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Nombre

Sindrome de
Blau

Sindrome de
Aicardi-
Goutieres

Definicion

El sindrome de Blau
es una enfermedad
genética heredada
de forma autosdmica
dominante. Trastorno
genético poco
frecuente que afecta
principalmente a la
piel, las
articulacionesy los
0jos, causada por
mutaciones en el gen
NOD2.

Las mutaciones de
ganancia de funcién
en TMEM173 que
codifica STING se
relacionan con
interferonopatia tipo
| se denomina
sindrome de SAVI.

Asociada ala
proteina STING de
aparicionen la
infancia

Es una enfermedad
neurodegenerativa
de herencia
autosdmica recesiva
afecta la sustancia
blanca, linfocitosisy
elevacion del
interferon alfa (IFN-a)
en liquido
cefalorraquideo(LCR)
y en sangre.

Cuadro clinico

Erupciones
cutaneas
aparece como
manchas rojas o
rosadas en la
piel, que pueden
causar picazén o
dolor.

Hinchazén e
inflamacién de
las
articulaciones,
provoca dolory
rigidez en las
articulaciones.

Problemas
oculares: Uveitis
e iritis.
Inflamacion
sistémica de
aparicion
neonatal.

Elevada tasa de
sedimentacion
de eritrocitos

Elevados niveles
de proteina C
reactiva

Nula adquisicion
de hitos del
desarrollo
psicomotor,
desconexion
medioambiental,
desarrollo de
importante
microcefaliay
presencia de
movimientos

Diaghostico Tratamiento

Pruebas Inhibidores de JAK
genéticas:

Identificar Corticosteroides
mutaciones

especificas AINES

enelgen

NOD2 Inhibidores de

Evaluaciones
clinicas

Radiografias,
resonancias
magnéticas
o ecografias

Biopsia Inhibidores de JAK
cutanea

Bloqueo de STING
TCAR

pulmonar

Estudio Inhibidores de JAK
genético con
cariotipo
molecular
mediante
array de
hibridacién
gendmica
comparada
normal.

Inhibidores de la
transcriptasa
reversa

Relacion con
Inmunologia
Cuando el gen
NOD2 estd mutado,
conduce a una
respuesta
inmunitaria
hiperactiva, lo que
provoca
inflamaciény dano
tisular.

Las mutaciones en
TMEM173
observadas en la
enfermedad
confieren ganancia
de funcion de la
proteina STING,
llevando a la
induccidn crénica
de la senalizacion
mediada por
interferén de tipo 1.

El aumento de los
niveles de
interferén de tipo |
genera una
desregulacion
inmunitaria-
inflamatoria

que genera
pleocitosis
mononucleary
aumento de los



Fiebre
mediterranea

(FMF) es un trastorno
poco comun gue se
transmite de padres
a hijos (hereditario).
Consiste en
episodios repetitivos
de fiebre e
inflamacién que con
frecuencia afectan el
revestimiento del
abdomen, el térax o
las articulaciones.

Enfermedad
reumatica que se
produce por la
formacion de
cristales de una sal
del acido drico (urato
de sodio) en las
articulacionesy
partes blandas de su
alrededor.

oculares
anormales

Los sintomas
comienzan por
lo general entre
los5ylos 15
anos de edad.

Se presenta
inflamacion del
revestimiento de
las cavidades
abdominaly
toréacica, la piel o
las
articulaciones,
acompanada de
fiebre alta que,
por lo regular,
alcanza su pico
maximo entre
las12ylas 24
horas.

Fiebre
Dolor abdominal

Dolor de pecho
Sintomas
bruscos de dolor
e hinchazén
intensa

Pasar
desapercibida
(inflamacion
crénica
asintomatica).

Estudio
genético con
cariotipo
molecular
mediante
array de
hibridacién
gendmica
comparada
normal.
Examen
fisico.

Analisis de
laboratorio
de sangrey
orina.

Pruebas
genéticas.

al confirmar
la presencia
de estos
cristales en
los tejidos se
realiza los
estudios.

No tiene cura.
Tratamiento puede
ayudar a aliviar los
sintomas

Colquicina

Rilonacept
(Arcalyst)

Anakinra (Kineret).

AINES

Mantener una dieta
bien balanceada

niveles de
neopterina en el
liquido
cefalorraquideo

Provocada por un
cambio genético
(mutacion) que
pasa de padres a
hijos.

Afecta la funcion de
una proteina del
sistema
inmunitario,
llamada pirinay
causa problemas
en la regulacion de
la inflamacién en el
cuerpo.

Inflamacidn
provocada por
microcristales es el
arquetipo de la
respuesta
inflamatoria aguda
que

involucra la
inmunidad innata y
adquirida



Sindrome de
Schnitzler

sindrome
autoinmune que
asocia urticaria
crénica a un
componente IgM
monoclonal

Bibliografia

Afectan a las
articulaciones,
tendonesy
bolsas que
rodean las
articulaciones.
Fiebre
intermitente

Hemograma

Serologia
Dolores
articulares
diseminados de
intensidad
moderada

Marcadores
tumorales

Lesiones
cutaneas
pruriginosas tipo
exantema
maculopapular,
localizadas en el
torax

Antiinflamatorios
Glucocorticoides

Inmunosupresores.

Abul K. Abbas, A. H. (2015). Inmunologia celular y molecular octava edicién.

Esta
caracteristicamente
asociada a
gammapatia
monoclonallgMy
en ocasiones a
dolor 6seoy a
alteraciones
radioldgicas.



