivre les pous-
sées de la mala-
die après la vacci-
nation contre le 
SARS-CoV-2 
dans les maladies 
auto-inflamma-
toires. 

Étude de sur-
veillance, ni-
veau de 
preuve 3. 

Patients 
avec mala-
dies auto-
inflamma-
toires 
après vac-
cination 
SARS-CoV-
2. 

Suivi post-vac-
cination pour 
les poussées 
de maladie. 

Incidence des 
poussées de 
maladie, sécu-
rité. 

Aucune augmentation notable des poussées 
de maladie après la vaccination contre le 
SARS-CoV-2 dans les maladies auto-inflam-
matoires. 

Clowse MEB, 
2022, (24), États-
Unis 

Étudier les issues 
de grossesse 
dans les bases de 
données de sécu-
rité de tofacitinib 
pour la polyar-
thrite rhumatoïde 
et le psoriasis. 

Analyse des 
données de 
sécurité, ni-
veau de 
preuve 3. 

Femmes 
enceintes 
avec po-
lyarthrite 
rhumatoïde 
ou psoria-
sis sous to-
facitinib. 

Utilisation de 
tofacitinib pen-
dant la gros-
sesse. 

Issue de gros-
sesse, sécurité. 

Les résultats montrent que l’utilisation de 
tofacitinib pendant la grossesse est généra-
lement sécuritaire, avec des complications 
minimales. 
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