sUDS

[ PASION POR EDUCAR |

Emmanvuel Hernandez Dominguez
Dra. Ariana Morales Méndez
Cuadro comparativo
Inmunologia

4-B

Comitan de Dominguez Chiapas a 26 de abril de 2024




Sindrome de Blau

Definicion

El sindrome de Blau es un trastorno inflamatorio
genéetico autosémico dominante que afecta a la piel, los
ojos Yy las articulaciones. Es causada por una mutacion
del gen NOD2 (CARDI5).

ENFERMEDADES AUTOINFLAMORIAS

Cuadro clinico

Los pacientes sufren una triada clinica de erupcion
cutanea, artritis y vveitis (inflamacion del irisen el
0j0). Pueden verse afectados otros 6rganos y
presentar fiebre intermitente

Diagnostico

En general, se sigue el siguiente enfoque para el
diagnhodstico del sindrome de Blau:

|. Sospecha clinica

2. Demostracion de

granulomas

3. Analisis genético

Tratamiento

No hay cura, pero hay tratamiento sintomatico
que incluye los medicamentos antiinflamatorios
habituales como los glucocorticoides
suprarrenales, antitabolits y también agentes
biolégicos como anti-TNF y infliximab, todos con
varios exitos.

Relacion con inmunologia

Se ha demostrado que esta relacionado con mutaciones en
el gen NOD2, que desempena un papel en el sistema
inmunoldgico, especificamente en la respuesta
inflamatoria. Esto sugiere una conexion entre el sindrome
de Blau y la inmunologia, ya que las mutaciones en NOD2
pueden alterar la regulacion de la respuesta inmune.

Sindrome de Aicardi-
Goutieres

Es una enfermedad genética rara que afecta
principalmente al sistema nervioso central. Se
caracteriza por sintomas que imitan una infeccion viral
en el sistema nervioso, lo que puede llevar a problemas
neuroldgicos graves, como convulsiones, retraso en el
desarrollo y deterioro cognitivo.

Encefalopatia grave y progresiva de inicio precoz,
microcefalia evolutiva, disfuncion piramidal-
extrapiramidal, calcificaciones intracraneales
especialmente a nivel de ganglios basales, afectacion
de la sustancia blanca, linfocitosis y elevacion del
interferdn alfa (IFN-a) en liquido cefalorraquideo (LCR)
y en sangre.

El diagndstico prenatal es posible mediante
estudios moleculares en muestras de liquido
amniotico o en trofoblastos.

El tratamiento del SAG es sintomatico y de apoyo.
El prondstico depende principalmente de la
gravedad de los problemas neuroldgicos y de la
edad de aparicidon de estos problemas.

Estrechamente relacionado con la inmunologia ya que se
Cree gque es causado por un defecto en genes, como el
TREXI

Sindrome de Singleton-
Merten

Una enfermedad muy poco frecuente que afecta a
muchos érganos. Las principales caracteristicas son
anomalias dentales con infeccidon de las encias;
calcificaciones en la arteria aorta y en ciertas valvulas
del corazd; y osteoporosis, especialmente en las partes
superior y posterior del craneo.

Caries y pérdida temprana de los dientes del bebée
(denticion primaria), dientes permanentes deformados
que aparecen tarde o se pierden muy temprano,
obstruccién y estrechamiento de la aorta debido a
estenosis adrticacalcificada que obstruye el flujo de
sangre oxigenada, calcificaciéon de la valvula mitral que
causa presion arterial alta, soplos sistélicos,
cardiomegalia, osteoporosis

Se basa en las senales y los sintomas que incluyen
las anomalias de los dientes, la calcificacion de la
aorta y de las valvulas cardiacas, y los cambios en
los huesos, asi como la debilidad y la atrofia
muscular.

No hay cura, solo tratamiento sintomatico, como:
Metilprednisona intravenosa, prednisona oral,
inmunoglobulina intravenosa

Esta afeccidn se ha asociado con mutaciones en los genes
del gen | inducible por acido retinoico ( DDX58 ) y de la
proteina 5 asociada a la diferenciacion del melanoma ( [FIH|

).

Fiebre mediterranea

La fiebre mediterranea familiar (FMF) es un trastorno
poco comuUn que se transmite de padres a hijos
(hereditario). Consiste en episodios repetitivos de fiebre
e inflamacion que con frecuencia afectan el
revestimiento del abdomen, el torax o las articulaciones.

Los sintomas pueden incluir episodios repetitivos de:

- Dolor abdominal

- Dolor toracico que es agudo y empeora al tomar una
respiracion

- Fiebre o escalofrios y fiebre alternantes

- Dolor articular

- Ulceras cutaneas (lesiones) rojas e inflamadas cuyo
diametro fluctva entre 5y 20 centimetros

- Conteo sanguineo completo (CSC) que incluye
conteo de glébulos blancos

- Proteina C-reactiva (PCR) para verificar si hay
inflamacion

- Tasa de sedimentacion eritrocitica (ESR) para
verificar si hay inflamacién

- Examen de fibrindgeno para verificar la
coagulacion de la sangre

El objetivo del tratamiento para la FMF es el
control de los sintomas. La colchicina, un
medicamento que reduce la inflamacion, puede ser
Util durante un ataque y puede prevenir atagques
posteriores. También puede ayudar a prevenir una
complicacién seria llamada amiloidosis sistémica,
comun en personas con FMF.

Porque la FMF casi siempre es causada por una mutacion
en el gen denominado MEFV. Este gen crea una proteina
involucrada en el control de la inflamacidén. La enfermedad
aparece solo en personas que recibieron dos copias del gen
alterado, una de cada padre.

La gota es una forma comuUn y compleja de artritis que
puede afectar a cualquier persona. Se caracteriza por

Los signos y sintomas de la gota casi siempre ocurren
de forma repentina, a menudo, a la noche. Estas
opciones incluyen:

Analisis de liquido sinovial, analisis de sangre,

AINES, claquicina, corticoesteroides,
medicamentos que bloquean la produccion de

La relacion con la inmunologia radica en que el sistema
inmunologico juega un papel en la respuesta inflamatoria
que se desencadena cuando estos cristales irritan las

Gota ataq.ue§ rgpentmos y graves de dolor, hm'chazon, - Dolor articular intenso. radiografias, ecografias y tomografia acido Urico y medicamentos que facilitan la articulaciones. Ademas, algunos estudios sugieren que la
enrojecimiento y sensibilidad en una o mas \ : Y e ) ., - )
) : : - Molestia persistente. eliminacion del acido urico inflamacion crdnica asociada con la gota puede afectar la
articulaciones, a menudo en el dedo gordo del pie. iy S . ..
- Inflamacion y enrojecimiento. funcion inmunoldgica en general.
- Amplitud de movimiento limitada
- Inflamacion. La pseudogota, al igual que la gota, es una forma de
. : : . - Articulaciones calientes. artritis que se caracteriza por la acumulacion de cristales
Es una forma de artritis caracterizada por la hinchazon . , . : : )
: . : ) - Dolor intenso. Los sintomas de la seudogota pueden ser similares a No existe una cura para la seudogota, pero una en las articulaciones. Pero, en el caso de la pseudogota, los
repentina y dolorosa de una o mas articulaciones. Los SR ) e ) .. : : : : SRR
. , - Enrojecimiento. los de la gota y otros tipos de artritis; por lo tanto, combinacidon de tratamientos puede ayudar a cristales son de pirofosfato de calcio, no de acido urico
Seudogota episodios pueden durar dias o semanas. La seudogota se

conoce formalmente como enfermedad por cristales de
pirofosfato calcico dihidratado.

- Limitaciones dinamicas.

Entre las posibles complicaciones de la psevdogota
estan los danos articulares semejantes a los
ocasionados por la artritis reumatoide o la artrosis.

suele ser necesario hacer pruebas por imagenes y

analisis de laboratorio para confirmar el diagnostico.

aliviar el dolor y mejorar el funcionamiento de las
articulaciones.

como en la gota. La relacidén con la inmunologia radica en la
respuesta inflamatoria desencadenada por la presencia de
estos cristales en las articulaciones, la cual involucra la
activacion del sistema inmunoldgico.




