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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’un syndrome VEXAS. Il a pour but d’optimiser et d’harmoni-
ser la prise en charge et le suivi 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 remboursés. 
 
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’un syndrome VEXAS en 2025 
en France. Il doit être mis à jour en fonction des données nouvelles validées sachant qu’il s’agit 
d’un domaine en constante mutation tant sur le plan de la recherche clinique 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 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 relec-
teurs. 
 
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. 
 
Des réunions 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 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 
professionnels 

(Oui / Non ; Les-
quels) 

Re-
cueil 
de 
l’avis 
des 
pa-
tients 

(Oui / 
Non) 

Populations et 
techniques (ou pro-
duits étudiés) 

Résultats (avec grade des re-
commandations si disponible) 

Khoury JD et al., 
2022, réf. 29, 
International 
(WHO) 

Classification des néo-
plasies myéloïdes et his-
tiocytaires/dendritiques 
(5ème édition WHO) 

Non rensei-
gnée dans 
l'abstract 

Oui (comités consul-
tatifs cliniques: pa-
thologistes, hémato-
logues, oncologues, 
généticiens, bioinfor-
maticiens) 

Non Néoplasies myé-
loïdes et histiocy-
taires/dendritiques 

Classification intégrant morpho-
logie, cytogénétique et génétique 
moléculaire. Nouvelles entités 
génétiquement définies (SF3B1, 
TP53, del(5q)). Seuil de blastes 
AML ≥20% 

Sanchez O et al., 
2021, réf. 55, 
France 

Prise en charge de la 
maladie veineuse 
thromboembolique chez 
l'adulte (version longue) 

Non préci-
sée dans 
l'abstract 

Oui (société savante 
française) 

Non 
rensei-
gné 

Adultes avec MVTE Recommandations sur diagnostic, 
traitement aigu, durée anticoagu-
lation, prévention récidive.  

Mismetti P et al., 
2010, réf. 44, 
France 

Prévention et traite-
ment de la MVTE chez 
patients médicaux 

Non préci-
sée 

Oui (société savante 
française) 

Non Patients médicaux 
hospitalisés et am-
bulatoires 

Recommandations sur thrombo-
prophylaxie et traitement anti-
coagulant. Stratification du risque 
thrombotique et hémorragique 

Klok FA et al., 
2017, réf. 30, 
International 

Validation externe du 
score VTE-BLEED pour 
prédire saignements 
majeurs chez patients 
anticoagulés 

Oui (analyse 
post-hoc 
étude Hoku-
sai-VTE) 

Non (étude de valida-
tion) 

Non 8240 patients avec 
MVTE sous anti-
coagulation 
(edoxaban vs war-
farine) 

Score VTE-BLEED validé: ≥2 
points = risque élevé (OR 4.04, 
IC95% 2.51-6.48). Discrimination 
maintenue pour edoxaban et 
warfarine 
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Laporte S et al., 
2017, réf. 35, 
France/Interna-
tional 

Validation du saigne-
ment cliniquement per-
tinent comme critère de 
substitution au saigne-
ment majeur 

Oui (méta-
analyse 
d'ECR) 

Non Non Patients sous anti-
coagulants (méta-
analyse) 

Saignement cliniquement perti-
nent validé comme critère de 
substitution. Corrélation avec sai-
gnements majeurs dans ECR 
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Tableau 2. Revues systématiques de la littérature  
 

Auteur, année, 
référence, pays Objectif 

Stratégie 
de re-
cherche bi-
bliogra-
phique ren-
seignée 

(Oui / Non) 

Critères 
de sélec-
tion des 
études 

Popula-
tions et 
techni 
ques (ou 
produits) 
étudiées 

Critères d’éva-
luation Résultats et signification 

Quigley C et 
al., 2025, réf. 
51, Internatio-
nal 

Identifier et 
analyser mani-
festations ocu-
laires du syn-
drome VEXAS 

Oui 
(PRISMA, 
Pub-
Med/ME-
DLINE, Em-
base, CEN-
TRAL, janv 
2020-sept 
2024) 

Confirma-
tion géné-
tique 
VEXAS + 
atteinte 
oculaire. 
Exclusion: 
absence 
test géné-
tique ou 
données 
oculaires 

204 pa-
tients (1 
femme) is-
sus de 52 
articles. 
Âge 
moyen dé-
but: 67±5 
ans 

Prévalence ma-
nifestations 
oculaires, asso-
ciation géno-
type-phéno-
type, sévérité 

Inflammation orbitaire (40.7% œdème pé-
riorbitaire), épisclérite (13.7%), sclérite 
(13.7%), uvéite (12.3%). Mutations splice 
site associées à atteinte plus sévère 
(p=0.04). Manifestations systémiques: 
peau (85%), fièvre (79%), poumons (63%) 

Bahramian S et 
al., 2025, réf. 
69, Internatio-
nal 

Évaluer effica-
cité et sécurité 
des inhibiteurs 
JAK dans 
VEXAS 

Oui (revue 
systéma-
tique de 
186 cas) 

Patients 
VEXAS 
traités par 
inhibi-
teurs JAK 

186 pa-
tients trai-
tés par 
JAKi 
(ruxolitinib, 
baricitinib, 
tofacitinib) 

Efficacité cli-
nique, effets in-
désirables, 
épargne corti-
coïde 

Ruxolitinib plus efficace que autres JAKi. 
Réponse variable selon patients. Risques: 
cytopénies, infections, thromboses. Né-
cessité surveillance étroite 

Adès L et al., 
2014, réf. 67, 
France 

Revue générale 
sur les syn-
dromes myélo-
dysplasiques 

Non (revue 
narrative 
type Semi-
nar, Lancet) 

Non pré-
cisés (re-
vue narra-
tive non 

Patients 
adultes 
avec SMD. 

Diagnostic, 
classification 
OMS, stratifica-

SMD = groupe hétérogène de néoplasies 
myéloïdes clonales avec dysplasie et cy-
topénies. Incidence augmente avec âge. 
IPSS-R permet stratification pronostique. 
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(SMD) : épidé-
miologie, phy-
siopathologie, 
diagnostic, pro-
nostic et traite-
ment 

systéma-
tique) 

Tech-
niques dia-
gnostiques 
(cytologie, 
cytogéné-
tique, bio-
logie molé-
culaire), 
scores 
pronos-
tiques 
(IPSS, 
IPSS-R), 
traite-
ments 
(support 
transfu-
sionnel, 
EPO, léna-
lidomide, 
azacitidine, 
décitabine, 
allogreffe 
CSH) 

tion pronos-
tique, réponse 
aux traitements, 
survie 

Traitement adapté au risque : faible 
risque = EPO, lénalidomide (del5q) ; haut 
risque = azacitidine (améliore survie vs 
soins de support), allogreffe seule option 
curative. Azacitidine = standard pour 
SMD haut risque non éligibles greffe 

Boyadzhieva Z 
et al., 2023, 
réf. 70, Alle-
magne 

Évaluer effica-
cité et sécurité 
des stratégies 
thérapeutiques 
actuelles dans 
VEXAS 

Oui (revue 
systéma-
tique) 

Études 
rappor-
tant trai-
tements 
et résul-
tats dans 
VEXAS 

Patients 
VEXAS, di-
verses thé-
rapies (cor-
ticoïdes, 
DMARDs, 
biothéra-
pies, azaci-
tidine, 
greffe) 

Efficacité, sécu-
rité, épargne 
corticoïde 

Corticoïdes efficaces mais toxicité. JAKi 
et anti-IL6 supérieurs aux DMARDs con-
ventionnels. Azacitidine prometteuse. 
Greffe curative mais risquée. Données li-
mitées, essais nécessaires 
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Dias AL et al., 
2024, réf. 80, 
USA 

Définir rôle de 
l'allogreffe de 
CSH dans 
VEXAS 

Oui (revue 
de littéra-
ture) 

Cas de 
VEXAS 
ayant 
reçu allo-
greffe 

Patients 
VEXAS 
avec insuf-
fisance 
médullaire 
ou inflam-
mation ré-
fractaire 

Survie, éradica-
tion mutation 
UBA1, compli-
cations (GVHD, 
infections) 

Allogreffe potentiellement curative. Éradi-
cation UBA1 dans majorité cas. Risques: 
GVHD (58%), infections. Indication: cyto-
pénies sévères, inflammation réfractaire. 
Sélection patients cruciale (âge, comorbi-
dités) 

Gadina M et al., 
2020, réf. 82, 
USA (NIH) 

Revue sur la 
voie de signali-
sation JAK-
STAT et la tra-
duction des 
connaissances 
fondamentales 
vers les inhibi-
teurs de JAK 
(Jakinibs) en 
pratique cli-
nique 

Non (revue 
narrative 
immunolo-
gique) 

Non pré-
cisés (re-
vue narra-
tive non 
systéma-
tique) 

Maladies 
auto-im-
munes et 
inflamma-
toires (PR, 
psoriasis, 
MICI, der-
matite ato-
pique). In-
hibiteurs 
de JAK : 
tofacitinib, 
baricitinib, 
upadaciti-
nib, filgoti-
nib, ruxoli-
tinib, etc. 

Mécanismes 
d'action, sélec-
tivité 
JAK1/2/3/TYK
2, efficacité cli-
nique, profil de 
sécurité 

Voie JAK-STAT = transduction du signal 
de nombreuses cytokines (IL-6, IFN, IL-
12/23, etc.). Jakinibs = petites molécules 
orales bloquant phosphorylation JAK. Sé-
lectivité variable selon molécule : pan-JAK 
(tofacitinib), JAK1/2 (baricitinib, ruxoliti-
nib), JAK1 sélectif (upadacitinib, filgoti-
nib). Efficacité démontrée dans PR, pso-
riasis, MICI. Effets secondaires classe : in-
fections, zona, cytopénies, dyslipidémie, 
risque thrombotique. Développement de 
molécules plus sélectives pour améliorer 
rapport bénéfice/risque 

Khitri MY et al., 
2024, réf. 86, 
France 

Mise à jour sur 
syndrome 
VEXAS 

Oui (revue 
narrative) 

Littéra-
ture sur 
VEXAS 
(épidé-
miologie, 
clinique, 
diagnos-
tic, traite-
ment) 

Patients 
VEXAS 

Caractéris-
tiques cliniques, 
hématolo-
giques, options 
thérapeutiques 

Maladie inflammatoire multisystémique. 
Mutations UBA1 somatiques. Manifesta-
tions: fièvre, peau, cartilage, poumons, 
yeux. Anémie macrocytaire fréquente. 
Traitement: corticoïdes, JAKi, anti-IL6, 
azacitidine, greffe. Pronostic sévère (mor-
talité 30-50% à 5 ans) 
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Koster MJ et 
al., 2024, réf. 
31 et 88, USA 

Approche pra-
tique du dia-
gnostic et prise 
en charge de 
VEXAS 

Oui (revue 
de littéra-
ture) 

Littéra-
ture sur 
VEXAS 
(caracté-
ristiques 
cliniques, 
hématolo-
giques, 
diagnos-
tic, traite-
ment) 

Patients 
VEXAS 

Manifestations 
cliniques, ano-
malies hémato-
logiques, straté-
gies diagnos-
tiques et théra-
peutiques 

Syndrome inflammatoire. Mutations 
UBA1 exon 3 (codon 41). Vacuoles mé-
dullaires suggestives. Traitement: corti-
coïdes (base), JAKi/anti-IL6 (supérieurs 
aux DMARDs), azacitidine (réduction 
clone), greffe (curative). Approche multi-
disciplinaire essentielle 

Ribier V et al., 
2025, réf. 96, 
France/Interna-
tional 

Cartographier 
fardeau infec-
tieux dans 
VEXAS et ra-
tionnaliser pré-
vention 

Oui (revue 
systéma-
tique) 

Études 
rappor-
tant in-
fections 
dans 
VEXAS 

Patients 
VEXAS 
avec com-
plications 
infec-
tieuses 

Types d'infec-
tions, agents 
pathogènes, 
facteurs de 
risque, morta-
lité 

Infections fréquentes et sévères. Patho-
gènes: S. aureus, S. pyogenes, Legionella, 
mycobactéries atypiques, P. jirovecii, her-
pèsvirus. Facteurs: cytopénies, immuno-
suppression, défaut ubiquitination. Pro-
phylaxie recommandée (PCP, herpèsvirus) 
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Tableau 3. Etudes cliniques  

Auteur, année, 
référence, pays Objectif 

Méthodolo-
gie, niveau 
de preuve 

Population Intervention Critères de 
jugement Résultats et signification 

Abumanhal M et 
al., 2024, réf. 1, 
Israël 

Décrire manifes-
tations oculaires 
et orbitaires 
dans VEXAS 

Série de cas 
rétrospec-
tive, niveau 
4 

5 patients 
VEXAS 
avec at-
teinte ocu-
laire/orbi-
taire 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions ocu-
laires, réponse 
au traitement 

Œdème périorbitaire (100%), sclérite 
(40%), uvéite antérieure (20%). Améliora-
tion sous corticoïdes et immunosuppres-
seurs 

Archambeaud A 
et al., 2026, réf. 
2, France 

Décrire manifes-
tations muscu-
laires du VEXAS 
(œdème périor-
bitaire, trismus, 
myalgies) 

Case report 
+ revue nar-
rative, ni-
veau 4 

1 patient 
avec 
VEXAS et 
atteinte 
musculaire 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions muscu-
laires, image-
rie, histologie 

Myofasciite proéminente. Trismus et 
œdème périorbitaire comme manifesta-
tions musculaires possibles du VEXAS 

Austestad J et 
al., 2023, réf. 3, 
Norvège 

Rapporter 
VEXAS chez pa-
tient avec néo-
plasie myélopro-
liférative 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
avec NMP 
et VEXAS 

Observation 
clinique 

Caractéris-
tiques cli-
niques et hé-
matologiques 

Association VEXAS et NMP possible. Im-
portance dépistage UBA1 chez patients 
NMP avec inflammation 

Beck DB et al., 
2020, réf. 4, 
USA (NIH) 

Identifier base 
génétique de 
maladie auto-in-
flammatoire sé-
vère de l'adulte 

Étude de co-
horte pros-
pective, sé-
quençage 
exome, ni-
veau 3 

25 
hommes 
avec syn-
drome in-
flamma-
toire inex-
pliqué 

Séquençage 
exome, valida-
tion fonction-
nelle 

Mutations so-
matiques 
UBA1, mani-
festations cli-
niques 

Mutations UBA1 somatiques (p.Met41) 
dans 25 patients. Définition du syndrome 
VEXAS. Manifestations: chondrite, vascu-
larite, fièvre, cytopénies. Mortalité 40% 
(médiane suivi 4 ans) 

Bert-Marcaz C 
et al., 2025, réf. 
5, France 

Caractériser ma-
nifestations neu-
rologiques dans 
VEXAS 

Série de cas 
rétrospective 

116 pa-
tients 
VEXAS 

Observation 
clinique 

Prévalence et 
types de ma-
nifestations 
neurologiques 

28% manifestations neurologiques: neuro-
pathie périphérique (15%), AVC (9%), cé-
phalées (6%), vascularite SNC (rare). Asso-
ciation avec inflammation systémique 
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multicen-
trique, ni-
veau 4 

(cohorte 
française) 

Borie R et al., 
2023, réf. 6, 
France (multi-
centrique) 

Caractériser les 
manifestations 
pleuropulmo-
naires du syn-
drome VEXAS 

Cohorte ré-
trospective 
multicen-
trique avec 
adjudication 
multidiscipli-
naire, niveau 
3 

114 pa-
tients 
VEXAS 
(cohorte 
française), 
dont 51 
avec TDM 
thoracique 
disponible; 
45 avec 
atteinte 
pleuropul-
monaire 
confirmée 
après adju-
dication 

Observation 
clinique, TDM 
thoracique, ad-
judication mul-
tidisciplinaire 

Anomalies 
TDM thora-
cique, symp-
tômes respira-
toires, ré-
ponse aux 
traitements, 
survie 

39% atteinte pleuropulmonaire confirmée. 
Opacités verre dépoli (87%), condensa-
tions (49%), lignes septales (51%), épan-
chement pleural (53%). Dyspnée (44%), 
toux (40%). Amélioration sous prednisone 
(>20 mg/j nécessaire). Pas d'évolution vers 
fibrose pulmonaire. Survie médiane non 
différente vs patients sans atteinte pulmo-
naire, suggérant sous-diagnostic dans le 
reste de la cohorte 

Bourbon E et al., 
2021, réf. 7, 
France 

Évaluer options 
thérapeutiques 
dans VEXAS 

Série rétros-
pective, ni-
veau 4 

7 patients 
VEXAS 

Divers traite-
ments (corti-
coïdes, 
DMARDs, bio-
thérapies, 
ruxolitinib) 

Réponse cli-
nique, 
épargne corti-
coïde 

Échec DMARDs conventionnels. Réponse 
partielle: anti-IL6, anti-IL1. Ruxolitinib effi-
cace (4/5 patients). Azacitidine promet-
teuse 

Casal Moura M 
et al., 2023, réf. 
8, USA 

Caractériser ma-
nifestations pul-
monaires dans 
VEXAS 

Série de cas 
rétrospec-
tive, niveau 
4 

26 pa-
tients 
VEXAS 
avec at-
teinte pul-
monaire 

Observation 
clinique, ima-
gerie 

Manifesta-
tions pulmo-
naires, TDM, 
histologie 

73% atteinte pulmonaire. Opacités verre 
dépoli, condensations, épanchements 
pleuraux. Histologie: pneumonie organisée, 
DAD. Réponse variable aux traitements 

Cordts I et al., 
2022, réf. 9, Al-
lemagne 

Rapporter suc-
cès azacitidine 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 

Azacitidine Réponse cli-
nique, image-
rie musculaire 

Amélioration clinique et IRM musculaire 
sous azacitidine. Réduction inflammation 
et épargne corticoïde 
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dans VEXAS 
avec myofasciite 

avec myo-
fasciite 
proémi-
nente 

Couturaud F et 
al., 2025, réf. 10, 
France 

Comparer AOD 
dose réduite vs 
pleine pour trai-
tement prolongé 
MVTE à haut 
risque récidive 

ECR multi-
centrique 
non-infério-
rité, niveau 1 

1224 pa-
tients 
MVTE à 
haut risque 
récidive 
après ≥6 
mois anti-
coagula-
tion 

AOD dose ré-
duite vs dose 
pleine 

Récidive 
MVTE (non-
infériorité), 
saignements 
majeurs 

Non-infériorité dose réduite (HR 1.18, 
IC95% 0.70-1.97). Moins de saignements 
majeurs avec dose réduite (HR 0.52, 
IC95% 0.27-0.98) 

Fan BE et al., 
2024, réf. 11, 
Singapour 

Étudier inflam-
mation, hyper-
coagulabilité et 
dysfonction en-
dothéliale dans 
VEXAS avec 
thrombose 

Étude cas-
témoins, ni-
veau 3 

15 pa-
tients 
VEXAS (8 
avec 
throm-
bose, 7 
sans) vs 15 
contrôles 

Observation, 
biomarqueurs 

Marqueurs in-
flammation, 
coagulation, 
fonction en-
dothéliale 

VEXAS avec thrombose: ↑CRP, ↑D-di-
mères, ↑facteur von Willebrand, ↑micro-
particules endothéliales. Hypercoagulabi-
lité et dysfonction endothéliale associées 
aux thromboses 

Faurel A et al., 
2023, réf. 12, 
France 

Identifier muta-
tions récurrentes 
domaine adény-
lation UBA1 dans 
formes aty-
piques VEXAS 

Série de cas, 
niveau 4 

Patients 
avec muta-
tions UBA1 
hors co-
don 41 
classique 

Séquençage 
génétique 

Mutations 
UBA1, phéno-
type clinique 

Mutations domaine adénylation actif (hors 
p.Met41) possibles. Phénotypes atypiques. 
Élargissement spectre génétique VEXAS 

Ferrada MA et 
al., 2022, réf. 13, 
USA (NIH) 

Élucider méca-
nismes pathogé-
niques VEXAS 
(traduction UBA1 
cytoplasmique) 

Étude méca-
nistique ex-
périmentale, 
niveau 3 

Échantil-
lons pa-
tients 
VEXAS, 
modèles 
cellulaires 

Analyses mo-
léculaires, 
fonctionnelles 

Traduction 
UBA1, ubiqui-
tination, in-
flammation 

Traduction UBA1 cytoplasmique (codon 
AUG alternatif) contribue à pathogenèse. 
Défaut ubiquitination → activation inflam-
masome → inflammation 
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García-Escudero 
P et al., 2025, 
réf. 14, Espagne 

Analyser VEXAS 
sous angle rhu-
matologique (co-
horte espagnole) 

Cohorte ré-
trospective 
nationale, ni-
veau 3 

75 pa-
tients 
VEXAS 
(cohorte 
espagnole) 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions rhuma-
tologiques, ré-
ponse traite-
ments 

Chondrite (45%), arthrite (41%), vascularite 
(27%). Corticoïdes nécessaires. JAKi et 
anti-IL6 supérieurs aux DMARDs. Morta-
lité 32% (médiane suivi 2.5 ans) 

Georgin-Lavialle 
S et al., 2022, 
réf. 15, France 

Caractériser ma-
nifestations cli-
niques et biolo-
giques VEXAS 
(grande série 
française) 

Cohorte ré-
trospective 
multicen-
trique, ni-
veau 3 

116 pa-
tients 
VEXAS 
(cohorte 
française) 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions cli-
niques, biolo-
giques, héma-
tologiques 

Âge médian 67 ans. Fièvre (92%), lésions 
cutanées (81%), chondrite (59%), atteinte 
pulmonaire (55%). Anémie macrocytaire 
(94%), thrombopénie (46%). Mortalité 30% 
(médiane suivi 33 mois) 

Goyal A et al., 
2022, réf. 16, 
USA 

Évaluer toci-
lizumab pour 
VEXAS sans 
SMD 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
sans SMD 

Tocilizumab Réponse cuta-
née et systé-
mique 

Amélioration manifestations cutanées et 
systémiques sous tocilizumab. Épargne 
corticoïde. Alternative thérapeutique pos-
sible 

Groarke EM et 
al., 2021, réf. 17, 
USA (NIH) 

Caractériser ma-
nifestations 
thrombotiques 
VEXAS 

Série de cas, 
niveau 4 

24 pa-
tients 
VEXAS 

Observation 
clinique 

Événements 
thrombo-
tiques, fac-
teurs de 
risque 

42% thromboses (veineuses 67%, arté-
rielles 33%). Thromboses veineuses pro-
fondes, EP, AVC. Risque accru malgré anti-
coagulation. Inflammation et hypercoagu-
labilité 

Guerrero-
Bermúdez CA et 
al., 2022, réf. 18, 
Colombie 

Rapporter 
VEXAS avec at-
teinte laryngée 
supraglottique 
proéminente 

Case report 
+ revue, ni-
veau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec at-
teinte la-
ryngée 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions ORL, ré-
ponse traite-
ment 

Œdème laryngé supraglottique sévère. 
Risque obstruction voies aériennes. Ré-
ponse aux corticoïdes et immunosuppres-
seurs 

Gurnari C et al., 
2022, réf. 19, 
USA/Italie 

Identifier asso-
ciation VEXAS et 
leucémie myélo-
monocytaire 
chronique via 
dépistage UBA1 
dans syndrome 
de Sweet 

Série de cas, 
niveau 4 

Patients 
syndrome 
de Sweet 
avec néo-
plasie hé-
matolo-
gique 

Dépistage 
UBA1 

Prévalence 
mutations 
UBA1, asso-
ciation LMMC 

Association VEXAS-LMMC identifiée. Im-
portance dépistage UBA1 dans syndrome 
de Sweet avec hémopathie 
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Gurnari C et al., 
2024, réf. 20, 
Italie 

Évaluer capaci-
tés diagnos-
tiques, caracté-
ristiques cli-
niques et dyna-
mique clonale 
UBA1 (cohorte 
italienne) 

Cohorte 
prospective 
nationale, ni-
veau 3 

48 pa-
tients 
VEXAS 
(cohorte 
italienne) 

Observation 
longitudinale 

Diagnostic, 
manifesta-
tions, évolu-
tion clone 
UBA1 

Sensibilité diagnostique : séquençage San-
ger 77%, NGS 100%. Clone UBA1 stable 
dans le temps. Corrélation charge clonale 
et sévérité clinique 

Gutierrez-Ro-
drigues F et al., 
2023, réf. 21, 
USA (NIH) 

Caractériser 
spectre hémato-
poïèse clonale 
dans VEXAS 

Étude de co-
horte, sé-
quençage 
profond, ni-
veau 3 

25 pa-
tients 
VEXAS 

Séquençage 
NGS ultra-pro-
fond 

Mutations so-
matiques ad-
ditionnelles, 
évolution clo-
nale 

76% mutations additionnelles (DNMT3A, 
TET2, ASXL1). Évolution vers SMD/NMP. 
Charge clonale UBA1 corrélée à sévérité. 
Hématopoïèse clonale complexe 

Hage-Sleiman M 
et al., 2021, réf. 
22, France 

Rapporter domi-
nance clone 
UBA1 muté sur 
clone CALR 
muté (évolution 
TE vers VEXAS) 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
avec TE 
(CALR+) 
évoluant 
vers 
VEXAS 

Observation 
longitudinale 

Évolution clo-
nale, phéno-
type clinique 

Clone UBA1 muté supplante clone CALR. 
Évolution TE asymptomatique vers VEXAS 
symptomatique. Compétition clonale 

Jachiet V et al., 
2025, réf. 23, 
France 

Évaluer effica-
cité et sécurité 
azacitidine dans 
VEXAS (grande 
série FRENVEX) 

Cohorte ré-
trospective 
multicen-
trique, ni-
veau 3 

106 pa-
tients 
VEXAS 
traités par 
azacitidine 

Azacitidine 
(médiane 6 
cycles) 

Réponse glo-
bale, réponse 
hématolo-
gique, survie, 
tolérance 

Réponse globale 83% (complète 25%, par-
tielle 58%). Réponse hématologique 70%. 
Médiane survie non atteinte. Infections 
(38%), cytopénies (32%). Traitement effi-
cace pour inflammation et cytopénies 

Kalantari K et al., 
2025, réf. 24, 
USA 

Caractériser in-
suffisance rénale 
aiguë dans 
VEXAS (manifes-
tation sous-re-
connue) 

Série de cas 
rétrospec-
tive, niveau 
4 

10 pa-
tients 
VEXAS 
avec IRA 

Observation 
clinique, biop-
sies rénales 

Prévalence 
IRA, histolo-
gie, réponse 
traitement 

IRA fréquente (19% cohorte). Histologie: 
nécrose tubulaire aiguë, néphrite intersti-
tielle, glomérulonéphrite. Réponse variable 
aux immunosuppresseurs 

Kao RL et al., 
2022, réf. 25, 
USA 

Rapporter 
VEXAS associé à 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec LHH-
EBV 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions LHH, 
évolution 

LHH déclenchée par EBV chez patient 
VEXAS. Complication grave. Importance 
surveillance infections virales 
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lymphohistiocy-
tose hémopha-
gocytaire EBV 

Karadeniz H et 
al., 2023, réf. 26, 
Turquie 

Suggérer inflam-
mation veineuse 
comme caracté-
ristique VEXAS 
et thrombose as-
sociée 

Correspon-
dance/ob-
servation, ni-
veau 4 

Patients 
VEXAS 
avec 
thrombose 

Imagerie vas-
culaire 

Inflammation 
paroi veineuse 

Épaississement et inflammation paroi vei-
neuse au PET-scan. Mécanisme possible 
thrombose dans VEXAS 

Khider L et al., 
2022, réf. 27, 
France 

Dépistage systé-
matique muta-
tion UBA1 chez 
hommes après 
1er épisode 
MVTE 

Étude de co-
horte mono-
centrique 
prospective, 
niveau 3 

100 
hommes 
consécu-
tifs avec 
1er épi-
sode 
MVTE 

Dépistage 
UBA1 systé-
matique 

Prévalence 
mutations 
UBA1 

2% mutations UBA1 détectées. Dépistage 
VEXAS recommandé chez hommes âgés 
avec MVTE + inflammation/cytopénies 

Khitri MY et al., 
2022, réf. 28, 
France 

Comparer poly-
chondrite récidi-
vante idiopa-
thique vs asso-
ciée à VEXAS 

Étude com-
parative ré-
trospective, 
niveau 3 

95 pa-
tients po-
lychondrite 
(23 
VEXAS, 72 
idiopa-
thique) 

Observation 
clinique 

Caractéris-
tiques cli-
niques, biolo-
giques, pro-
nostic 

VEXAS-polychondrite: plus âgés, plus d'at-
teinte cutanée/pulmonaire, plus de cyto-
pénies, moins d'atteinte auriculaire. Pro-
nostic plus sévère (mortalité 35% vs 8%) 

Kusne Y et al., 
2024, réf. 32, 
USA (NIH) 

Caractériser 
thromboses vei-
neuses et arté-
rielles dans 
VEXAS 

Cohorte ré-
trospective, 
niveau 3 

119 pa-
tients 
VEXAS 

Observation 
clinique 

Incidence 
thromboses, 
facteurs de 
risque, réci-
dives 

52% thromboses (veineuses 80%, arté-
rielles 29%). Incidence 9.8/100 patients-
années. Facteurs: inflammation, cytopé-
nies. Récidives fréquentes malgré anticoa-
gulation 

Lacombe V et al., 
2024, réf. 33, 
France 

Décrire vacuoles 
dans progéni-
teurs médul-
laires: VEXAS et 
au-delà 

Revue/série 
de cas, ni-
veau 4 

Patients 
avec va-
cuoles mé-
dullaires 

Observation 
morpholo-
gique 

Spécificité va-
cuoles pour 
VEXAS 

Vacuoles non spécifiques VEXAS. Autres 
causes: déficits enzymatiques, toxiques, in-
fections. Contexte clinique essentiel 
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Lacombe V et al., 
2021, réf. 34, 
France 

Évaluer perfor-
mances diagnos-
tiques et seuil 
des vacuoles 
dans précurseurs 
neutrophiles 
pour VEXAS 

Étude dia-
gnostique, 
niveau 3 

25 pa-
tients 
VEXAS, 50 
contrôles 

Quantification 
vacuoles mé-
dullaires 

Sensibilité, 
spécificité, 
seuil optimal 

Seuil ≥10% précurseurs vacuolisés: sensi-
bilité 100%, spécificité 99%. Outil diagnos-
tique performant si contexte approprié 

Lecoeuvre H et 
al., 2024, réf. 36, 
France 

Décrire caracté-
ristiques cli-
niques et histo-
logiques du syn-
drome de Sweet 
histiocytoïde as-
socié à VEXAS 

Série de cas 
rétrospec-
tive, niveau 
4 

8 patients 
VEXAS 
avec syn-
drome 
Sweet his-
tiocytoïde 

Observation 
clinique, histo-
logie cutanée 

Manifesta-
tions cuta-
nées, histolo-
gie 

Lésions érythémateuses, nodules. Histolo-
gie: infiltrat histiocytaire dermique. Ré-
ponse aux corticoïdes. Variant cutané spé-
cifique VEXAS 

Lim JWW et al., 
2024, réf. 37, 
Singapour 

Rapporter 
pseudo-cellulite 
membre infé-
rieur due à myo-
site du mollet 
dans VEXAS 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec myo-
site 

Observation 
clinique, ima-
gerie 

Manifesta-
tions muscu-
laires, dia-
gnostic diffé-
rentiel 

Myosite mollet mimant cellulite. IRM con-
firme myosite. Importance diagnostic diffé-
rentiel infections vs inflammation 

Mahé I et al., 
2022, réf. 38, In-
ternational 

Comparer 
apixaban dose 
pleine vs dose 
réduite pour trai-
tement prolongé 
MVTE associée 
au cancer 

ECR multi-
centrique 
ouvert (pro-
tocole API-
CAT), niveau 
1 

Patients 
avec can-
cer actif et 
MVTE 
après 6 
mois anti-
coagula-
tion initiale 

Apixaban 5mg 
x2/j (dose 
pleine) vs 
2.5mg x2/j 
(dose réduite) 
pendant 12 
mois 

Principal: réci-
dive MVTE. 
Secondaires: 
saignements 
majeurs, sai-
gnements cli-
niquement 
pertinents, 
mortalité 

Article de protocole (rationale and design). 
Étude en cours au moment publication. 
Hypothèse: dose réduite non-inférieure 
pour récidive et supérieure pour saigne-
ments 

Martín-Nares E 
et al., 2022, réf. 
39, 
Mexique/USA 

Décrire inflam-
mation orbitaire 
et périorbitaire 
dans VEXAS 

Série de cas, 
niveau 4 

5 patients 
VEXAS 
avec at-

Observation 
clinique, ima-
gerie 

Manifesta-
tions orbi-
taires, ré-
ponse traite-
ment 

Œdème périorbitaire, myosite orbitaire, 
dacryoadénite. Amélioration sous corti-
coïdes et immunosuppresseurs 
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teinte orbi-
taire/pé-
riorbitaire 

Mascaro JM et 
al., 2023, réf. 40, 
Espagne 

Caractériser co-
horte espagnole 
VEXAS: manifes-
tations cliniques, 
résultats traite-
ments, mo-
saïcisme UBA1 

Cohorte na-
tionale ré-
trospective, 
niveau 3 

47 pa-
tients 
VEXAS 
(cohorte 
espagnole) 

Divers traite-
ments 

Manifesta-
tions cli-
niques, ré-
ponse traite-
ments, mo-
saïcisme 

Fièvre (87%), peau (85%), chondrite (53%). 
Mosaïcisme UBA1 variable (médiane 73% 
cellules). Ruxolitinib et azacitidine effi-
caces. Mortalité 23% (médiane suivi 2 ans) 

Mathurin M et 
al., 2025, réf. 41, 
France 

Décrire caracté-
ristiques rénales 
dans VEXAS (cli-
nicopathologie) 

Série de cas, 
biopsies ré-
nales, niveau 
4 

10 pa-
tients 
VEXAS 
avec at-
teinte ré-
nale 

Observation 
clinique, biop-
sies 

Manifesta-
tions rénales, 
histologie 

IRA (70%), protéinurie (50%). Histologie: 
NTA, néphrite interstitielle, gloméruloné-
phrite. Atteinte rénale fréquente et variée 

Matsuki Y et al., 
2022, réf. 42, 
Japon 

Rapporter 
VEXAS avec 
myosite possi-
blement associée 
à syndrome d'ac-
tivation macro-
phagique 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec myo-
site et 
SAM 

Observation 
clinique 

Myosite, 
SAM, réponse 
traitement 

Myosite sévère compliquée de SAM. Com-
plication grave. Réponse aux corticoïdes et 
immunosuppresseurs 

Mendonça LO et 
al., 2024, réf. 43, 
Brésil 

Rapporter fièvre 
inexpliquée avec 
syndrome con-
somptif chez 
personnes 
âgées: 2 cas 
VEXAS avec dé-
régulation in-
flammasome 

Case re-
ports, niveau 
4 

2 patients 
âgés avec 
VEXAS 

Observation 
clinique, ana-
lyses inflam-
masome 

Fièvre, syn-
drome con-
somptif, acti-
vation inflam-
masome 

Activation inflammasome NLRP3. Fièvre et 
syndrome consomptif comme présenta-
tions VEXAS. Importance diagnostic chez 
personnes âgées 
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Miyagi Y et al., 
2025, réf. 45, 
Japon 

Rapporter cas ja-
ponais VEXAS 
après vaccina-
tion COVID-19: 
comparaison 
avec cas anté-
rieurs 

Case report 
+ revue, ni-
veau 4 

1 patient 
VEXAS 
post-vacci-
nation CO-
VID-19 

Observation 
clinique 

Déclenche-
ment post-
vaccinal, com-
paraison cas 

Apparition symptômes VEXAS après vacci-
nation COVID-19. Possible déclencheur. 
Comparaison avec autres cas japonais 

Myint K et al., 
2023, réf. 46, 
UK 

Rapporter syn-
drome fissure 
orbitaire supé-
rieure récurrent 
associé à VEXAS 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec syn-
drome fis-
sure orbi-
taire supé-
rieure 

Observation 
clinique, ima-
gerie 

Manifesta-
tions neuro-
ophtalmolo-
giques 

Ophtalmoplégie, douleur orbitaire. Inflam-
mation fissure orbitaire supérieure. Réci-
dives. Réponse aux immunosuppresseurs 

Obiorah IE et al., 
2021, réf. 47, 
USA (NIH) 

Caractériser ma-
nifestations hé-
matologiques 
bénignes et ma-
lignes dans 
VEXAS 

Cohorte ré-
trospective, 
niveau 3 

25 pa-
tients 
VEXAS 

Observation 
hématologique 
longitudinale 

Anomalies hé-
matologiques, 
évolution vers 
hémopathies 

Anémie (100%), macrocytose (96%), 
thrombopénie (56%), neutropénie (24%). 
SMD (40%), NMP (16%). Évolution vers 
hémopathie maligne fréquente 

Olteanu H et al., 
2024, réf. 48, 
USA 

Caractérisation 
morphologique 
complète des 
biopsies médul-
laires dans 
VEXAS (grande 
cohorte longitu-
dinale) 

Étude mor-
phologique 
rétrospective 
longitudi-
nale, niveau 
3 

111 biop-
sies mé-
dullaires 
de 52 pa-
tients 
VEXAS 

Analyse mor-
phologique 
systématique 

Anomalies 
médullaires, 
évolution 

Vacuoles (88%), dysplasie (75%), hypercel-
lularité (60%). Évolution vers SMD/NMP 
(50%). Corrélation morphologie et sévérité 
clinique 

Oo TM et al., 
2022, réf. 49, 
Singapour 

Analyser throm-
boses dans 
VEXAS 

Revue/série 
de cas, ni-
veau 4 

Patients 
VEXAS 
avec 
throm-

Observation 
clinique 

Thromboses, 
mécanismes, 
prise en 
charge 

Thromboses fréquentes (30-50%). Méca-
nismes: inflammation, hypercoagulabilité, 
dysfonction endothéliale. Anticoagulation 
nécessaire mais récidives possibles 
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boses (re-
vue littéra-
ture) 

Patel B et al., 
2024, réf. 50, 
USA (NIH) 

Évaluer résultats 
rapportés par 
patients dans 
VEXAS 

Étude obser-
vationnelle 
(abstract 
ASH), niveau 
3 

Patients 
VEXAS 

Question-
naires PRO 

Qualité de vie, 
symptômes, 
impact fonc-
tionnel 

Altération significative qualité de vie. Fa-
tigue, douleur, limitation fonctionnelle. Im-
pact psychosocial important. Nécessité 
prise en charge holistique 

Rabut A et al., 
2023, réf. 52, 
France 

Évaluation quan-
titative de la va-
cuolisation des 
précurseurs 
myéloïdes dans 
VEXAS 

Étude dia-
gnostique, 
niveau 3 

20 pa-
tients 
VEXAS, 20 
contrôles 

Quantification 
vacuoles par 
cytométrie flux 
et microscopie 

Sensibilité, 
spécificité, 
corrélation 
méthodes 

Cytométrie flux corrélée à microscopie. 
Seuil ≥10% précurseurs vacuolisés optimal. 
Méthode quantitative reproductible 

Rieu JB et al., 
2024, réf. 53, 
France 

Décrire variant 
UBA1 S56F: 
sous-type 
VEXAS suivant 
sa propre voie 

Correspon-
dance/ob-
servation, ni-
veau 4 

Patients 
avec va-
riant UBA1 
S56F 

Observation 
clinique 

Phénotype 
variant S56F 

Variant S56F: phénotype distinct, moins 
sévère. Moins de cytopénies, meilleure 
survie. Hétérogénéité génétique et phéno-
typique VEXAS 

Robert M et al., 
2024, réf. 54, 
France 

Caractériser ma-
nifestations car-
diaques non 
ischémiques 
dans VEXAS 

Série de cas 
multicen-
trique, ni-
veau 4 

18 pa-
tients 
VEXAS 
avec at-
teinte car-
diaque 

Observation 
clinique, ima-
gerie car-
diaque 

Manifesta-
tions car-
diaques, pro-
nostic 

Péricardite (61%), myocardite (28%), valvu-
lopathie (17%). Atteinte cardiaque fré-
quente et variée. Impact pronostic 

Staels F et al., 
2021, réf. 56, 
Belgique 

Rapporter 
VEXAS: des 
symptômes lé-
gers au syn-
drome d'activa-
tion macropha-
gique menaçant 
le pronostic vital 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
évoluant 
vers SAM 

Observation 
clinique 

Évolution cli-
nique, SAM 

Évolution rapide vers SAM. Complication 
potentiellement fatale. Importance recon-
naissance et traitement précoce 
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Sullivan MM et 
al., 2025, réf. 57, 
USA 

Caractériser vas-
cularite associée 
à VEXAS 

Série de cas 
rétrospec-
tive, niveau 
4 

23 pa-
tients 
VEXAS 
avec vas-
cularite 

Observation 
clinique, histo-
logie 

Types vascu-
larite, distribu-
tion, réponse 
traitement 

Vascularite cutanée (65%), vascularite sys-
témique (35%). Histologie: leucocytoclasie, 
vascularite nécrosante. Réponse variable 
aux immunosuppresseurs 

Tan IJ et al., 
2024, réf. 58, 
USA (NIH) 

Caractériser ma-
nifestations cu-
tanées VEXAS et 
génotypes asso-
ciés 

Cohorte ré-
trospective, 
niveau 3 

92 pa-
tients 
VEXAS 

Observation 
clinique, corré-
lations géno-
type-phéno-
type 

Manifesta-
tions cuta-
nées, associa-
tion génotype 

Lésions cutanées (85%): macules/papules 
érythémateuses (47%), nodules (33%), vé-
sicules/bulles (15%). Mutations splice site 
associées à manifestations plus sévères 

Tancer S et al., 
2025, réf. 59, 
USA 

Rapporter 
VEXAS chez pa-
tient avec lupus 
cutané subaigu 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
avec SCLE 
et VEXAS 

Observation 
clinique 

Chevauche-
ment SCLE-
VEXAS 

Association VEXAS et manifestations lu-
piques possibles. Élargissement spectre 
auto-immun VEXAS 

Topilow JS et al., 
2022, réf. 60, 
USA (NIH) 

Rapporter nou-
velle mutation 
génétique dans 
variant myosite 
de VEXAS 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec myo-
site et mu-
tation 
UBA1 nou-
velle 

Séquençage 
génétique 

Nouvelle mu-
tation, phéno-
type myosite 

Mutation UBA1 non-canonique dans va-
riant myosite. Élargissement spectre géné-
tique et phénotypique 

Vitale A et al., 
2024, réf. 61, In-
ternational 
(AIDA network) 

Caractériser at-
teinte inflamma-
toire orbi-
taire/oculaire 
dans VEXAS (re-
gistre internatio-
nal) 

Registre in-
ternational 
multicen-
trique, ni-
veau 3 

301 pa-
tients 
VEXAS (re-
gistre 
AIDA) 

Observation 
clinique 

Prévalence at-
teinte ocu-
laire/orbitaire, 
caractéris-
tiques 

40% atteinte oculaire/orbitaire. Œdème 
périorbitaire (72%), sclérite/épisclérite 
(28%), uvéite (15%). Association avec in-
flammation systémique sévère 

Vitale A et al., 
2025, réf. 62, In-
ternational 
(AIDA network) 

Évaluer effica-
cité et sécurité 
DMARDs con-
ventionnels dans 
VEXAS (données 

Registre in-
ternational 
rétrospectif, 
niveau 3 

301 pa-
tients 
VEXAS (re-
gistre 
AIDA) 

DMARDs con-
ventionnels 
(MTX, AZA, 
CsA, etc.) 

Efficacité, to-
lérance 

Efficacité limitée DMARDs convention-
nels. MTX: 30% réponse. AZA: 25% ré-
ponse. CsA: 40% réponse. Nombreux 
échecs et effets indésirables 
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réelles interna-
tionales) 

Wolff L et al., 
2024, réf. 63, 
Suisse 

Décrire cohorte 
nationale suisse 
rétrospective 
VEXAS 

Cohorte ré-
trospective 
nationale, ni-
veau 3 

15 pa-
tients 
VEXAS 
(cohorte 
suisse) 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions cli-
niques, traite-
ments, survie 

Âge médian 71 ans. Fièvre (93%), peau 
(80%), chondrite (47%). Anémie macrocy-
taire (100%). Mortalité 27%. Données 
suisses concordantes avec littérature 

Zakine È et al., 
2023, réf. 64, 
France 

Décrire caracté-
ristiques cli-
niques et histo-
logiques des ma-
nifestations cu-
tanées VEXAS 

Série de cas 
rétrospective 
multicen-
trique, ni-
veau 4 

59 pa-
tients 
VEXAS 
avec mani-
festations 
cutanées 

Observation 
clinique, histo-
logie 

Manifesta-
tions cuta-
nées, histolo-
gie, réponse 
traitement 

Lésions papulo-nodulaires (68%), purpura 
(32%). Histologie: dermatose neutrophi-
lique (61%), vascularite (24%). Réponse 
aux corticoïdes 

Zhao LP et al., 
2021, réf. 65, 
France 

Évaluer préva-
lence mutations 
UBA1 chez pa-
tients 
SMD/LMMC 
avec maladie 
auto-immune/in-
flammatoire 

Étude de co-
horte, niveau 
3 

56 pa-
tients 
SMD/LM
MC avec 
maladie in-
flamma-
toire sys-
témique 

Dépistage 
UBA1 

Prévalence 
mutations 
UBA1 

25% mutations UBA1 détectées. VEXAS 
fréquent chez patients SMD/LMMC avec 
inflammation. Dépistage systématique re-
commandé 

Zisapel M et al., 
2024, réf. 66, 
Israël 

Rapporter 
thrombose vei-
neuse cérébrale 
dans VEXAS 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec 
thrombose 
sinus vei-
neux céré-
bral 

Observation 
clinique, ima-
gerie 

Thrombose 
veineuse cé-
rébrale, évolu-
tion 

TVC comme manifestation thrombotique 
VEXAS. Anticoagulation et immunosup-
pression. Importance surveillance neurolo-
gique 

Ali SB et al., 
2024, réf. 68, In-
ternational 

Évaluer allo-
greffe CSH dans 
VEXAS (revue 
33 patients) 

Revue de 
cas, niveau 4 

33 pa-
tients 
VEXAS 
ayant reçu 
allogreffe 

Allogreffe CSH Survie, éradi-
cation UBA1, 
complications 

Survie globale 70% à 1 an. Éradication mu-
tation UBA1 (85%). GVHD (45%), infec-
tions (55%). Greffe curative mais risquée 
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Bruno A et al., 
2023, réf. 71, In-
ternational 
(EBMT) 

Analyser mani-
festations auto-
immunes dans 
VEXAS: opportu-
nités et pièges 

Revue/opi-
nion, niveau 
5 

Patients 
VEXAS 
avec mani-
festations 
auto-im-
munes 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions auto-im-
munes, dia-
gnostic diffé-
rentiel 

Chevauchement VEXAS et maladies auto-
immunes. Risque erreur diagnostique. Im-
portance dépistage UBA1 

Burke JR et al., 
2019, réf. 72, 
USA 

Démontrer que 
stabilisation do-
maine pseudoki-
nase TYK2 
bloque voies 
auto-immunes 

Étude précli-
nique, ni-
veau 3 

Modèles 
murins et 
humains 

Inhibiteur 
TYK2 (deucra-
vacitinib) 

Voies inflam-
matoires, effi-
cacité 

Inhibition sélective TYK2 bloque IL-12/IL-
23/IFN-I. Base rationnelle pour JAKi dans 
VEXAS 

Campochiaro C 
et al., 2022, réf. 
73, Italie 

Rapporter suc-
cès combinaison 
ciclosporine A et 
anti-IL1 dans 
VEXAS 

Série de cas, 
niveau 4 

3 patients 
VEXAS 

Ciclosporine A 
+ anakinra 

Réponse cli-
nique, 
épargne corti-
coïde 

Amélioration clinique avec combinaison 
CsA + anti-IL1. Épargne corticoïde. Alter-
native thérapeutique 

Collantes-Ro-
dríguez C et al., 
2023, réf. 74, 
Espagne 

Rapporter 
VEXAS traité 
avec succès par 
canakinumab 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 

Canakinumab 
(anti-IL1β) 

Réponse cli-
nique 

Amélioration sous canakinumab. Anti-IL1 
comme option thérapeutique 

Comont T et al., 
2022, réf. 75, 
France 

Évaluer azaciti-
dine chez pa-
tients VEXAS 
avec SMD (re-
gistre français) 

Cohorte ré-
trospective, 
niveau 3 

26 pa-
tients 
VEXAS 
avec SMD 
traités par 
azacitidine 

Azacitidine Réponse hé-
matologique, 
réponse in-
flammatoire, 
survie 

Réponse hématologique 54%, réponse in-
flammatoire 77%. Médiane survie 23 mois. 
Azacitidine efficace pour inflammation et 
cytopénies 

Czech M et al., 
2024, réf. 76, 
USA (NIH) 

Caractériser in-
fections oppor-
tunistes, risque 
mortalité et stra-
tégies préven-
tion dans VEXAS 

Cohorte ré-
trospective, 
niveau 3 

83 pa-
tients 
VEXAS 

Observation 
clinique 

Infections op-
portunistes, 
mortalité, pro-
phylaxie 

30% infections opportunistes (PCP, her-
pèsvirus, mycobactéries). Mortalité infec-
tieuse 15%. Prophylaxie recommandée 
(TMP-SMX, aciclovir) 
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De Santis M et 
al., 2024, réf. 77, 
Italie 

Décrire ap-
proches diagnos-
tiques et théra-
peutiques 
VEXAS: impor-
tance suspicion 
clinique et mé-
thotrexate 

Série de cas, 
niveau 4 

3 patients 
VEXAS 

Méthotrexate Réponse cli-
nique 

Réponse partielle au MTX. Importance 
suspicion clinique précoce. MTX comme 
option initiale 

de Valence B et 
al., 2024, réf. 78, 
France 

Caractériser in-
fections graves 
chez patients 
VEXAS (registre 
français) 

Cohorte ré-
trospective 
multicen-
trique, ni-
veau 3 

116 pa-
tients 
VEXAS (re-
gistre 
FRENVEX) 

Observation 
clinique 

Incidence in-
fections 
graves, fac-
teurs de 
risque, morta-
lité 

45% infections graves. Bactéries (60%), vi-
rus (25%), champignons (15%). Facteurs: 
corticoïdes, cytopénies. Mortalité infec-
tieuse 20% 

Delplanque M et 
al., 2021, réf. 79, 
France 

Différencier 
USAID associé à 
néoplasie myé-
loïde et VEXAS 
de la maladie de 
Still de l'adulte 

Série de cas 
comparative, 
niveau 4 

Patients 
avec 
USAID/VE
XAS vs Still 

Observation 
clinique 

Caractéris-
tiques cli-
niques diffé-
rentielles 

VEXAS: plus âgés, cytopénies, vacuoles 
médullaires. Still: plus jeunes, ferritine très 
élevée, éruption saumonée. Diagnostic dif-
férentiel important 

Fanlo P et al., 
2023, réf. 81, 
Espagne 

Rapporter épis-
clérite et œdème 
périorbitaire se-
condaires à 
VEXAS 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec at-
teinte ocu-
laire 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions oculaires 

Épisclérite et œdème périorbitaire. Ré-
ponse aux corticoïdes. Manifestations ocu-
laires fréquentes 

Gurnari C et al., 
2024, réf. 83, In-
ternational 
(EBMT) 

Évaluer allo-
greffe CSH pour 
VEXAS (étude 
multicentrique 
EBMT) 

Cohorte ré-
trospective 
multicen-
trique, ni-
veau 3 

17 pa-
tients 
VEXAS 
ayant reçu 
allogreffe 

Allogreffe CSH Survie, éradi-
cation UBA1, 
GVHD 

Survie globale 76% à 1 an. Éradication 
UBA1 (88%). GVHD aiguë (35%), chro-
nique (24%). Greffe curative, sélection pa-
tients importante 

Hadjadj J et al., 
2024, réf. 84, 
France 

Évaluer effica-
cité et sécurité 
thérapies ciblées 

Cohorte ré-
trospective 

116 pa-
tients 
VEXAS 
traités par 

JAKi, anti-IL6, 
anti-IL1, anti-
TNF 

Réponse cli-
nique, 

JAKi (ruxolitinib): 70% réponse. Anti-IL6: 
60% réponse. Anti-IL1: 40% réponse. JAKi 
supérieurs. Infections fréquentes 
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dans VEXAS (re-
gistre FRENVEX) 

multicen-
trique, ni-
veau 3 

thérapies 
ciblées 

épargne corti-
coïde, tolé-
rance 

Heiblig M et al., 
2022, réf. 85, In-
ternational 

Démontrer que 
ruxolitinib est 
plus efficace que 
autres JAKi dans 
VEXAS 

Cohorte ré-
trospective 
multicen-
trique, ni-
veau 3 

54 pa-
tients 
VEXAS 
traités par 
JAKi 

Ruxolitinib vs 
autres JAKi 
(baricitinib, to-
facitinib) 

Réponse cli-
nique, 
épargne corti-
coïde 

Ruxolitinib: 80% réponse vs 50% autres 
JAKi. Épargne corticoïde supérieure. 
Ruxolitinib JAKi de choix 

Kirino Y et al., 
2025, réf. 87, 
Japon 

Évaluer taux ré-
mission et inci-
dence effets in-
désirables dans 
registre prospec-
tif VEXAS japo-
nais 

Registre 
prospectif 
national, ni-
veau 3 

42 pa-
tients 
VEXAS (re-
gistre japo-
nais) 

Divers traite-
ments 

Taux rémis-
sion, effets in-
désirables 

Rémission complète rare (12%). Effets in-
désirables fréquents (infections 45%, cyto-
pénies 38%). Pronostic sévère 

Koster MJ et al., 
2023, réf. 89, 
USA 

Revue VEXAS: 
physiopatholo-
gie, présentation, 
pronostic 

Revue narra-
tive, niveau 
5 

Patients 
VEXAS 

NA (revue) Physiopatho-
logie, clinique, 
pronostic 

Mutations UBA1 → défaut ubiquitination 
→ inflammation. Manifestations multisys-
témiques. Mortalité 30-50% à 5 ans 

Langlois V et al., 
2024, réf. 90, 
France 

Rapporter vascu-
larite SNC dans 
VEXAS (atteinte 
rare) 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec vas-
cularite 
SNC 

Observation 
clinique, ima-
gerie 

Manifesta-
tions neurolo-
giques, vascu-
larite SNC 

Vascularite SNC rare mais grave. IRM: lé-
sions ischémiques multiples. Réponse aux 
immunosuppresseurs 

Liu T et al., 
2023, réf. 91, 
Chine 

Analyser asso-
ciation JAKi et 
tumeurs cuta-
nées malignes 
(base FAERS) 

Étude phar-
macovigi-
lance, niveau 
3 

Base 
FAERS 
(FDA) 

Inhibiteurs 
JAK 

Tumeurs cu-
tanées ma-
lignes 

Signal augmenté pour carcinomes cutanés 
avec JAKi. Surveillance dermatologique re-
commandée sous JAKi 

Mathian A et al., 
2024, réf. 92, 
France 

Revue sur 
VEXAS et 
thrombose 

Revue narra-
tive (abs-
tract), niveau 
5 

Patients 
VEXAS 
avec 
thrombose 

NA (revue) Mécanismes 
thrombose, 
prise en 
charge 

Thrombose fréquente (30-50%). Méca-
nismes: inflammation, hypercoagulabilité. 
Anticoagulation prolongée recommandée 
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Mekinian A et 
al., 2022, réf. 93, 
France 

Essai phase II 
azacitidine dans 
maladies auto-
immunes/inflam-
matoires cortico-
dépendantes/ré-
fractaires et 
VEXAS avec 
SMD/LMMC 

Essai pros-
pectif phase 
II, niveau 2 

16 pa-
tients 
(VEXAS/S
MD/LMM
C avec in-
flamma-
tion) 

Azacitidine Réponse in-
flammatoire, 
réponse hé-
matologique 

Réponse inflammatoire 75%, réponse hé-
matologique 50%. Azacitidine efficace. 
Premier essai prospectif 

Muratore F et 
al., 2022, réf. 94, 
Italie 

Décrire série de 
cas VEXAS avec 
vascularite (co-
horte italienne) 

Série de cas, 
niveau 4 

8 patients 
VEXAS 
avec vas-
cularite 

Observation 
clinique 

Types vascu-
larite, réponse 
traitement 

Vascularite cutanée (75%), vascularite sys-
témique (25%). Réponse variable aux im-
munosuppresseurs 

Rampotas A et 
al., 2024, réf. 95, 
UK 

Caractériser car-
cinomes cutanés 
non mélanomes 
chez patients 
NMP sous 
ruxolitinib 

Cohorte ré-
trospective, 
niveau 3 

1245 pa-
tients 
NMP sous 
ruxolitinib 

Ruxolitinib Incidence car-
cinomes cuta-
nés 

Incidence augmentée carcinomes cutanés 
(HR 2.1). Surveillance dermatologique re-
commandée sous ruxolitinib 

Riescher S et al., 
2025, réf. 97, 
France 

Évaluer suscepti-
bilité aux infec-
tions mycobac-
tériennes dans 
VEXAS 

Série de cas, 
niveau 4 

8 patients 
VEXAS 
avec infec-
tion myco-
bacté-
rienne 

Observation 
clinique 

Infections my-
cobacté-
riennes, fac-
teurs de 
risque 

Mycobactéries atypiques (75%), tubercu-
lose (25%). Facteurs: immunosuppression, 
défaut ubiquitination. Dépistage recom-
mandé 

van der Made CI 
et al., 2022, réf. 
98, Pays-Bas 

Décrire auto-in-
flammation de 
l'adulte causée 
par mutations 
somatiques 
UBA1 (série 
néerlandaise) 

Série de cas 
nationale, ni-
veau 4 

12 pa-
tients 
VEXAS 
(cohorte 
néerlan-
daise) 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions cli-
niques, géné-
tiques 

Fièvre (100%), peau (83%), chondrite 
(58%). Mutations p.Met41 (92%). Données 
néerlandaises concordantes 
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Verstovsek S et 
al., 2012, réf. 99, 
USA 

Essai randomisé 
double aveugle 
ruxolitinib vs pla-
cebo dans myé-
lofibrose 

ECR double 
aveugle, ni-
veau 1 

309 pa-
tients 
myélofi-
brose 

Ruxolitinib vs 
placebo 

Réduction 
splénoméga-
lie, symp-
tômes 

Ruxolitinib: réduction rate ≥35% (42% vs 
1%). Amélioration symptômes. Base pour 
utilisation JAKi dans VEXAS 

Więsik-Szewczyk 
E et al., 2024, 
réf. 100, Po-
logne 

Rapporter 
VEXAS comme 
exemple de syn-
drome auto-in-
flammatoire en 
pratique pneu-
mologique 

Case report, 
niveau 4 

1 patient 
VEXAS 
avec at-
teinte pul-
monaire 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions pulmo-
naires 

Infiltrats pulmonaires, épanchement pleu-
ral. Importance diagnostic VEXAS en pneu-
mologie 

Williams S et al., 
2024, réf. 101, 
Canada 

Décrire série de 
cas VEXAS (co-
horte cana-
dienne) 

Série de cas 
nationale, ni-
veau 4 

7 patients 
VEXAS 
(cohorte 
cana-
dienne) 

Observation 
clinique 

Manifesta-
tions cli-
niques, traite-
ments 

Fièvre (100%), peau (86%), chondrite 
(57%). Réponse variable aux traitements. 
Données canadiennes 

Winthrop KL et 
al., 2017, réf. 
102, USA 

Revue sur profil 
de sécurité 
émergent des 
JAKi dans mala-
dies rhumatis-
males 

Revue narra-
tive, niveau 
5 

Patients 
sous JAKi 

Inhibiteurs 
JAK 

Effets indési-
rables, sécu-
rité 

Risques: infections (zona, opportunistes), 
cytopénies, thromboses, tumeurs. Surveil-
lance nécessaire 
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