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55 »o SFNP
\é nette n°1
06‘
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60 ans, &Q@Q‘
en 72 heures 6.0@'&0 .
faiblesse proxw\o -distal des 4 membres @@é\o\"’
+ engourd@%ement en bottes et en gants avec instabilité @QQ,&"’\\
ONLS mﬁs 4 M, &

aucogﬁe douleur, pas de trigger, pas de protoxyde d’azote

0

N

&° "
@«n CI|n|que &

déficit proximo distal 4 membres (2-3/5), &0&&@

pas d’amotrophie, aréflexie diffuse, <5

hypoesthésie/ apallesthésie en bottes + PIIL&&”\
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neurographie a J4 normale, &

< o ~ SFNP
> \
Nesf Lat Durée A Amp surf VC Onde F
ms ms eﬁﬂ‘u" % ms*mV % m/s Lat F Min
& (ms)
Median Moteur Droit &
Poignet - APB 3.40 5.8° 9.1 23.6 30.9
Coude-Poignet 8.58 F1 9.2 1.10 23.8 0.85 52.1
Ulnaire (Cubital) Moteur Droit &K
Poignet - ADD V 250 ¥ 6.3 9.3 25.4 31.1
Sous Coude-Poignet ﬁ.?B:\O 6.6 6.7 -28.0 26.8 2.5 59.1
Sus Coude-Sous Coude g@g 6.6 6.4 -4.5 258 -3.7 57.7 8\@'
SPE Moteur Droit e )
Coup de pied - Pédieux @ 5,59 5.0 7.0 22.0 55.7 é{}o
Sous col-Coup de pied & 132 6.4 6.3 -10.0 207 -5.9 49.9 @’
Sus col-Sous col S 15.2 6.6 6.0 -4.8 20.1 -2.9 45.0 @
. 3 &
SPI Moteur Droit <O L
Maléole - CFPI ((e‘? ) 4.64 7.2 8.8 163 58.2 &
Creux Pop-Maléofe 13.7 7.9 5.6 -36.4 12.7 -22.1 49.7 N
Conductigh sensitive &
, 00" @b\)
&
Nerf \° Lat Amp Vc Dist Surface 3@
¢ ms uv m/s mm MmS. v <0
@edian Sensitif Droit 2
Poignet - Dig II 2.81 19.2 48.0 135 126  |&
Ulnaire (Cubital) Sensitif Droit &
Poignet - Dig V 2.00 19.9 62.5 125 19.@.5{@
Musculocutané (MI) Sensitif Droit 96
Ext. Jamb - Coup de pied 2.42 5.3 41.3 100 &0‘3.8
Sural (Saphéne externe) Sensitif Droit § .
Sus Maléole Ext - Rétro Mal. Ext. 2.08 5.4 48.1 100 X 5.6
c‘y
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IRM médullaire normale.
PL: 0.9 g/L <
Anti ganglioside: an;(ow@Ml 1gG ++

PCR covid -, serolsbgles -
:>Syndrome a“e Guillain Barre,

Iml |f|dase 5
Qé
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b‘?’\{b IgG sclgG F(ab’)2 & Fc
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a J5 des IglV tétraplégie, areﬂex&e anesthe5|e aux 4 membres ~

voie nasonnée, dyspnée... Q,NLS :5+7
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ANt "4
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Nerf Lat  « Durée Amp Surf VC Onde F
n'EQ)Q*o ms mV % ms*mV % m's Lat F Min
-~ (ms)

Median Moteur Gauche &0\3
Poignet - APB T 3.4 5.3 9.3 27.4 @
Coude-Poignet S 8% 5.2 102 3.7 30.2 10.2 512
stim paint d'erb-Coude @? 15.3 5.8 7.8 23.5 25.0 -17.2 -

Median Moteur Droit °
Paignet - APB %é* 3.90 6.6 17.0 @ LS
CoudePoignet <o° 10.1 6.7 25.4 15.6 8.2 516 &
stim paint d' de 16.5 5.7 -27.3 11.1 -28.8 - N

l..llnalre {C I'.I Moteur Gauche &

Paigne oD 2.68 7.9 21.1 3961
Sous, El:rudE-ngnet 7.10 7.3 -10.8 19.8 6.2 566 &
Sl.;\ﬁ?{nude-ﬂaus Coude 9.65 7.4 6.9 19.3 -35 47.1 &
&% erb-Sus Coude 14.8 8.8 27.8 14.5 -24.3 3@‘
.é&]lnalre {Cubital) Moteur Droit <0
©°| Poignet - ADD V 2.44 8.2 223 oo
© Sous Coude-Poi &
A 5 Poignet 7.29 7.5 11.7 212 49 & 515
v Sus Coude-Sous Coude 9.42 76 3.8 19.8 6.6 C 51.0
stim erb-Sus Coude 15.3 8.4 -47.1 11.0 g@& -

SPE Moteur Droit R
Coup de pied - Pédieu 5.97 &7 w4 < 65.0
Sous col-Coup de pied 13.6 7.0 276 153 eQ -25.0 413
Sus col-Sous col 15.8 7.5 53.5 y@% 57.5 56.8

SPE (péronier) Moteur Droit 4
Sous col - Jambier Ant. 4.73 15.6 6.3 2599 -

Sus col-Sous col 6.31 11.7 4.8 238 & 304 43.2 66.5

SPI Moteur Droit R
Maléole - CFPI 4.51 8.0 6.1 o 13.0 59.4
Creux Pop-Maléole 14.1 8.4 4.3 b5 117 -10.0 44.8
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Droit Ulnaire

Poignet-CAP
Im\V/D 10ms/D

Erb-CAP
3mV/D 10ms/D

Cortex-CAP
amV/D 10ms/D

TST Control-CAP
Imv/D 10ms/D

TST Test-CAP
3mV/D 10ms/D

« BDC » sensitif radiculaire C6

*  biceps-coude

SuM/D Sms/D

ErbI-Fz
Spv/D Sms/D

Cé-Lar
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1gG IgG 1 1gG 2 G3 g

o
Pan neurofascine, anti neurofascig£%186/140 nodal/axonal et
anti neurofascine 155 paranodal/glial (cell Based Assay)
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Pan neurofascine: anti r{}eﬁrofascine 186/140 nodal/axonal et
arlg.ﬁQneurofascine 155 paranodal/glial

bﬁO
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o A‘e?' A N
Myéline of Schwann celly

microvilli &

5°\§° Boucles
¢ paranodales
¥ B Kv d pgoteins ¢ proteirfs *NaV
g . NF155 eg. NF18
(] tactin-1 li di
\/ 6\@\ contacun gliomedin
.S Emily K Mathey et al., INNP 2015;
<
Q~
AN
%é
Autoantibodies to nodal isoforms of %ga\
. . . . PR}
neurofascin in chronic inflammatory <® y
. . ¥ Anti NF 140/186 1gG4
(%]
demyelinating polyneuropathy o

Emilien Delmcmnt,"2 Constance Manso,z Luis Queml,3 Andrea Cortese,"@

Angela Berardinelli,* Alessandro Lozza,* Maya Belghazi,' Pauline Mal@bq&rt,"

Pierre Labauge,® Guillaume Taieb,® Nobuhiro Yuki,’ Isabel llla,’ Shah¥am Attarian' and Brain 2017
Jéréme ). Devaux®



IgG, pan-neurofascin antibodies identifya severe yet

treatable neuropathy with a high moﬂ%ﬁlty

JNNP, 2021
Janev Fehmi © Ale_xander J Davies,’ Jon Walters,? Tlgiﬁbt_hy Lavin > Ryan Keh,?
(/]
Clinical feature ée’@ CNTN1/Casprl Seronegative
(n, %) PanNF (n=8) \0‘\\0° NF155 (n=15) CNTN1 (n=11)  (n=8) (n=194)
Initial clinical 315 (20%) 3N1 27%) &7 (57%) 38/185 (21%)
diagnosis of GBS,
Acute/subacute 715 (47%) 411 (36%) 507 (71%) 56/184 (30%)
progression
Ataxia sgﬁ (38%) 715 (47%) 711 (64%) SI7 (71%) 62/158 (39%)
Tremor < S (0%) 5/15 (33%) 3011 (27%) 37 (43%) 39/154 (25%) ,b{&
Neumpama@n A/8 (50%) 1115 {7%) 711 (64%) SI7 (71%) 49/134 (37 ﬂ@e
Cranial qg?ve palsy /8/8 (100% 515 (33%) 511 (45%) 117 (14%) 411156, g&éﬁﬂ
XN
Autgsomic 0/15 (0%) M1(18%) o0 ag8¥13%)
\\
o@ﬁuncﬁnn Q@Q
o> Respiratory 0/15 (0%) 311 (27%) o7 <& 250185 (14%)
@(190 involvement 6‘0"9'
R Nephrotic 015 {0%) %11 (82%) 017 & 5/147 (3%)
Vv syndrome «5\
MRl plexusiroot 274 (50%) 217 (29%) 27 (29%) 506 g@% 15/53 (28%)
abnormalities S &
Nadir mRS >4 315 (20%) 411 (36%) ,bézn (29%) 38/185 (21%)
60
9
«
Nadir mRS 5.5 {5-6) 4 (2-5) 4 :2(0-5]0 4 (4-5) 3{1-5)
(median, range) &
CSF protein (gil)  0.48 (0.34-0.62) 1.65 (0.61-7.05) Q(Lq,@;! (0.24-5.9) 2.7 (0.91-4.46) 0.87 (0.18-6.0)

(median, range)
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IgG, pan-neurofascin antibodies identifya severe yet
treatable neuropathy with a high mort%ﬁlty

JNNP, 2021
Janev Fehmi © AIexanderJ Davies,’ Jon Walters,zTQ!ga%t_hy Lavin > R},fan_Keh,3
006:0@

8 patients Q&Q@&o
IglV, cort|c0|des&‘E\P => inefficace &
4 decedent,o\\e \°
4 recup%{ént autonome a 6-12 mois seulement apres anti CQQZE)
1 recjsrute a 18 mois avec re ascension des Ac, 0@5‘\00
reeilperatlon apres anti CD20, &o&e&é

f&‘f” & @%"’é@%

Chez les 8 patients IgG1 pan neurofascin, . S

. . . \ Q\ .
=> domaine immunoglobline commun a tgfites les isoformes

5°°
<
&
(1/
©
o
P



,\‘\0
pan neurofgScm (1gG1, 1gG3, 1gG4)
‘006\
c\’Q
Devant &
Q;&Q’
'\0&
a\\@'
SGB, « locked |g@%yndrome » &
o
Bloc prommgﬂx sans « démyélinisation » &Q,\\"’@
Q'b
Protelnuﬁe &
&
R- Igl\é&” @b&“"
Q
m@me seropositif pour les anti gangliosides o
A
& &
o 5
7 e Deuxiéme cure IglV NON &
S
« échange, NON §§°°
, , o
 anticomplément ? °
9
* nodopathie autoimmune liee aux antlgoNf OUl =>anti CD20
Walgaard Cet al. Second intravenous immunoglobulin dose in patients 666@
with Guillain-Barré syndrome... Lancet Neurol 2021; 20:275. @rl’

Misawa S, et al. Safety and efficacy of eculizumab in
Guillain-Barré syndrome: ....Lancet Neurol 2018; 17:519.
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\étgnette n°2
»;\OQQQ
Patiente de 46 ans,
/\0‘{’“@
& &
En quelquesgf)urs &
>
falblesseQﬁroxmaIe des Ml et des mains, f@@f
&L
engow}”dlssement de I’hémiface droite et des Ml, &
e
ONLS 3 MS, 3 MlI o
‘ee’c\‘@%,

Cliniquement: \f

force 4/5 10 et en proximal Ml, aréflexie de§MI
Hypoesthésie aux 2 modalités avec nlvgeéu enT 10,
PF droite, engourdissement V droitg"
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%Q;e@"’BOPL: 6 lymphocytes/ mm3,
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Myelites C2-C3,
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C5-TL
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0,63 g/L,
pas de BOC
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7 \
Nerf Lat Durée & Amp surf VC Onde F
ms ms ,Q}\Q’ my o ms*mV L m/s Lat F Min
R (ms)
Madian Moteur Droit @
Poignet - APB 2.77 ée‘éﬁ 9.7 33.7 48.9
Coude-Poignet 128 & 67 7.8 196 26.7 208
Ulnaire (Cubital) Moteur Droit b°o
Poignet - ADD V 2.%0 6.1 7.3 28.3
Sous Coude-Poignat L4 6.8 6.1 164 22.1 219
Sus Coude-Sous Coude &0\5‘12.3 8.0 4.7 230 18.2 176 _
SPE Moteur Droit ‘ef"' <@
Coup de pied - Pédiewx 5.56 7.3 2.4 9.6 Q}b\
Sous col-Coup de pied &° 22.4 5.9 0.27 _89.8 0.80 917 o
Sus col-Sous col - 9 23.9 7.3 0.69 156 2.8 250 &
SPE (péronier) Moteur Droit 2\
Sous col - Jamb@? Ant. 5.86 13.7 3.9 32.1 57.4 Q'b“
Sus col-Sou 7.07 8.8 2.5 359 11.6 £3.9 70.2 <@
SPI MoteueDroit ©
Maﬁﬁm 5.20 9.1 8.7 222 86.1
Creyg Pop-Maléole 24.3 106 1.97 774 8.1 635 236
Bomel)ldllcti on sensitive \g@?‘/
\
&
oV |Mef Lat Amp Ve Dist Bace
Qq/"lx ms pv m/s mm o ms.uv
P Radial Sensitif Droit .{@‘
Créte rediale - Tabatidre anat, 2.44 127 28.7 70.8° 1.20
Median Sensitif Droit /\o&
Poignet - Dig I 2.3 15.4 51.9 Q120 230
Ulnaire (Cubital) Sensitif Droit &
Puignet - Dig V 231 15.4 45.5 0 105 17.2
Musculocutané (MI) Sensitif Droit &
Ext. Jamb - Coup de pied 1.96 2.3 ¥, 70.0 2.3
Sural (Saph&ne externe) Sensitif Droit 50\‘}
Sus Makiole Ext - Rétro Mal, Ext. 2,74 39 @  32.8 90.0 —
r]/%@
©
v
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Atteinte combinee dem\(g’nnlsante du SNC et du SNP, ou
Combined Central ang@erlpheral demyelination (CCPD)

Immunohlst@chlmle sur nerfs de souris: négatif
«0"0 &
9&0‘\\% &Q}\Q
&O\\’ &
S 3

AWCI MOG + dans le LCR .. &



Overlapping central and peripheral nervous, N2, 2020

system syndromes in MOG antibody-assetiated

A D
disorders K
Simon Rinaldi, PhD, MRCP, Alexander Davies, PhD, Janev Fehmi, MSc, Heidi N. Beadnall, FRACP, PhD, be{\ E"’:il’?_“:’““
. 8
Nn=19, tous atteinte SNC et SNP Q@"’
. . o)
Atteinte du SNP en premier n=5 @0‘\
A.. Characterization of CNS clinical episodes @Q
in the MOGAD PNS cohort i &0\5@ F. PNS syndromes
30 =

Number of episodes

Bl VvN

Il 6rachial neuritis

Bl Vigrant sensorbm(gurms
[oistal Ilmb&m/pa:esthessa
Q
- Radicygar pain/paresthesia
&03&
-8§§Lal limb + radicular pain/paresthesia

'e?e
«
® G. ""fg'”ghlgotherapy responsiveness
t
80% ss aux tr‘altefhents O PNS symptoms
<S° |
- ,
rbé 3
b‘z’\ ]
'0‘-9 “E 5
0 1]
N :
Y E
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xQ

N TR
CCDP (atteintg,,aé\ombinée démyélinisante)
'Q;{QQJ
‘\006\
Ob\)d\
Le plus souvent sérBnégatif +++
&O
s &
& 58
Anti-Neurqfdscine 155 &
<9 &
S &
o &
. &
AntizMOG &
-((\0300 &0\‘)@\
i &
’l/© %e"\\
> o
&0\
=> Concernant la patiente §§°°
5 \g &
Rituximab + Cure mensuelle IglV, o°
ONLS MS 3=>0, MI3=>1 o
@&Q’@
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\étgnette n°3 A\

‘006@
«06\)6\\
74 ans, e
<9
En 2019: atamgﬁk diplopie spontanement résolutif en 2 mois, &
En octobre &T)ZO instabilité a la marche + troubles sphlncterle@@s
=> ONL$§|\/II 4 Q&@QQ
0&"’ 5
\\}Q @Q&

CJzi’nlquement &

sf” force 4 en proximo-distal MI, Réflexes rotuliens v&fs
b‘o\
aréflexie achilléenne, Babinski X2, &
g?
Ataxie mixte, Romberg +, tandem impossjBle,
50\\}6@@
&
&
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ARM, DWI, ADC, T2* normau™

pas de prise de Gd de Ia p,gféi des vaisseaux
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s \
Nerf Surf VC Onde F
ny ms*mV U mys Lat F Min
(ms)
Madian Moteur Gauche
Poignet - APE 23.9
Coude-Poignet 13.8 233
Madian Moteur Droit
Poigret - APE 20.1
Coude-Poignet 5.2 18.2
Ulnaire (Cubital) Moteur &
Poignet - ADD V & 2,97 7.2 8.9 31.7
Sous Coude-Poignet &° B.92 7.5 6.9 225 29.0
Sus Coude-Sous 11.4 8.1 5.9 -14.5 28.3
Ulnaire (Cubitail Moteur Droit
Poignet - ADEV 2.84 7.3 8.5 31.0
Sous P Poignet 9.21 7.5 7.8 8.2 25,7
Sus Cgystle-Sous Coude 12.6 7.8 7.3 6.4 24.6
SPE Woteur Gauche
Goup de pied - Pédiew 9,47 — 3,1 -
- Sous col-Coup de pied 22.1 - 2,8 - -
of Susol-Sous col 24.8 - 2,6 = —
¥ | SPE Moteur Droit
v Coup de pied - Pédiew 6.09 6.0 4.2 13.6
Sous col-Coup de pied 15.8 7.2 2.9 -31.0 10.8
Sus col-Sous ool 18.0 7.7 2.8 3.4 13,40
SPI Moteur Gauche &
Maléole - CFPI 7.1 7.5 4.2 @ 14.9 74.1
Creux Pop-Maléole 22.7 7.5 0.95 774 & 3.0 -79.9 278
SPI Moteur Droit &@%
Maléole - CFPI 9.27 5.5 5.0 > 13.7 73.7
Creux Pop-Maléole 22.3 7.3 3.0 e,@?]-.n 112 -18.2 12.2
r§>
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vy’

Nest Amp Ve Dist: Surface
py m/s mm MS. %
Radial Sensitif Gauche o
Crete radiale - Tabatiére anat. &\‘)\' 1.60 1.9 6.9 750 20.3
Radial Sensitif Droit o’
Crete radiale - Tabatiere aé,ﬁt. 1.84 236 48.9 0.0 18.0
Median Sensmfﬁaudg@
Poignet - Dig 11 &0‘\\ 3.97 13.9 6.5 145 26.1
Median Sensitif Rfwit
Paignet - éﬁ 3.85 11.7 39.0 150 20.7 <
Ulnaire (C I) Sensitif Gauche N2
Pl:l-lgnEt g W 2.9 159.1 41.2 115 El@°
Ulnalr&?ﬂbnzll Sensitif Droit b\)o
met - Dig W 3.43 20.2 Q,Q IE 4
Mitsculocutané (MI) Sensitif Gauche
6@‘E¢Jamh Coup de pied 3.35 36
Musculocutane (MI) Sensitif Droit
Ext. Jamb - Coup de pied 3.10 2.4
Sural (Saphene externe) Sensitif Gauche
Sus Maleole Ext - Retro Mal. Ext. 2.54 6.7 9.6
Sural (Saphene externe) Sensitif Droit
Sus Maleole Ext - Retro Mal. Ext. 3.40 7.0 10.9
«
50
@
&

&)

SFNP
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e PL:9 Iymphocytes/monq@?tes 0.82 g/L, BOC -, IL6/IL10 ~/ *

normal, @@Q
S
 PET scan normal boo‘@
Q,Q

* anti GFAP sag@/LCR négatif, anti MOG: négatif "

CDHCL!{JSIDH &
Binpsiog@neweuse objectivant des lésions de neuropathie axonale sévére évullg)éh Absence de
vasq,tﬁarlte et d’amylose sur ce prélevement. :

© . C\‘e
T | &
N
&O
<«
Q\
éﬁ
Le |1:n&;£nzl
Al47164 Dr. rgﬁues DE PAULA Andre
@
q@



doi:10.1093/brain/awq 164 Brain 2010: 133; 2626-2634 | 2626

BRAIN

A JOURNAL OF NEIROLOGY

Chronic lymphocytic inflammation with o2
ontine perivascular enhancement 6;?}“
responsive to steroids (CLIPPERS) 0@‘

W
Sean J. Pittock,"? Jan Debruyne,® Karl N. Krecke,* Caterina Giannini,2 g#le van den Ameele,?
Veerle De Herdt,”> Andrew McKeon,'? Robert D. Fealey,” Brian Gﬂgpﬁnshenker
Allen 1. Aksamit,” Bruce R. Krueger,” Elizabeth A. Shuster® and % k Keegan'

,\O
'09
&
D .
@ RN
‘b Q)"O

CLIPPERS and its rgﬁnlcs evaluation of new criteria
for the dlagnos{g§\°of CLIPPERS

Guillaume Taieb,” ! étrma Mulero,? Dimitri Psimaras,® Bob W van Qosten,* o@
Jérg D. Seebac%?ﬂ?omam Marlgnler, Fernando P|c0,78VaIer|e Rigau,® Yuji Ueno,™ &P

Claire Duflog8 Vera Fomlnykh Vincent Guiraud,” Christine Lebrun-Frénay, " P
Jean- Phl|l@§é Camdessanché,®' Philippe Kerschen, ' Guido Ahle,”” Nieves Téllez, "® JNN P, 20 ]Q)SO
Alex Rgvﬂa Khe Hoang-Xuan,? Jean Pelletier,"” Pierre Labauge, in cooperation with ,@,‘
thgcfgench CLIPPERS group <o°

03 &
&
& CLIPPERS + SNP => CLIPPERS mimics &
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Gliopathies auto immunes (anti- GFAg, anti MOG)
Vascularites du SNC @

Lymphomes ....



Hemophagocytlc Lymphohistiocytosis Gene
Mutations in Adult Patients Preséntmg With

e
CLIPPERS-Like Syndrome A
fo
Guillaume Taieb, MD, Elsa Kaphan, MD, Claire Duflos, MD, Christine Lebrun-F §@§\MD COWG;SP*’""@"“
Valérie Rigau, MD, PhD, Eric Thouvenot, MD, PhD, Emeline Duhin-Gand, MD,&Smain Lefaucheur, MD, D, ?'E,Tl |
Khe Hoang-Xuan, MD, PhD, Sarah Coulette, MD, Jean Christophe Ouallet, @tg taiebgulllaume@gmail.com
Nicolas Menjot de Champfleur, MD, PhD, Christine Tranchant, MD, Pl apucine Picard, MD, PhD,
Mathieu Fusaro, MD, Fernando E. Sepulveda, PhD, Pierre Labauge,dcﬁ) PhD, and
Genevieve de Saint Basile, MD, PhD \0
N
&o
4/12 patients CLI PPER&esont mutés pour les formes familiales d’hémophagocytose @
@'9 \0
f‘o
&° CSF Emergsfice of
09 findings: mRS Relapse-free atypical features
Age at onset/ eQ No. of Spreading WCC per score period since last foe CLIPPERS
sex/personal ¢ <" Diagnosis Mutations attacks/ of pontine mm?/ at the attack (mo)/with (&atlack number)/
or familial \‘b at in primary follow- Gd+ protein last or without \\o systemic signs of
Case backgrne inclusion HLH genes up lesions in g/L visit treatment boc’ HLH
; o
«\0' . . . o 3
1 ?Eflgﬁ?o Probable Biallelic 2 Brain and &8/0.8/mo 2 ‘IE’:Intuxlm@*‘?‘l gx2  Yes, confluent Gd +
) @0 CLIPPERS PRF1 attacks/ spinal cord OCBs &o\’ lesions during the
qg)@ mutations 41 mo & o’ second attack/no
@ r v
s ‘Q}\\ systemic signs
o N\
2(1' B69/M/no Definite Biallelic 2 Erain 3/0.26/no 5 \6@1" Yes, confluent Gd+
CLIPPERS UNC13D attacks/ OCBs polychemotherapy lesions during the
mutations 21 mo S for systemic NHL second attack/
Q§‘ systemic NHL, no
\{b% systemic signs of HLH
3 52/Mfacute Definite Biallelic 4 No 1 IZLI’[!I.EJ@6 2 B60/MTX 15 mgiwk Yes, confluent Gd+
cerebellitis in CLIPPERS PRF1 attacks/ no @@Es lesions during the
his brother's mutations 120 mo 650 second attack/no
granddaughter 666‘ systemic signs
[a)
4 42/Mino Probable Biallelic 3 Brain apgl© 6/0.71/no 2 B/MTX 25 mg/wk MNo/no systemic signs
CLIPPERS PRF1 attacks/ spinan&rd OCBs of HLH
mutations 43 mo
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Défaut de cytolyse des NK et T8

—> Hyper activation et prolifération des histiocytes&&b
qui en théorie peuvent envahir tous les organes.*
Actuellement restreintes au SNC...
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Sensible au traitement par cortico'l'de§§°°
Traitement étiologique allogreffe qzémoelle osseuse
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\
Notre patient est bien horm%zygote pour la mutation Perfl
{\\
Q
Sous corticoide 1mg/kg/Jou Eo‘ﬁ méthotrexate =>
ONLS Ml 4 => 2 boc’ épuiser le bloc ?
V4 K
K
IRM disparition des p#fses de Gd, Neurographie...
Nerf & Lat Durée Amp Surf VC Onde F N
‘\g,& ms ms mv % ms*m\ % m/s Lat F Min o
O @
‘Median Moteur Eauch@ F W N »
Poignet - APB /\° 4.5 8.1 19.2
Coude-Poignet 4.6 6.2 -23.5 17.3 Q9
Median Moteu rmt
Poignet - 4.6 8.1 19.7
Coude-Pejdnet 5.0 7.8 -3.7 21.6 9.6
Ulnaquﬁ%uhltal] Moteur Gauche
Poirhet - ADD V 2.75 2.9 7.0 22.0
(QGOUS Coude-Poignet 7.81 6.5 6.0 -21.1 21.4 -2.7
@@ Sus Coude-Sous Coude 10.2 6.7 5.4 -10.0 20.7 -3.3
© 7| UInaire (Cubital) Moteur Droit
Qq,q/ Poignet - ADD V 3.08 4.5 0.4 16.9
Vv Sous Coude-Poignet 8.60 5.3 6.0 -6.3 18.4 8.9
Sus Coude-Sous Coude 10.6 5.9 5.4 -10.0 18.6 1.09
SPE Moteur Gauche
Coup de pied - Pédieux 4.73 4.6 34 8.6
Sous col-Coup de pied 13.9 5.8 2.6 -23.5 7.5 -1
Sus col-Sous col 16.0 6.1 2.4 7.7 7.2 >
SPE Moteur Droit &z,\
Coup de pied - Pédieux 4.51 5.4 3.5 94 &
Sous col-Coup de pied 131 6.3 2.6 -25.7 8.2 K{\Q -12.8
Sus col-Sous col 15.4 6.7 2.3 -11.5 ?@0 9.8
SPI Moteur Gauche ((@
Maléole - CFPI 5.01 5.2 2.9 6® 7.7
Creux Pop-Maleole 17.0 3.3 1.88 -35.2 @‘1, 4.7 -39.0 354
SPI Moteur Droit Qq,‘l/
Maléole - CFPI 6.40 3.8 3.6 v 7.5 65.1/
Creux Pop-Maléole 17.5 3.1 2.2 -38.9 6.2 -17.3 37.8




& » o ~ SFNP
\iig nette n°4 a8
‘ooé
«0&)6\\

56 ans, &
Sur 18 mois. Py 2 &
Engourdlssgcment V Gauche, puis MS gauche (C5-T1), puis V erzFf

((eQ/\o é@(&Q
Syndr@me sec, Focus 1, SSA +, puis -, anti SRP + &
Vltoﬁ‘go &

&0
@”ﬁ’z sein en rémission 2 ans auparavant, &
‘19 @{@"

Cliniguement: anesthésie V bilatéral, C5—T1%@Gf
aréflexie MS G, pseudo athétose main G,¢*
ONLS 3 au MS gauche 5

&
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Nexf &@\\"’ Lat Amp Ve Dist Surface
RN ms v my/s mm ms. v

Radial Sensitif Gauche é(ef\\ Q

Créte radiale - Tabatiére anat. S -- -- -
Radial Sensitif Droit S

Créte radiale - Tabatiére anat. @Q‘ 1.54 3.4 519 80.0 9.8
Median Sensitif Gauche /\OS@’ 6

Poignet - Dig II ‘ég' 10.7 -- 2.6 &
Median Sensitif Droit ' &

Poignet - Dig IT \0}0 2.27 20.2 ar.3 130 21.6 9\0
Ulnaire (Cubital) Eeﬁgltlf Gauche ¥

Dig V - Poignet ,\o - —szﬁ“

Poignet - Dig \&° 2.94 ’ 34.0 100 875
Ulnaire (Cubftal) Sensitif Droit N

Dig V - giﬁ’gnet 1.58 3.0 0.6 80.0 6‘)(}\ 1.35

Pcrigrgf— Dig ¥ 2.06 3.4 43.7 a0. l%’ 4.2
Bra l:ﬁlal Cutané Interne Sensitif Gauche @

Qs‘;s epitr - 9 < epitr 14.1 - e 3.6

@(hra chial Cutané Interne Sensitif Droit 0@"”%
(19‘1/(1' 3 > epitr -9 < epitr 1.34 10.7 63.4 %@? 85.0 7.6

Median orthodromigque Sensitif Gauche &6{‘

Dig I - Poignet 1.47 7.1 &gﬂ.il 80.0 3.8
Musculocutane (MI) Sensitif Gauche &

Ext. Jamb - Coup de pied 1.61 é‘ 43.5 70.0 4.7
Musculocutané (MI) Sensitif Droit e\‘b

Ext. Jamb - Coup de pied 1.82 8{\9&% 38.5 70.0 7.1
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les anti-FGFR3 sont négatiQﬁxs... mais

&

Argonaute Autoanl;bbodles as Biomarkers in  N2,2021
Autoimmune Neurologlc Diseases

Le-Duy Do, PhD,* Christian P. Moritz, Pthf"g;rglo Mufiiz-Castrillo, MD, Anne-Laurie Pinto, MSc, Correspondence {\f\@
Yannick Tholance, PhD, Sabine Brugl&éég’MSc Yohann Couté, PhD, Oda Stoevesandt, PhD, br. H”":Drat - GQ}%
Michael ). Taussig, PhD, Veronlqueéégemond PhD, Alberto Vogrig, MD, Bastien Joubert, MD, PhD, jeromeonnor [V &Q}\
Karine Ferraud, M5Sc, Jean- Phlllpf{Sk Camdessanché, MD, PhD, Jean-Christophe Antoine, MD, PhD,f and Q’b
Jérome Honnorat, MD, PhDQ% * ,Q)(R\Q’
.oﬁ‘@
&
SFemme 15, Age médian 57 ans (25-85), &
ganglionopathie (n=8) et/ou encéphalite Ilmbquﬂe (n=6)
autommunité (n=14) &
seul biomarker (n=7) <&
. 4 <
LCR inflammatoire (n=8) &
traitement réponse (n=8) 500@"”"’
&8
‘19

Concernant la patiente sous 1@1©v, ONLSMS 3=>2
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d 6‘
Patient de 62 ans, &
St
@Q@

Au réveil constateﬁ’n engourdissement douloureux

des trois premlg‘?s doigts de la main G \,\Q@@
)
+ faiblesse QQ’Ta pince pouce-index &Q,\\@"’
<8’ N
(<§ ‘-@6@

&
Eplsoc§é similaire a droite il y a 4 ans, régressif partiellement 00@
Degﬂls 10 ans, lésions cutanees des membres inférieurs + garesthe&es

c}@uloureuses en chaussettes <«
'6%
&
. 4 &Oo%b
Cliniguement: &
7o e 4 . 7 qe )
déficit ss moteur territoire médian G, o*
V4 . 7 D %
Réflexes achilléen absents, e
7 . 5
Hypoesthésies en chaussettes, rﬁ;e,@“”

|ésions cutanées des Ml &
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/ \
Nedf Lat Durée ®é~\ Amp Surf v Onde F
ms ms & mV % ms*mV % my's Lat F Min
S (ms)
Median Moteur Gauche -,
Poignet - APE 3.2B .2 4.8 12.0 30.5
Coude-Poignet 878 & 6.3 3.4 -29.2 11.4 5.0 1.8
Erb-Coude 145 & 60 3.2 5.9 9.3 -18.4 —
Median Moteur Droit Qﬁo
Poigneet - APE %,ﬁ 57 7.5 20.0 3L6
Coude-Poignet <010.3 (%1 5.3 -29.3 13.0 -35.0 50.2
Axillaire-Coude & 110 5.6 4.2 -20.8 13.7 5.4 & @
- &
Erb-Axillaire S 15.0 6.0 4.5 7.1 12.8 5.5 — &
Uinaire (Cubital] Huteug@aud'le é}o
Poignet - ADD V &6‘ 1.867 5.8 6.7 15.2 M4 o Z
Sous Coude-Poigneg, 7.84 5.5 6.1 5.0 14.1 7.2 43.5 RS
Sus Coude-Sous Boude 10.7 57 5.9 3.3 14.0 0.71 50,7 Q,Q"’
Ulnaire {Cubigsl) Moteur Droit o
Poignet gﬁb V 3.02 57 8.3 22.4 . o°& 33.4
Sous Cade-Poignet 7.70 &0 7.4 -10.8 17.7 -21.0 556 &
Sus goude-Sous Coude 10.5 5.0 6.8 8.1 16.8 5.1 16485
S Q
SPgo‘Hateur Gauche e;&
(Qobuup de pied - Pédiew: 415 = - S -
W Sous col-Coup de pied - - - - - ot -
SPE Moteur Droit e@"’
Coup de pied - Pédiew 6.3B 28 1.44 & 56.0
Sous col-Coup de pied 13.7 4.4 73.5 0,33 \g‘\??.i 49,2
Sus col-Sous ool 16.8 48 -33.3 025 O -24.2 36,1
SPE (péronier) Moteur Gauche >
Sous col - Jambier Ant. 3.32 125 48.3
Sus col-Sous col 6.13 7.9 40,4 44,5
SPE (péronier) Moteur Droit
Sous col - Jambier Ant. 4,40 8.3 42.0
Sus col-Sous col 5.98 87 144 50,5
SPI Moteur Gauche
Maléole - CAPI 7.00 4.2 45.8
Creux Pop-Maléole 225 1.8 46,0 321
SPT Moteur Diroit
Malacole - CAPT 48.3 -




Multinévrite axonale ss motrices” o ~ SFNP
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Blogsfe de peau: micro-thrombi... &
N

@
BI((§5§IE DU NERF SURAL GAUCHE o
&
SVSur les diverses recoupes réalisées, on observe des lésions de neuropathie axonale sévére associées a ¢&d
Iésions de vascularite mises en évidence par l'infiltrat mononucléé lymphocytaire autour des vaisseaq\g@On
egalement g rtains vaisseaux comportent une nécrose fibrinoide de leur paroi asso\gge ala

notera €ga ue ce
ormation de micro-thrombi. <0
&
4
%)

CONCLUSION : @
Biopsie nerveuse mettant en évidence une neuropathie axonale sévére ass%&ée a des lésions
de vascularite. ©

&
50\\}
Commentaire : Paspect histologique observé n’est pas totalement gfécifique mais peut étre
observé dans le contexte clinique d’une vasculopathie livénoide. q@e’
&
Le 22/09/2014
P038548 Dr. MAUES de PAULA André



Diagnostic: Vasculopathie livédside ),O\** SFNE

mais SAPL négatif ... &

EXPLORATION DES AUTO-AN@{CORPS ANTI-PHOSPHATIDYLETHANOLAMINE N
S

Nature du ptéléveg&nt Sérum.

\‘v S
< <
Test 6 Résultat Unité ValNor Antérieur Dap¥
Anti-PE (1%@’} A 19,76 u/ml  <18,00 23,70 @ﬂ/ll/lB
technigue na.% n é‘z’
Anti- pz@rgm 16,83 U/ml  <59,00 3,13 ¢ 20/11/18
re*‘m.%@? maison &Q\ob
@
< <
© 60
‘I/q’ 2
> &
Test Résultat Unité ValNor ‘@Mtérleur Date
Anti-annexine V(IgG) A 1,90 Ratio 0,00 104?0 3, 50 20/11/18
Le résultat est positif gquand le ratic east > a 1. ‘§
technigue maiscn "o(<
o
60
Validé par : Pr Nathalie Bardin N
&
©



Seronegative antlphosphollpld syndrome; =\

o >
refining the value of “non-criteria antlbe)dles ) A SFNP
for diagnosis and clinical managemeaf =
Pasquale Pignatelli,** Evaristo Ettorre,** Danilo Menlt:([lza(ill Arianna Pani*s Haematologica 2020
Francesco Violi,*** and Daniele Pastori*" (\@ Volume 105(3):562-572
Table 1. “Extra-criteria” manifestations of antlphasphallp@?yndmme
Nervous system QJQ
Dementia \ef
ﬁfiftl'l r:las lerosis—like il &0\)
ultiple sclerosis—like illness o . 2"
Chorea < Concernant le patient &
Myelitis & o
Skin A eb
Livedo reticularis \)@6‘0 SOUS AV K \Q,\\
Livedoid vasculopathy <90
- , plus de manlfestatlon
Valve vegetations or Hﬁ@%ning (Libman-Sacks Endocarditis)
Distolc cysngd neurologique ou c@anee
Blood ) 0%
Throm nia Q
Hemww"emm >3 ans de recul ¢
Kidneg &0
,g%mangmpalhy 'Qjo'
ronic vaso-occlusive lesions (atherosclerosis, glomerular 06
ischemia, interstitial fibrosis, arterial fibrous intimal hyperplasia) {e?
5@
Table 4. Suggested extra-criteria antibodies in seronegative antiphospholipid syndrome and its clinical manifeslatianqa&o
Extra-critera antibodies Clinical manifestations
Anti-prothrombin/phosphatidylserine antibodies Thrombosis %Qé
|>A||Ij-annexin V antibodies/annexin A5 resistance Thrombosis and/or pr@nan[;'\&]mp]icatiﬁns
Antibodies to vimentin/CL complex Arterial thruglbosm
hosphatidylethanolamine Fetal loss an@& thrombosis
Phosphatidic acid @@tal loss
Phosphatidylserine ~& Fetal loss
Phosphatidylinositol ({)/© Fetal loss
IgA aCL and ap2GP1 antibodies f19 Thrombosis

CLicardiolipin; ap 2GPL: anti- 2 Glycoprotein L.



Tha curmal of Clinical brvestigation Q&O BESEARCH ARTICLE
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Les neuropathies daszbetltes fibres idiopathiques

N %
Vo~ SFNP
\

sont elles d Qzﬁgmes immunologiques ?

] ] - \'
Passive transfer of fibromyalgis®Symptoms from
patients to mice &

PR
Andrazs Coatsal, Y Emarson Krock," [ka Gentrg ! kigthiide K%mﬂ.'hhinﬂi Jerczak.! Carkes Morade Ui, "

Katzlin Sandoc! Nisha vasteml * Maget Hogurar Ulku C

Loulss Brigskosm," Angelica Sandstrbem, rnnnltnTm.ﬁ Rna Kadetoft ™ Lishat Hagiund,” Eva Kosak," Stuart Bavan,®
Camiiz L Swansson,” snd Od A Amderesoy \)%

Wik ot W fumvdine e, vy e s TS
ooy T gy Emimls koot i

K i T - W)

W ety Mot J.h.L.nt-,u_Q)t&.,ua_n reaaliwnin Lpped. o,
S

* Sanana Sensl.? Yuld Nomura, joan Manezes, Azar Babanpoor!

ol ik, It o Lite Lo are and Ml s e, Ly of [merprad, v, Uit Grodar. Thpriment
Corw s Colloyms L ko, Wi CARL it o T, Py e (i B, ' Lo, Loz, i
Sarrifmirn, e Sl "o Lo Linptemsch iy, ‘mecer. Tispzrirnt of Surgeny, e of Ty “argem,

lgG => intra péritonéal

hyperss douloureuse mécanique + frojd

\
diminution activité locomotrice é\e‘é

>

diminution du seuil Adelta/C ¢
fixation cellules gliales DRG Q&

diminution densité fibres ﬁra epi
épitope ? o

Anti sulfatide  Dabby R, Weimer LH, Hays AP, et al. Antisulfatide antibodies in neg<®
ropathy: dlinical and electrophysiologic comrelates. Neurology 289 :

54:1448-1452.

06

Anti TS-HDS IgM (trisulfated heparin disaccharide) @?7/155 37%, iSFN)

Anti FGFR3 IgG (23/155, 15%, iSFN)

Anti CASPR2
Anti MX1...

Levine TD, Kafaie J, Ze&man LA, et al. Cryptogenic small-fiber neu-
ropathies: serum aggiantibody binding to trisulfated heparan disac-
charide and fibrn@ﬂeﬁ
61:512-515. 30

t growth factor receptor-3. Muscle Nerve 2020;



Novel Autoantibodies in Idiopathic
Small Fiber Neuropathy

Amanda C. Y. Chan, FRCP ®,"%3 Hiu ¥i Wong, MD, PhD,*® Yao Feng Chong, MD,'#
Poh San Lai, PhD ©,° Hock Luen Teoh, MD,'? Alison Y. Y. Ng &, \\0

Jennifer H. M. Hung, MRCP,"? Yee Cheun Chan, MRCP,"? Kay W. P. Ng, MD,'? &
Joy Vijayan, MD," Jonathan J. Y. Ong, FRCP,'# Bharatendu Chandra, MD,"’

Associated Protein

O
MX1 (interfg@h-induced GTP-
binding @‘;\ein MX1)

@BNL (drebrin-like protem}

27

Function Reported Disease Associations

Interacts with the ankyrinlike repeat domain of Neuropathic pain in mice®?
the TRPC channels.”®

Antiviral activity against RNA and DNA
29-31

Intervertebral disc degeneration and

33
consequent back pain in humans

viruses.

Alzheimer disease

Involved in receptor-mediated endocytosis,

Chi Hsien Tan, MD,"* Nurul H. Rutt,® Ti Myen Tan,® Nur Hafiza Ismail® ) reorganizing the cytoskeleton to produce cell
Einar Wilder-Smith, MD,? Herbert Schwarz, PhD,? Hyungwon Choi, PhD? S projections and synapse formations. It is an
Vijay K. Sharma, MD,"? and Anselm Mak, MD, PhD @>'? c"\Bo effector of antigen-receptor signaling pathways
O in leukocytes, and it regulares T-cell activation
J ) 8
K by bridging T-cell receptors and the actin
202 1 \Q, cytoskeleton to gene activation and endocytic
&O prcpcesses,"“i
-0"0 KRT8 (keratin type II cytoskeletal 8) Contractile apparatus to dystrophin at the Neuropathic pain
06 costameres of striated muscle. Chronic inflammarory de natmg
\‘0‘-0 polvneuropast]'@
§® &
& ¥
&) QX
N &
<0 Q
Antiplexin D1 Asﬁ(zfibodies Relate to Small Fiber  pg5ck d: Anti-PLEX D1 1eG lgie du V
ackgroun nti- g neﬁra gie du

Neuropathy ; giid Induce Neuropathic Pain in
Animals \§(;ee’

Takayuki Fujii, MD, Phl@&ln-]ae Lee, MD, PhD, Yukino Miyachi, MSc, Ryo Yamasaki, MD, PhD, W"fswnﬂeﬂﬁ
Young-Min Lim, D, Kyoko linuma, MSc, Ayako Sakoda, MD, PhD, Kwang-Kuk Kim, MD, PhD, and Dr. Kira .
Jun-ichi Kira D kira@neuro.med kyushu-uacjp

Neurol N;a[/@mmnol Neuroinflamm 2021;8:e1028. doi: 10.1212/NXI.0000000000001028

» 2021

Tableau clinique de burning feet chronique ..

Résultats: a>°
lgG présents chez 12% |SF@J~"’Q
test ELISA fiable <

2

pathogene en intra gk}%cal souris
hyperss doulourey%e mécanique et thermique

hyper actlvatloqﬂqnase petits DRG
Qe

. non dl,faPerent des SFN anti PLEX-D1 -
5°§
((g;

Geerts M, de Greef BT, Sopacua M, et al. Intravenous mrnur;gﬁlnbu-
lin therapy in patients with painful idiopathic small fiber nefropathy.

Meurology 2021;96:e2534-e2545.
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EnSynthese

Obo&o
Locked in => NF.486
<9
PRNC=> GRS NF 155 + MOG + GFAP + mutation Perf ¢
é& ég@"’Q
&”\% &3‘\00

NNSs => Anti Argonaute &

606\0 ,&0\5\
"Lrb@m ‘G)e"\\‘@%
" Multinévrite + peau =>SAPL séro négatifs

&

SFN ... I'avenir de 'immunologie
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