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Fibre mediterranea

Definicion

Enfermedad autoinflamatoria de
herencia autosémica dominante
causada por mutaciones de
ganancia de funcion en el gen
NOD2.

Es una enfermedad muy poco
frecuente que afecta a muchos
organos.

es una enfermedad hereditaria rara
cuya prevalencia exacta se
desconoce.

enfermedad hereditaria transmitida
de forma autosémica
recesiva(autoinflamatoria hereditaria
(EAH).

Mutaciones gen MEFV.

Es una enfermedad metabdlica se
caracteriza por incremento en las
concentraciones corporales de
uratos con hiperuricemia sostenida.

se define como una constelacién
Unica de signos clinicos y bioldgicos
que incluye la presencia de urticaria
cronica, fiebre intermitente, dolores
Oseos, artralgia o artritis y una
gammapatia monoclonal de tipo
IgM.

Cuadro clinico

Triada artritis, dermatitis y uveitis
granulomatosa.

Fiebre, afectacion vascular y
visceral.

Aumento de la presion intraocular.

Anomalias dentales con infeccion
de las encias.

ctépicas, calcificacion de la
membrana interésea, estatura alta,
dedos largos y delgados, y
calcificaciones en tejidos blandos
como tendones y ligamentos.

con irritabilidad, retraso psicomotor,
espasticidad, distonia, crisis
comiciales, episodios recurrentes de
fiebre aséptica y microcefalia.
lesiones cutaneas tipo sabafion,
afectacion oftalmoldgica
(fundamentalmente glaucoma),
cardiaca o trastornos de la
autoinmunidad

fiebre y serositis (serositis puede
presentarse como dolor abdominal,
dolor toracico o artralgias y puede
acompafarse de lesiones cutdneas
erisipeloides, cefalea o inflamacién
testicular).

Fiebre; Dolor toracico; Artritis;
Afeccién cutanea; menor
frecuencia orquitis autolimitadas,
meningitis asépticas recurrentes,
mialgias en ocasiones, puede
palparse(esplenomegalia)

hiperuricemia

Episodios de artritis aguda o crénica
secundaria al depdsito de cristales
de urato monosaédico en
articulaciones, tejido conectivo -
formando tofos- e intersticio renal.

Dolor éseo junto con artralgias y
artritis.

urticaria crénica, Fiebre.
Macroglobulinemia IgM.

Diagnostico

Sospecha clinica: presenta
combinacion de sintomas
(articulacién, piel, ojos) o triada
tipica, antecedentes familiares
(hereda de forma autosémica
dominante).

Demostracion de granulomas: P:
granulomas tipicos en tejido
afectado (biopsia de la lesién

cutanea o de articulacion inflamada.

Examen clinico, andlisis de sangre e
imagenes, radiografias o
resonancias magnéticas.

Andlisis genético: para determinar
presencia de mutaciones
responsables del desarrollo del
sindrome de Blau/SIP.

pruebas de imagen como
radiografias y resonancia
magnética, ademas de pruebas
genéticas para confirmar
mutaciones en el gen IFIH1.

Cuadro clinico C: nula adquisicion
de hitos del desarrollo psicomotor,
desconexion medioambiental,
desarrollo de  microcefalia y
presencia de movimientos oculares
anormales. 2. Grandes dificultades
en la alimentacion (desnutricion).

3. Evolucién hacia tetraplejia
espastica con disfuncién extra
piramidal. 4. Hallazgo en
neuroimagen de extensas

calcificaciones, ausencia de
mielinizacion y signos de atrofia
difusa.5. Pleocitosis de predominio
linfocitico en LCR acompafiado de
moderada hiperproteinorraquia en la
primera observacién. 6. Elevacion
del IFN-a en plasma y en LCR.
7. Cribado negativo de infecciones
antenatales.

historia clinica del paciente, el
patrén evolutivo de sus sintomas y
signos, sus caracteristicas étnicas,
la historia familiar y la respuesta a la
colchicina, LABORATORIO.

identificacion de cristales de UMS
en liquido sinovial o en

material aspirado de tofos sigue
constituyendo el patrén oro para
el diagnéstico de gota.

Técnicas como ecografia.
Tomografia computarizada de doble
energia.

espectroscopia

de Raman: deteccion de los
cristales tanto en liquido sinovial
como in vivo.

Radioldgico: aumento de la
densidad dsea.
proteinograma

Tratamiento

manifestaciones clinicas leves:
antiinflamatorios no esteroideas
manifestaciones clinicas severas:
corticoesteroides sistémicos
Inmunosupresores como
metotrexate o ciclosporina 'y terapia
biolégica como medicamentos anti-
factor de necrosis tumoral alfa (anti-
TNF alfa) como infliximab,
etanercept o adalimumab; o anti-
Interleucina-1 (anti IL-1) como
anakinra, han reportado buena
respuesta clinica, especialmente en
pacientes con uveitis de dificil
manejo o bien cuando existe
afectacion en drganos internos.

Se centra en el manejo del dolor y
la prevencion de complicaciones
como fracturas dseas. La
fisioterapia también puede ser
beneficiosa para mejorar la funcion
y la movilidad.

estadios tempranos de la
enfermedad podria atenuar la
inflamacion asociada y las posibles
consecuencias. Se describen el uso
de corticoides, azatioprina,
inmunoglobulina intravenosa (IGIV),
inhibidores de la transcriptasa
revers. tocilizumab, y actualmente
JAK inhibidores como baricitinib

Colchicina: a dosis de 0,6-1,8
mg/dia, capaz de prevenir las crisis
agudas y la aparicion de
amiloidosis.

colchicina es: 0,5 mg/ dia en
menores de 5 afios, 0,5-1 mg/dia en
pacientes de 5 a 10 afios y de 1-1,5
mg/dia en mayores de 10 afios y
adultos.

Colchicina. Caso de aparicion de
episodios

inflamatorios pese a la profilaxis,
paciente debe recibir tratamiento
antiinflamatorio precoz.

Reducir la uricemia: alopurinol,
febuxostat o benzbromarona.
Inhibidores de la xantina oxidasa:
Alopurinol es el tratamiento
hipouricemiante

administracion de antiinflamatorios
no esteroideos (AINE),
antihistaminicos, dapsona,
colchicina y PUVA. Los esteroides y
inmunosupresores indicados
cuando sintomas sistémicos son
incapacitantes y no responde a la
lera linea de tratamiento.

Relacién con inmunidad

relacionado con la inmunidad por su
naturaleza autoinflamatoria. Se
piensa que las mutaciones en el
gen NOD2-involucrado en
regulacion del sistema
inmunoldégico,

son responsables de este.

Estas mutaciones pueden llevar a
una respuesta inmune disreguladala
relacién entre el sindrome de Blau y
la inmunidad (por disfuncién del
sistema inmunolégico que da en
este trastorno autoinflamatorio)

Por: una mutacién genética
asociada con el sindrome,
especificamente en el gen IFIH1, no
se ha demostrado que esta
mutacion esté directamente
relacionada con la funcién
inmunoldégica.

Relacionado con la inmunidad por
su respuesta autoinflamatoria. Es
genético, Pero su relacion una
respuesta autoinmune inapropiada
gue imita los efectos de una
infeccion viral, lo que sugiere una
activacion anormal del sistema
inmunoldégico. Los pacientes con
AGS muestran una elevada
produccion de interferén tipo | y una
activacién inapropiada de células
inmunitarias, lo que contribuye a la
inflamacion crénica

Estéa relacionada con la inmunidad
debido a que es un trastorno
autoinflamatorio hereditario la cual
afecta el sistema inmunolégico.
FMF, mutaciones en gen MEFV da
una disfuncién en la regulacién de
la inflamacion y la respuesta
inmune.

FMF dice como las anomalias en la
inmunidad pueden causar
enfermedades autoinflamatorias.

Su relacioén es principalmente por
inflamacion asociada con cristales
de acido Urico en las articulaciones
y tejidos circundantes. Aunque es
un trastorno metabalico, la
respuesta inflamatoria
desencadenada por cristales de
acido drico puede activar sustancias
del sistema inmunoldgico local en
las articulaciones afectadas.
involucra C.inmunes: macrofagos y
neutréfilos, mediadores
inflamatorios (citocinas)

Esta relacionado debido a su
propiedad autoinflamatoria. Se
caracteriza por presencia de
urticaria crénica y gammopatia
monoclonal, lo que da una
activacion anormal del sistema
inmunoldégico.

involucra respuesta inmune
desregulada, con posible
sobreproduccion de citocinas
proinflamatorias, en este caso
interleucina-1 (IL-1).
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