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Enfermedad
genética
heredada de
forma autosémica
dominante. Los
pacientes sufren
una triada clinica
de erupcion
cutanea, artritis y
uveitis
(inflamacion  del

iris en el 0jo).

Pueden verse
afectados  otros
organos y
presentar fiebre

intermitente.

Causado
mutaciones
heredadas o de
novo en el gen
NOD2,
en 16g12, también

localizado
conocido como
caspase activation
recruitment domain
15 (CARD15).

- Triada clinica
dermatitis,  artritis y
uveitis.

Los sintomas iniciales de la piel
comprenden:

Exantema tipico, con lesiones
pequefias redondeadas de color
rosa palido/bronceado, hasta un
eritema intenso.

Durante el transcurso de los

afios, la erupcibn aumenta y

Prueba
genética
Biopsia
bronquial
Analisis
sangre
Biopsia
tejidos
afectados

de

de

En la actualidad, no
existen evidencias por lo
gue respecta al
tratamiento 6ptimo para el

sindrome de Blau

- Manifestaciones
clinicas leves
suelen tratarse
con

antiinflamatorios

no esteroideos.
- Manifestaciones

clinicas severas
son  manejadas
con
corticoesteroides

sistémicos.



Enfermedad
genética
autosémica

recesiva

que

disminuye.

Organo/sistema
Sistema Linfadenopatias
reﬁculc: Esplenomegalia
endotelial
Hepatomegalia. Infiltracion hepatica
granulomatosa
Piel Eritema nodaso
Vasculitis leucocitoclistica
Rifidan Mefritis granulomatosa glomerular e
intersticial
Insuficiencia renal
Mefrocalcinosis
Sistema Hipertensian arterial
el Hipertensian pulmonar
WVasculitis de grandes vasos
Pulmadn Enfermedad pulmonar intersticial
Embelismo pulmanar
Corazdn Pericarditis
Cardiomiopatia hipertrafica
Insuficiencia cardiaca congestiva
Sistema Meuropatia transitoria (paralisis facial)
bl Mielitis transversa aguda®
Glandulas Paratiditis granulomatosa, sialoadenitis
Intesting Inflamacian intestinal granulomatosa
Mutacion en gen - Varios meses de -Clinica:
RNASEH2B, lo que desarrollo  neurologico Encefaloatia
conduce a una normal progresiva

alteracion

No existen tratamientos
definitivos o0 curativos
para el sindrome de

Aicardi-Goutiéres. Por lo



cursa
clinicamente
como una
encefalopatia
subaguda
caracterizada por
irritabilidad
extrema,
episodios febriles

estériles, pérdida

de items
madurativos
adquiridos y

enlentecimiento
en el crecimiento
del perimetro

craneal

Se trata de una
vasculitis de
pequefios vasos
de inicio

temprano,

delcomplejo
RNasa, produiendo
una cumlacién de
ribunucleotidos
indicuendi dafio en
el ADN

Mutaciones de
novo en el gen
TMEM173 que

codifica la proteina

Pérdida de

desarrollo alcanzados

items de

Encefalopatia subaguda
Contracciones
musculares  anormales

(distonia)
Microcefalia

Eritema pernio
Episodios febriles no
infecciosos

Glaucoma
Cardiomiopatia

Linfocitosis del LCR

Aumento del interferén-

alfa del LCR.

Fiebre recurrente
Respuesta de fase aguda
Vasculitis  cutdnea 'y

afectacion pulmonar

-Tomografia

computarizada:

Calcificaciones

de

ganglios de base o

talamo

-Laboratorio:

Aumento de células

LCR

IIFN-a elevado LCR
Serologia de TORCH

negativa

Anamnesis
detallada

Laboratorio

cual el tratamiento es
sintomatico (manejo de
los problemas de
alimentacion, del retraso
psicomotor y de la posible

epilepsia).

Inhibidores de la JAK-
(Tofacitinib,
ruxolitinib, baricitinib)

quinasa



causada por
mutaciones  con
ganancia de
funcién en el gen
TMEM173. La

distribucion de la
dermatosis en las
mejillas, la nariz,
orejas, dedos de
manos y de los
pies permite
diferenciarla  de
otras
vasculopatias

Es la enfermedad
auto inflamatoria
hereditaria (EAH)

mas comun en el

mundo, con un
patron de
herencia
autosémica
recesiva. Se

STING.

Mutacion del gen
MEFV se
localizado en el
brazo corto del
cromosoma 16
(16p13.3).

- Lesiones varian desde Aumento

Ulceras hasta casos de
cangrena

- placas
eritematoviolaceas,
nodulos y livedo
reticularis

- Debido a que la proteina
STING

también en neumocitos

se  expresa
tipo 2, la mayoria de los
pacientes desarrollan
enfermedad pulmonar
intersticial progresiva

La forma habitual de
presentacion se caracteriza por
episodios recurrentes de fiebre,
poliserositis y artritis

-Fiebre:

Aparicion brusca, que alcanza
los 40 °C y suele estar presente
todo el

durante episodio

inflamatorio (2-3 dias).

reactantes de
aguda (VSG, PCR)
- Estudios

geneticos

-Examen fisico.
- Revision
antecedentes
heredofamiliares
-Analisis
laboratorio
Prueba genética

de

fase

de

de

El farmaco de preferencia
utilizado es la colchicina,
el cual disminuye la
inflamacioén en el cuerpoy
ayuda a prevenir los
ataques y el desarrollo de

amiloidosis.



presenta de forma
habitual por
episodios

recurrentes de
fiebre e
inflamacion de las

Serosas.

Deficiencia del
antagonista  del
receptor de la IL-1
(DIRA) es

enfermedad

una

autosomica
recesiva, de inicio

neonatal.

Mutacion del
ILIRN

gen

-Manifestaciones digestivas

Dolor abdominal leve,
estrefiimiento

-Manifestaciones
musculoesqueleticas

Artralgias a nivel de tobillos
Mialgias

-Pleuritis

-Manifestaciones cutaneas
Placas erisipeloides localizadas
en la zona pretibial y dorso del
pie

Inflamacion cutanea

- Enrojecimiento

- Descamacion

- Formacion de pustulas

- Inflamacién 6sea

- Inflamaciones Oseas
dolorosas

- Enrojecimiento

- Calor en la piel de la zona

gue recubre al hueso

El sindrome

Gnicamente se puede adecuadamente

demostrar

andlisis genéticos.

mediante antiinflamatorios.

DIRA No se puede controlar

con
Las
dosis altas de
corticoesteroides pueden
controlar parcialmente los
sintomas de la
enfermedad, pero a
menudo, a expensas de
efectos secundarios no

deseados. La



Enfermedad
inflamatoria
crénica de

caracter

autoinmune y

etiologia
desconocida que
tiene como organo
diana principal las
articulaciones

diartrodiales

Es resultado de la
interacciéon de un
antigeno
desencadenante y
una base genética
predisponente.

La naturaleza del
factor
desencadenante

es desconocida

Puede afectar varios huesos,
incluyendo las extremidades y
costilas

La inflamacion compromete el

periostio

Artralgias, tumefaccion y calor
alrededor y en las articulaciones
afectadas, rigidez de predominio
matinal, cansancio, pérdida de
peso y febricula.

Manifestaciones oculares en
de de

gueratoconjuntivitis seca, que

forma sindrome
forma parte del sindrome de
Sjorgen. Los sintomas son de
escozor ocular, acumulacion de
moco (en especial por la
mafiana) y sequedad secundaria
a la supresiéon de la produccion

de lagrimas

Se basa en una
combinacion de
criterios clinicos,

andlisis de sangre y
estudios de

imagenes.

de

anakinra es el tratamiento

administracion

gue ha demostrado ser

efectivo.

La terapia farmacologica
se basa en:
Antiinflamatorios
esteroides (AINE),
Corticoides

no

Farmacos antirreumaticos
modificadores de la

enfermedad (DMARD).



