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MOTS CLES Résumé Les interféronopathies de type 1 (IFNpathies) désignent un groupe d’affections héré-
Interféron ; ditaires liées a une surexpression des interférons (IFN) de type 1. Les principales IFNpathies
Interféronopathie ; identifiées a ce jour sont le syndrome d’Aicardi-Goutiéres, le lupus-engelure familial, la spon-
Syndrome dylenchondrodysplasie, le STING-associated vasculopathy with onset in the infancy (SAVI), les
d’Aicardi-Goutieres ; syndromes auto-inflammatoires liés au protéasome et le syndrome de Singleton-Merten. Ces
Syndromes affections comportent des similitudes phénotypiques et notamment des signes cutanés évoca-
auto-inflammatoires teurs comme le lupus-engelure, et sont parfois inauguraux et présents précocement des les
liés au protéasome ; premiers mois de vie. Le regroupement et la classification clinique des IFNpathies évoluent au
PRAAS ; gré de la découverte des genes impliqués dans U"expression des IFN de type 1. L’identification
Syndrome SAVI ; précise et récente de plusieurs mécanismes de surexpression des IFN de type1a permis le
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développement de nouvelles thérapeutiques ciblées actuellement en cours d’évaluation comme
les inhibiteurs des Janus-kinases et de la transcriptase inverse.
© 2015 Elsevier Masson SAS. Tous droits réservés.

systémique
KEYWORDS Summary Typel interferonopathies are a group of Mendelian disorders characterized by
Interferon; a common physiopathology: the up-regulation of typel interferons. To date, interferonopa-
Interferonopathy; thies include Aicardi-Goutiéres syndrome, familial chilblain lupus, spondyenchondromatosis,
Aicardi-Goutiéres PRoteasome-associated auto-inflammatory syndrome (PRAAS) and Singleton-Merten syndrome.
syndrome; These diseases present phenotypic overlap including cutaneous features like chilblain lupus,
Proteasome- that can be inaugural or present within the first months of life. This novel set of inborn errors
associated of immunity is evolving rapidly, with recognition of new diseases and genes. Recent and impro-
auto-inflammatory ved understanding of the physiopathology of overexpression of typel interferons has allowed
syndromes; the development of targeted therapies, currently being evaluated, like Janus-kinases or reverse
PRAAS; transcriptase inhibitors.
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Abréviations CANDLE chronic atypical neutrophilic dermatosis with lipo-
dystrophy and elevated temperature
cGAMP guanosine monophosphate-adénosine monophos-
) phate cyclique
Ac anticorps cGAS  guanosine monophosphate-adénosine monophos-
AD autosomique dominant ) phate cyclique synthase
ANCA  anticorps anticytoplasme des polynucléaires neu- DAMP  damage-associated molecular patterns
trophiles IFN interféron
APS anticorps antiphospholipides IFNAR  interferon-alpha/beta receptor
AR autosomique recessif IFNpathie interféronopathie
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