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INTRODUCCION

Las enfermedades auntoinmunitarias se las conoce como sindromes periodicos, y
consisten en un grupo de enfermedades, caracterizadas por la presencia de
episodios recurrentes de fiebre e inflamacion. Son enfermedades producidas por
alteraciones genéticas, es decir que aparecen porque una determinada porcion de
los genes ha sido modificada por un tipo de accidente denominado mutacién. En
general asociada a otras manifestaciones tales como inflamacion de las
articulaciones, rash o manchas en la piel, ojo rojo, serositis, durante un periodo

limitado. Los episodios de inflamacién son recurrentes durante afios.

Se caracterizan por cuadros inflamatorios en ausencia de patégenos,
autoanticuerpos circulantes o linfocitos T antigeno especifico, esto las diferencias
de las enfermedades autoinmune. Su incidencia es desconocida por ser una
patologia recientemente descripta y en continuo descubrimiento. Las
manifestaciones ocurren por lo general en los primeros afios de vida. Se han
publicado casos de inicio en la edad adulta con sintomas mas leves, incluso a veces

con manifestaciones clinicas en un solo 6rgano.

La herencia puede entonces ser de dos tipos diferentes, que es la recesiva, que
significa que el nifio heredo los 2 genes afectados de ambos padres para desarrollar
la enfermedad y dominante en el que el nifio herede uno de los dos genes afectados
con la mutacién para que se produzca la enfermedad. El diagndstico se basa en las
caracteristicas clinicas del cuadro clinico de cada paciente. Los andlisis de sangre
son importantes en el diagndstico de los ataques de las diferentes enfermedades
auto inflamatorias ya que permiten detectar la existencia de inflamacion. Para ello
se utiliza la velocidad de sedimentacion, la Proteina C Reactiva, el recuento de

glébulos blancos y el fibrindgeno.



Fiebre Mediterranea Familiar usualmente comienza en la infancia, y afecta
generalmente a sujetos con ancestros originarios de la cuenca del Mediterraneo y
de Oriente Medio, incluyendo a judios, turcos, arabes y armenios. Los pacientes con
FMF sufren de episodios recurrentes de fiebre, mas comiunmente asociados a dolor
abdominal debido a inflamacion de la cavidad abdominal, artritis, dolor toracico y
rash en la piel lesiones semejantes a hinchazoén, enrojecimiento, calor y mucho
dolor. La complicacion mas importante de la FMF, el desarrollo de amiloidosis, se
produce mayormente en los pacientes no tratados. El amiloide es una proteina
especial que se deposita en ciertos 6érganos, como los rifiones, higado, intestino,
piel, y corazén causando una pérdida progresiva de su funcion, especialmente de

los riflones.
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El tratamiento consiste en la administracion de colchicina, un medicamento
desprovisto de efectos secundarios significativos, el cumplimiento del tratamiento
es de suma importancia, ya que, si se realiza adecuadamente, la calidad y la

expectativa de vida seran normales.

TRAPS el sindrome Periédico Asociado al Receptor del TNF, es una enfermedad
hereditaria rara, el inicio de los sintomas se produce al final de la infancia o durante
la vida adulta. Aunque los primeros casos fueron descritos en familias de origen
Irlandés o Escocés, se ha identificado la enfermedad en personas de diferentes
etnias. La enfermedad evoluciona en brotes, de frecuencia o periodicidad
impredecibles, durante toda la vida del individuo, el TRAPS tiene un patron de
herencia dominante, sus sintomas principales son ataques recurrentes de fiebre que
duran de 2 a 3 semanas y se asocian a escalofrios y dolor muscular en el tronco y
en los brazos, que aumentan de intensidad y se desplazan a otras partes de los

miembros. La erupcién de la piel tipica es roja y dolorosa, ya que ellay los masculos



subyacentes estan inflamados. La conjuntivitis y la hinchazon alrededor del ojo son

bastante caracteristicas.

Los antiinflamatorios no esteroides pueden aliviar los sintomas durante los ataques.
Los corticoides en altas dosis son a menudo efectivos, pero su uso prolongado tiene
importantes efectos secundarios. En algunos pacientes el bloqueo selectivo de la

proteina TNF al principio de un brote ha demostrado buenos resultados.

Sindrome de Hiper IgD se presentan sus sintomas en la primera infancia,
esencialmente durante el primer afio de vida. Es mas comun en Europa Occidental,
aunqgue ha sido descrito en pacientes de otras razas. La enfermedad tiene un patrén
de herencia recesivo. El gen afectado se llama MVK y contiene las instrucciones
para la formacion de una proteina especifica llamada mevalonato kinasa. Esta
proteina facilita una reaccion quimica en el cuerpo, la transformacion de un

compuesto llamado mevalonato a otro llamado fosfomevalonato.
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Los ataques de inflamacion pueden aparecer espontaneamente o ser provocados
por tension emocional, infecciones, ciclo menstrual o por las vacunaciones de la
infancia. Los pacientes tienen ataques repetidos de fiebre alta, exantemas, aumento
del tamafio de los ganglios linfaticos del cuello, vémitos, dolor abdominal y diarrea.
Durante los ataques hay una inflamacién generalizada, que produce fiebre, pérdida
de apetito y malestar. Los ataques de fiebre duran de 5 a 7 dias, y se repiten cada
2-12 semanas. Los andlisis pueden demostrar una elevacion de los parametros de
inflamacion. Los niveles de Inmunoglobulina D en suero estan con frecuencia
elevados, aunque pueden ser normales en los primeros afios de la enfermedad y
algunos pacientes han mejorado con antiinflamatorios no esteroides o con

corticoides.

Criopirinopatias incluye 3 entidades que es, CINCA/NOMID, enfermedad de Muckle-

Wells y Urticaria familiar por frio, y todas estan vinculadas a defectos en el gen



CIAS1. CINCA es una enfermedad muy rara, probablemente se han descrito menos
de 100 casos en todo el mundo. En la mitad de los casos se puede encontrar una
mutacion en un gen conocido como CIAS1. Este gen contiene la informacion

necesaria para fabricar una proteina llamada criopirina.



CONCLUSION

Tolerancia a los antigenos propios es una propiedad fundamental del sistema
inmunitario y la perdida de la tolerancia es la base de enfermedades
autoinmunitarias. Los factores que llevan a un fallo de la autotolerancia y al
desarrollo de la autoinminidad son la herencia de los genes predisposicion que
pueden romper las diferentes vias de tolerancia, y a infecciones y lesion tisular que
pueden exponer los antigenos propios y activar a las APC y a los linfocitos en los

tejidos.

Las EA son infrecuentes en la edad adulta. En general, esto es debido a la demora
diagnéstica, aunque también a un comienzo a estas edades, en cuyo caso los
sintomas son, en general, mas leves y atipicos. Es importante mantener una
elevada sospecha diagnostica para la correcta identificacion de estas enfermedades
puesto que el tratamiento con terapias bioldgicas suele acompanarse de una buena

respuesta.
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