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ENFERMEDAD CONCEPTO FISIOPATOLOGÍA CUADRO 

CLINICO 

DIAGNOSTICO TRATAMIENTO 

 
 

Síndrome de Blau 
 

Enfermedad inflamatoria sistémica 
poco frecuente que se caracteriza por 
la aparición temprana de artritis 
granulomatososa, uveítis y 
erupciones en la piel 

Defecto en el gen CARD15/NOD2. Mal control de la 
respuesta inflamatoria provocando un 
granulomatoso, inflamación y daños a los tejidos. 

 Erupción cutánea 

 Artritis y uveítis (inflamación 
del iris en el ojo).  

 Pueden verse afectados otros 
órganos y presentar fiebre 
intermitente 

 Sospecha clínica 

 Demostración de la inflamación 
granulomatosa (células epiteliales y 
gigantes multinucleadas en biopsia 
sinovial, conjuntival, o cutánea) 

 Test genético del gen NOD2 

 Antiinflamatorios no esteroideos en 
manifestaciones leves  

 Corticos esteroides sistémicos en 
manifestaciones severas  

 Antiinflamatorios como los 
glucocorticoides suprarrenales 
 

 
 

Interferonopatías 
tipo 1 

 

Enfermedad reumática, con 
frecuencia grave y de comienzo 
temprano. Incluyendo el síndrome de 
Aicardi-Goutières, que participa en la 
respuesta 
del sistema inmune innato 
a los antígenos virales 

Disfunción en la regulación del sistema 
inmunitario, dando activación excesiva de los 
interferones y la inflamación crónica. 

 Lesiones de tipo 

 sabañón, fundamentalmente 
en los dedos de las manos, 
aunque también pueden 
afectarse los pies y los 
pabellones auriculares, más 
frecuentes en invierno  

 Con necrosis acral asociada 

 Pruebas genéticas identificando 
mutaciones en los genes 

 Altas dosis de corticoides  

 Metilprednisolona intravenosa 

 Prednisona oral  

 Inmunoglobulinas intravenosas durante 
las fases agudas 

 
 

Interferonopatías 
tipo 2 

Enfermedades que actúan 
fundamentalmente a nivel del sistema 
inmune adaptativo 

Disfunción en la regulación de la 
producción de interferón gamma, conduciendo a 
una respuesta inmune 
hiperactiva y la inflamación crónica. 

 Varían, comúnmente 

 Incluyen fiebre recurrente 

 Inflamación de órganos como 
el hígado, bazo y ganglios 
linfáticos 

 Problemas neurológicos 

 Problemas dermatológicos 

 Pruebas genéticas identificando 
mutaciones en genes relacionados con 
producción o regulación del interferón 
gamma 

 Evaluación de los síntomas clínicos. 

 Controlar síntomas e inflamación.  

 Medicamentos antiinflamatorios 

 Inmunosupresores 

 Terapias dirigidas a bloquear la acción 
del interferón gamma 

 Fisioterapia y manejo del dolor 

 
 
 
 

Fiebre mediterranea 
familiar 

Provocada por un cambio genético 
(mutación) que pasa de padres a 
hijos afecta la función de una 
proteína del sistema inmunitario, 
llamada pirina, y causa problemas en 
la regulación de la inflamación en el 
cuerpo 

Mutación en el gen MEFV localizado en el 
cromosoma 16 que se responsabiliza de la 
producción de la proteína pirina la cual implica la 
regulación de la apoptosis, la respuesta inflamatoria 
y producción de citoquinas  

 Dolor abdominal 

 Dolor torácico que es agudo y 
empeora al tomar una 
respiración 

 Fiebre o escalofríos y fiebre 
alternantes 

 Úlceras cutáneas rojas e 
inflamadas de diámetro entre 
5 y 20 centímetros 

 Dolor e hinchazón de las 
articulaciones, generalmente 
de las rodillas, los tobillos y la 
cadera 

 Pruebas genéticas identificando el gen 
MEFV del cromosoma 16 dañado  

 Análisis de sangre encontrando nivel 
elevado de glóbulos blancos  

 Análisis de orina  

 Colquicina 

 Medicamentos que bloquean la proteína 
interleuquina-1 

 Canakinumab 

 Rilonacept 

 Anakinra  
 

 
 

Inflammasomopatías 
tipo 1 

Son mutaciones que afecten a 
las proteínas que participan 
en la formación de los inflamasomas, 
dando activación 
desregulada del inflamasoma, con la 
subsecuente liberación de citocinas 
proinflamatorias, 
dando piroptosis.  

Grupo de trastornos genéticos que afectan el 
sistema inmunitario, provocando una 
inflamación crónica sin la presencia de infección o 
auto anticuerpos 

 Fiebre recurrente 

 Dolor abdominal 

 Erupciones cutáneas 

 Artritis 

 En algunos casos 
complicaciones graves como 
amiloidosis 

 Pruebas genéticas para identificar 
mutaciones en los genes asociados 
con estos trastornos 

 Medicamentos antiinflamatorios 

 Inhibidores de la interleucina-1 

 Terapias inmunosupresoras para 
controlar la respuesta inflamatoria 

 
 

Inflammasomopatías 
tipo 2 

Activación anormal de la inmunidad 
innata sin que haya 
infección o autoinmunidad 

Implica la activación anormal de estructuras 
de inflamasomas, desencadenando la liberación de 
citoquinas proinflamatorias como la interleucina-1β, 
que conduce a la inflamación persistente y daño 
tisular 

 Fiebre recurrente 

 Inflamación de articulaciones 
(artritis) 

 Erupciones cutáneas 
(dermatitis) 

 Inflamación ocular (uveítis) 

 Inflamación sistémica 

 Evaluación clínica de los síntomas 

 Pruebas genéticas 

 Pruebas de laboratorio 

 Controlar la inflamación y síntomas. 

 Medicamentos antiinflamatorios 

 Medicamentos inmunosupresores  

 Terapias dirigidas específicamente a 
bloquear la actividad de los 
inflamasomas. 
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