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SINDROME DE BLAV:
€s un frastomo inflamatorio
genético avtosémico dominante
que afecta a \a piel, los ojos y las
avtculaciones.

INTERTERONOPATIAS
(STndyome de Aicardi-
Goutieres):
grupo de enfermedades
avtoinflamatorias heterogéneas
asociadas con la activacion
constitutiva de \a sehalizacion de
interferdn de tipo 1.

FIEBRE MEDITERRANEA
FAMILIAR:
es un fyastomo inflamatorio genético
produce fiebre vecurvente e
inflamacién dolovosa en el abdomen,
el pecho \ las articulaciones.

INFLAMOSOMOPATIAS

sindrome de Savi:

se cavacterizan por la
presentacién de byotes periddicos

de inflamacién sistémica que
comprometen uarios +ejidos como
avticulaciones \ sistemas como el
gastrointestinal, el nevroldgico y
\a piel.

FISIOPATOLOGIA

presenta mutaciones
en el dominio NACHT del NOD-2 trambién conocido como
OARDAS). Al |gua\ que ! los NLRP, el NOD-2 es ofvo receptor
enla fa inmune innata
frente a ba.c\'ena.s'\, ru\p estimulo ocasiona & formacidn de
\esiones de tipo granulomatoso por activacin del NF-kg. Los
NLRP \ los NOD pueden interactuar \ retroalimentarse entre
ellos, dando lugar a cuadyos clinicos mixtos. Muchos pacientes
sin historia familiar preseMun muhacmnes de  novo en
NOD2, con formas dinicas i P P
5 muy variable incluso entre los cason %am.\mres y
entve p. tes con las mismas

cavacterizada por la afectacién
cerebral \ cotdnea. €nla mavoria de los pacientes es ansmitida
con herencia avtosémica rel:eswa aunque se han
desmh: casos de + te. Se han
\as mutaci de 1z ent dad.
en ¥ genes: TREX1, que codifica Una exonudeasa 35, RNASEH2A,
RNASESH2E, RNASEH2C, SAMHDN, IFIf y ADARIYE. Las
das cavsan una o “L iente d de
material genético vival, necesaria pm‘a vegular a \a baja \a
produccion de interferén en las células infectadas. esta disregulacién
del I¥N-atfa genem srhmclm\es promflammnas
como la

que

evwefﬁlo'pmﬂa ° \a.s lesiones de acrocianosis.

€l virus de | fiebre amarilla se adquiere a tvavés
de \a picadura de un mosquito infectado; se
mutiplica en ganglios linfdticos locales con avmento
concomitante de TNFalfa a los 2 dias. Durante los 4
dias siguientes, la viremia propaga el vifus que se
veplica en la médula sea, bazo, higado y ganglios
\infaticos.

Setvata de una interferonopatia de tipo | debida a una
activacién constitutiva de STING (estimulador de genes de
interferén), terizada por una infl 6N sist

inicio neonatal o infantil y una vasculopatia de \msos

Pequeiios que produce lesiones cutaneas, pulmonares y

avhicvlares graves.

CLINIGA

La afectacién coténea es una de \as
manifestaciones fundamentales
del sindrome de Blav. Desde la

vimevra infancia
los pacientes presentan papulas o
lonédulos asintométicos,
:x matosos © marvoniceos,
localigados o
generalizados que pueden
+omarse mas o menos liquenoides

\ afectar \as palmas \ \as plantas.

Se han descrito otvas
manifestaciones cutdneas en las
alteraciones del NOD2 como
cuadyos ichosiformes, paniculitis
muy similares al erttema
nudos y vasculitis leucocitoddstica.

De forma caracterfstica los
pacientes presentan
lesiones de Hpo saba nén,
fundamentaimente en
los dedos de las manos, aunque
‘+ambién pueden afectarse
los pies \ los Ialoe\\ones auvviculares,

5 frecuentes
en inviemno y con necrosis acral
asociada. Los pacientes desam\lan
una encefal
subaguda grave progreswa hasta
su estabilizacion,
caractenijada por la asociacién de
calcificacion de los
ganglios basales, leucodistvofia,
microcefalia evolutiva y

quef $e acompa na de
epilepsia \j cuadivos febriles
asépticos.

en una fase inicial cavsa

fiebre, dolor muscular y
de cabeza, escalofvios,
pérdida del apetito y

néuseas o udmitos.

fiebre baja intermitente,
+os recurrente \ fallo de
medyo, eh asociacién con
enfermedad pulmonar
intevsticial progresiva,
poliartvitis \ lesiones
descamativas violdceas
en los dedos de las
manos \ de los pies,
nai3, mejillas \ orejas

DIAGNOSTICO

Demostracién de granvlomas: pava vealiar
el diagnéstico del smdmme de Blav, es
ial \a p ) ¥ipicos
enel +eJ|do afec\—ado Lo granvlomas
pueden observarse en una biopsia de la
lesion cutinea o de una avticulacién
inflamada. Andlisis genético: en el Himo par
de aios, ha sido posible realizar un anlisis
genético de los pauen—\-es pum de\-eﬁvu nar\a
sencia de mute les del
desaryollo del smdmme de Blav.
combinacién de sintomas (articulacion, piel,
0jos) ola triada Yipicahabitual .

La calcificacién (afectando a los ganglios
basales \ & \a sustancia blanca), \a
leucodistofia quistica (de predominancia
frontotemporal) y la atvofia cortical-
sulcortical constituyen los principales
hallazgos pava el diagnéstico, asociados
normalmente a atvofia del cuerpo calloso,
Fronco cereloral y cerebelo. Los niveles
elevados de INF-alfa y | linfocitosis en el
liquido cefaloryaquideo

muestra de sangre para la deteccion

del virus en sangre (mediante PLR), o

\a deteccién de anticuerpos contya el
virus (Ig 6 ylo Ig M).

€l diagnéstico de sospecha debe realizarse
en aquellos pacientes con episodios
vecurventes de inflamacion siskémica sin
cavsa apavrente, con fiebre en la mayoria de
los casos, aungue no en todos. , en el
hemograma podemos encortyar anemia,
leucocitosis, trombocitosis y/o nevtvofilia.
Ofvas determinaciones que nos pueden
ayudar en el diagnéstico son la valoracién
de \a funcién renal, los niveles de IgD y
amiloide A

TRATAMIENTO

No puede curarse pevo puede tvatarse con
favmacos que contvolan \a inflamacién en las
articulaci los ojos \j los 6vg
afectados. Hratamiento Sptimo para el
sindyome de Blau/SIP. Los problemas
articulares suelen fyatarse con
antiinflamatorios no_esteroideos y
metotrexato. €l metotrexato es conocido
por su capacidad de contyolar la avtyitis en
muchos hiftos con arhrits idiopdtica juvenil,

€l tratamiento es sintomético (manejo
de los problemas de alimentacién, del
retvaso psicomotory de la posible
epilepsia).

No eXiste un tyatamiento especifico,
pevo se pueden proporcionar liquidos
de forma intyavenosa, induyendo
sangre \ didlisis para fyatar\a

insuficiencia rena\.

inmunosupresoresttocilizumalbo)



CROHN:
€5 una afectacion inflamatoria
de tipo crbnico y avtoinmune
del ubo digestivo que
evoluciona de modo
vecurvente con byotes.
De cavsa desconocida

©O0TA:
es una enfermedad producida
por el depbsito de cristales
microscdpicos de écido rico en
\as articulaciones, provocando
su inflamacién dolovosa.

FISIOPATOLOGIA

comienga con inflamacién y abscesos de
\as criptas, que progresan a pequeias
Olcevas aftoides focales. se observa
damiento de los ganglios linfaticos
i i, i 1

2 3 f %
puede causar hipertvofia de \a muscular
de \a mucosa, fibrosis y formacion de
estenosis, que pueden provocar
obshyuccidn intestinal.Los absesos son
comunes, \ 1as fistulas suelen penetyar
hasta estucturas contiguas, como asas
intestinales, vejiga o misculo psoas.

esla causa mas frecuente de
hipevuricemia. Puede ser hereditaria (p.
€j., debido a variaciones en 1z eficiencia
del +yansportador de dcido rico), \ se
observa también en pacientes que
veciben diuréticos y en aquellos con
fermedad. e disminuyen el
fitvado glomerular. € aumento de 1z
produccidn de vrato fambién puede
manifestarse como una anomalia
hereditaria primaria o con obesidad,
pues la produccidn de urato se
covvelaciona con 1z superficie corporal. el
aumento de la ingesta de alimentos
Yicos en purina

CLINIOA

Diarrea.
Fiebre.
Fatiga.
Dolor \ cblicos abdominales.
‘Presencia de sangve en las heces.

Afras.
Disminucién del apetito y pérdida
de peso

pe .
*  Dolor o secrecidn cerca o alrededor
del ano debido a \a inflamacion de
un conducto en la piel (fistula)

Se cavacteriza por ataques
repentinos \ graves de dolor,
hinchazdh, enrojecimiento y
sensibilidad en una o méas
avticvlaciones, 2 menudo en el
dedo gordo del pie

DIAGNOSTICO

La ecografia tyansabdominal, La
enteroscopia de doble
baldn, Pruebas de laboratorio mas
detalladas incuyen: proteina &
Yeachiva (PCR),Para establecer el
diagnéstico de €C se Yequiere de
ileocolonoscopia \ biopsias del
fleon +erminal

Los andlisis de sangre pueden
cuantificar el &cido Ovico,
aungue los hiveles aktos ho
siempre significan que tiene
gota. €5 posible que el
diagnéstico requiera \a
extyaccién con una aguja para
Yomar una muestra de liquido
de \z articulacion inflamada
para examinavia con un
microscopio & fin de detectar
cristales de vrato.

TRATAMIENTO

budesonida oval (9 mg/dia o 3
mgldia 3 veces al dia), Pacientes
con enfermedad moderada a
severa son tyatados con
prednisona 40- 60 mg/dia hasta \a
resolucin de los sifomas y
Yecuperacion del peso
(generalmente de ¥ a 28 dias).

Los medicamentos
corticosteroides, como \a
prednisona, pueden contvolar
\a inflamacién y el dolor
provocados por la gota.
modificar sus habitos, como la
dieta, el ejercicio \y reducirla
ingesta de alcohol, para
minimizar \a frecuencia de los

ataques.



