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Sindrome de Blau

Fiebre mediterranea familiar

Sindrome de SAVI

Enefermedad de Crohn

Sindrome de PAPA

Sindrome DIRA

Enfermedades Autoinflamatorias

CONCEPTO

Transtorno inflamatorio génetico autosomico
dominante, que se presenta con la triada de
erupcion cutanea, artritis e inflamacion del iris
del ojo.

FISIOPATOLOGIA

El gen NOD2 gue codifica la proteina con
funcion de respuesta del sistema innato, tiene
una mutacion por lo que genera una expresion
excesiva y mal controlada de la respuesta
inflamatorio y formacion de granulomas.

CLINICA

Dermatitis granulomatosa en brazos, piernas o
el torso , piel escamosa, bultos rojos, amarillos
o tostados en la capa externa.

Inflamacion del revestimiento de las
articulaciones, desarrollo de artritis en las
manos, pies y tobillos.

DIAGNOSTICO

Clinica: Debe considerarse el sindrome de Blau
cuando se presenta una combinacion de la
triada tipica

TRATAMIENTO

Medicamentos antiinflamatorios no esteroideos
y corticoesteroides sistémicos.

Uveitis que afecta sus retinas, nervios opticos,
vision borrosa y fotosensibilidad.

Biopsia en tejidos sinovial, conjuntival, o
cutanea, y test genéticos para mutaciones en el
gen NOD2.

Farmacos inmunosupresores como:
metotrexato, azatioprina y farmacos
bioldgicos: Anti TNF-a.

Es una enfermedad hereditaria con caracter
autosomico recesivo. Su clinicas mas
sobresalientes son los episodios agudos de
fiebre y serositis.

El gen MEFV Tiene un mutacion en el brazo
corto del cromosoma 16.

Su expresion sobre todo en el neutrdfilo
maduro y en el monocito actuando como
estimuladores el interferon gamma 'y TNF.

La fiebre de los 38-40 °C, se prolonga mas de
una semana y suele disminuir

bruscamente.

Artritis como monoartritis u oligoartritis
asimétrica de comienzo brusco, que cede
lentamente.

Dolor toracico su comienzo es brusco y
desaparece de forma paulatina.

Las manifestaciones cutaneas en forma de
eritema erisipeloide localizado en las
extremidades inferiores o como lesiones
nodulares.

La historia clinica Andecedentes
heredofamiliares.

Exploracion fisica.

Pruebas de la PCR Y VSG.

Colchicina su dosificacion varia segun la edad
y la gravedad de los sintomas. ya que actua
inhibiendo la quimiotaxis de los netrofilos.

SAVI es un trastorno autoinflamatorio genético
poco comun, interferonopatia tipo | debido a la
activacion constitutiva de STING (STimulador
de genes de interferon).

Mutacion en el Gen TMEMI73 que es el que
codifica ala STING ( Estimulador de genes de
interferon).

Neumonia recurrente, pioderma, fatiga
pérdida de peso, atralgias, vasculitis y
alteraciones gastrointestinales.

Valoracion clinica al paciente.
Pruebas de PCR, VSG.
Recuentos de globulos blancos.
Pruebas géneticas.

Antagonista del receptor de IL-1.
Corticoesteroides como la Pednisona e
inmunosupresores como el Metotrexato y
Ciclofosfamida.

Enfermedad inflamatoria crénica autoinmune,
ubicado en el tubo digestivo. Provocando la
inflamacion del tracto digestivo.

Géneticamente: NOD2/ CARDI5 esta
relacionado con el desarrollo de esta
enfermedad.

Deficiencia de la barerra intestinal y del sistema
inmune.

Presencia de Ulceras bucales, nauseas,
vomitos, diarrea , dolor abdominal , pérdida de
peso, dolor anal y hemoptisis.

Clinica: Basandose en los sintomas que el
paciente refiere.

Exploracion fisica.

Estudios de endoscopia.

Pruebas de PCR y VSG

Modificacion de los habitos alimenticos y estilo
de vida.

Farmacos: Aminosalicilatos,
Inmunomoduladores.

Cirugia.

Es una enfermedad genética autosomica
dominante que puede conducir a una
destruccion articular grave. El liquido sinovial
es purulento con acumulacion de neutrofilos.

Mutaciones en un solo gen, PSTPIP1, también
llamado CD2BP1. Estas mutaciones pueden
causar una disfuncion en la proteina PSTPIPI1,
que normalmente desempena un papel en la
regulacion de la inflamacion y la respuesta
inmunitaria.

Pioderma gangrenoso, malestar general,
piogranuloma estéril, lesiones , acneiformes,
foliculitis, eritema nodoso, artritis y pérdida de
peso.

Analisis genético para asegurar la presencia de
mutaciones en el gen PSTPIPI.

Analisis para demostrar la presencia de
inflamacion: PCR, VSG y Hemograma
completo.

Analisis de liquido articular.

Corticoesteroides via oral o intraarticular.
Inmunodepresores via topica.

Farmacos bioldgicos que inhiben la IL-1y el
TNF.

El DIRA es una enfermedad inflamatoria,
clasificada como una mutacion genética
recesiva autosomal del IL1 RN gue se hereda
de ambos padres

Mutacién en el gen ILIRN. ELILIRN produce una
proteina, el antagonista del receptor de la IL-1 (
IL-1RA) para la resolucion natural de la
inflamacion.

Inflamacion cutanea se caracteriza por
enrojecimiento, descamacion y formacion de
pustulas.

Inflamaciones dseas dolorosas, a menudo con
enrojecimiento y calor en la piel de la zona que
recubre al hueso.

VSG Y PCR.

Hemograma completo.
Fibrindgeno.

Ambos padres portadores.

Anakinra inyectable, y actua corrigiendo la
escasez del IL-1RA natural y puede mantenerse
la enfermedad bajo control.
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