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DX

TX

Sindrome de

Enfermedad
granulomatosa,
autoinflamatoria,
genética heredada de

Defecto en el gen
CARD15

/ NODZ2.
Mal control de la

Erupcidn cutanea,
artritis y uveitis

(inflamacion del iris
en el 0jo). Pueden

-Sospecha clinica
-Demostracion de

Medicamentos
antiinflamatorios habituales
como los glucocorticoides

L : : ranulomas ' '
B forma autosémica respuestainflamatoria  verse afectados granttio » suprarrenales, antitabolits y
au : -Analisis genético: también agentes bioldgicos
dominante. provocando un otros érganos y GTNE v infliximab
. como anti- infliximab,
granulomatoso, presentar fiebre todos con varioZ éxitos
inflamacion y dafios a  intermitente. '
Grupo de enfermedades los-tejidos. _ _
Disfuncion en la Presentan lesiones de tipo Altas dosis de corticoides
reumaticas, con frecuencia regulacion del sistema sabafion, fundamentalmente Pruebas genéticas como
son graves y tienen un inmunitario, dando en los dedos de las manos, para identificar metilprednisolona
Interferonopatias ¢omienzo temprano. como resultado aungue también pueden mutaciones en los intravenosa,
tino 1 Incluyendo el sindrome de  activacion excesiva afectarse los pies y los genes. Inmunosupresores y
p Aicardi-Goutiéres , que de los interferones y pabellones auriculares, terapias dirigidas a
participa en la respuesta la inflamacion mas frecuentes en invierno bloguear la accién de
del sistema inmune innato cronica. y con necrosis acral los interferones.
a los antigenos virales asociada
Pruebas genéticas para
Actlia Implica una disfuncion Varian. cominmente  identificar mutaciones en  controlar sintomas y la
Interferonopatias fundamentalmente en la regulacion de la incluyen fiebre genes relacionados con  inflamacion. Medicamentos
_ a nivel del sistema produccic')n de recurrente, inflamacion la produccién ) .antllnflamatorlos,
tipo 2 inmune adaptativo interferén gamma, lo regulacion del interferén ~ INmunosupresores y

que conduce a una
respuesta inmune
hiperactiva y la
inflamacion cronica.

de 6rganos como el
higado, bazoy ganglios 9amma, junto con la
linfaticos, asi como evaluacion de los
problemas neurolégicos Sintomas clinicos.

y dermatologicos

terapias dirigidas a
bloquear la accion del
interferdn gamma.
Fisioterapia y manejo del
dolor.



Enfermedad Concepto Fisiopatologia  Cuadro Diagnostico  Tratamiento
clinico
Trastorno Provocada por un cambio Eiebre dolor Hstoria clinica del

Fiebre mediterranea
familiar

autosdémico recesivo
con episodios
recurrentes de fiebre
y peritonitis, a veces
con pleuritis, lesiones
cutaneas, artritis y
pericarditis.

genético (mutacion) que pasa

de padres a hijos.

El cambio genético afecta la

funcién de una proteina del
sistema inmunitario, llamada

pirina, y causa problemas en

la regulacion de la
inflamacion en el cuerpo.

toracico,artritis,
afeccion cutanea,
menor frecuencia:
orquitis automitadas,
meningitis, mialgias,
esplenomegalias

paciente, el patron
evolutivo de sus
sintomas y signos, sus
caracteristicas étnicas,
la historia familiar y la
respuesta a la
colchicina.

Farmaco colchicina, a
dosis de 0,6-1,8 mg/dia

Inflammasomopatias
tipo 1

Mutaciones que afecten a
las proteinas que participan
en la formacion de los
inflamasomas, activacion
desregulada del
inflamasoma, con la
subsecuente liberacion de
citocinas proinflamatorias,
dando piroptosis

Grupo de trastornos
genéticos que afectan el
sistema inmunitario,
provocando una
inflamacion crénica sin
la presencia de infeccion
0 autoanticuerpos.

fFebre recurrente,
dolor abdominal,
erupciones cutaneas,
artritis, y en algunos
casos complicaciones
graves como
amiloidosis

Se realiza mediante
pruebas genéticas para
identificar mutaciones
en los genes
asociados con estos
trastornos.

Medicamentos
antiinflamatorios,
inhibidores de la
interleucina-1, y en casos,
terapias
iInmunosupresoras para
controlar la respuesta
inflamatoria.

Inflammasomopatias
tipo 2

Activacion anormal
de la inmunidad
innata sin que haya
infeccién o
autoinmunidad

fmplica fa activacion
anormal de estructuras
llamadas inflamasomas,
gue desencadenan la
liberacion de citoquinas
proinflamatorias como la
interleucina-1pB. Esto
conduce ala inflamacion
persistente y dano
tisular.

Fiebre recurrente,
inflamacion de
articulaciones
(artritis), erupciones
cutaneas (dermatitis),
inflamacion ocular
(uveitis), y otros
signos de inflamacion
sistémica.

Evaluacion clinica de
los sintomas,
pruebas genéticas.
También pueden
realizarse pruebas
de laboratorio

Controlar la inflamacion y
los sintomas.
Medicamentos:
antiinflamatorios,
Inmunosupresores y
terapias dirigidas
especificamente a
blogquear la actividad de
los inflamasomas
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