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Sx de Blaw

Fiebre mediterranea familiar

Enfermedad de Crohn

Sx asociado al receptor de TNF

Enfermedad de gota

Sx de hiper-IgD

Concepto

Sindromes autoinflamatorios

Fisiopatologia

Clinica

Enfermedad inflamatoria sistémica,
caracterizado por la aparicion temprana de
artritis granulomatosa, uveitis y erupciones
en la piel, es una enfermedad genética
heredada de forma autosomica dominante.

Esta causado por mutaciones heredadas o de
novo en el gen NOD2 responsable de
alteraciones en la respuesta inmune innata, la
inflamacion y muerte celular.

Erupcion cutanea

Manifestaciones en las articulaciones

Artritis sistémica en munecas, tobillos y codos
Nodulos en iris

Sinequias focales

Cataratas

Vitritis

Coroisitis multifocales

Edema de nervio éptico

Biopsia sinovial

Biopsia conjuntival

Biopsia cutanea

Test genéticos para mutaciones en el gen NOD2

Corticoesteroides de dosis moderadas a bajas
Metotrexato en dosis de10-15 mg suprime la
actividad de la enfermedad

Introduccion de anticuerpos monoclonales anti-TNF

Episodios repetitivos de fiebre e
inflamacién que con frecuencia afectan el
revestimiento del abdomen, torax o las
articulaciones, caracterizado por fiebre
recurente, dolor articular y serositis.

Neutrofilo como el efector de la respuesta
inflamatoria en las serosas

Deficit del inhibidor de las fraciones de la
activacion del complemento (C5a)
Mutacion autosomica recesiva en el gen
MEFV en el brazo corto del cromosoma 16
Inactivacion de la proteina Pirina que forma
parte del sistema inmunitario innato

Fiebre de 40 °C acompanada de peritonitis
Dolor abdominal

Pleuritis aguda

Artritis

Exantema

Hinchazon

Dolor escrotal

Examen fisico

Revision de lo antecedentes médicos familiares
Andlisis de laboratorio

Pruebas genéticas

Colguicina disminuye la inflamacion en el
cuerpo y ayuda a prevenir ataques y desarrollo
de amiloidosis

Es una enfermedad inflamatoria intestinal
cronica caracterizada por lesiones por
saltos e inflamacion transmural o
segmentaria que afecta el tracto
gastrointestinal apareciendo en edades
jovenes de la vida.

Comienza con inflamacion y abscesos de las
criptas progresando a pequenas Ulceras
aftoides focales podiendo evolucionar a
Ulceras longitudinales y transversales
profundas con edema de la mucosa causando
linfedema y engrosamiento de la pared
intestinal y el mesenterio.

Diarrea

Dolor abdominal

Perdida de peso

Alteraciones hidroelectroliticas

Malestar general y febricula

Deficiencia nutricional

Como complicaciones son la formacién de
fistulas, abscesos abdominales y
obstruccion intestinal

Exploracion fisica

Revision de antecedentes del paciente
Sigmoidoscopia

Radiografia

Tomografia

Reducir inflamacién

Promover cicatrizacion

Alimentacion parenteral

Como farmacos los corticoesteroides

Es un transtorno autosémico dominante que
causa fiebre recurrente y mialgias migratorias
con eritema suprayacente doloroso a la
palpacioén que se origina a partir de mutaciones
en el gen que codifica el receptor de TNF1.

Es causado por una mutacién en el gen
TNFRSF1A que codifica el receptor 1del
factor de necrosis tumoral.

Alteracion en la liberacién del receptor de
TNF mutadas y alteraciones en el trafico del
receptor mutado llevando a la acumulacion
de especies reactivas del oxigeno y defecto
en la muerte celular por autofagia y
apoptosis.

Episodios de fiebre recurente
Escalofrios

Dolor muscular grave en térax o brazos
Dolor abdominal

Ojos rojos e hinchados

Erupcion con duraciéon de una semana
Diarrea

Vomitos y nauseas

Evaluacion clinica
Estudios genéticos

Corticoesteroides Anakin y Canakinumab

Es una enfermedad producida por el
deposito de cristales microscopicos de
acido Urico en las articulaciones
provocando inflamacion dolorosa.

Es un transtorno causado por hiperuricemia
que conduce a la precipitacion de cristales de
urato monosodico en y alrededor de las
articulaciones provocado por una disminucion
de la excresion renal o gastrointestinal,
incremento de la produccion o aumento de la
ingesta de purinas.

Dolor articular intenso afectando el dedo
gordo del pie o en otra articulacion
Incapacidad funcional

Colicos nefriticos

Fiebre

Analisis del liquido sinovial
Acido Urico en la sangre
Radiografia de la articulacion
Biopsia sinovial

Acido Urico en la orina

Administracion de antiinflamatorios no esteroideos

Colchicina o ambos
Cambios en dieta y estilos de vida

Enfermedad autoinflamatoria autosémica
recesiva perteneciente al grupo de fiebre
periddica monogénicas caracterizado por
episodios febriles recurrentes asociados al
dolor abdominal, linfadenopatias, aftas orales,
etc.

Es un sindrome hereditario causado por
mutaciones del gen de la mevalonato cinasa
(MVK) (12g24) lo que conduce a una actividad
enzimatica reducida con un control deficiente
de la produccion de mediadores inflamatorios,
gue a su vez provoca episodios inflamatorios
(fiebre).

Ataques repetidos de fiebre alta
Exantemas (erupciones cutaneas)
Aumento del tamano de los ganglios
linfaticos del cuello

Vomitos

Dolor abdominal

Evaluacion clinica
Pruebas genéticas
Anamnesis

Anakin o Caakinumab

Para los sintomas medicamentos antiinflamatorios

no esteroideos y corticoesteroides
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