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Enfermedad Concepto Fisiopatologia Clinica Diagnostico Tratamiento

Sindrome de Blau El sindrome de Blau | El BS esta causado por Los pacientes sufren El diagndstico La terapia diaria con
(BS) es una mutaciones heredadas una triada clinica de descansa en gran corticosteroides de dosis
enfermedad o de novo en el erupcion cutanea, medida en la moderadas a bajas es
inflamatoria gen NOD2 (16q12), artritis y uveitis demostracion de la efectiva para controlar la
sistémica poco responsable de (inflamacion del iris en | inflamacion uveitis y enfermedades de las

frecuente que se
caracteriza por la
apariciéon temprana
de artritis
granulomatosos,
uveitis y erupciones
en la pie

alteraciones en la
respuesta inmune innata,
la inflamacién y la muerte
celular.

las

mutaciones NOD2 causan
la activacion del factor
nuclear kappa B que es a
su vez un regulador de la
transcripcién de
citoguinas
proinflamatorias.

el 0jo). Pueden verse
afectados otros
oérganos y presentar
fiebre intermitente

granulomatosa
caseificarte con
células epiteliales y
células gigantes
multinucleadas en
biopsia sinovial,
conjuntival, o cutanea,
y test genéticos para
mutaciones en el

gen NOD2

articulaciones, pero los
efectos secundarios de su
uso prolongado pueden llegar
a ser inadmisibles. El
metotrexato en dosis de 10-
15 mg/m2 unavez ala
semana es efectivo para
suprimir la actividad de la
enfermedad y permite
disminuir la de los
corticosteroides

interferonopatias
tipo 1




sistema inmune innato
como la interleucina 1-
beta (IL-1B), la
interleucina 6 (IL-6) y el
factor de necrosis tumoral
(FNT)

sindromes de Blau). «
Serositis: abdominal,
pleural, pericardica,
etcétera (en multiples
EAIl, como la FMF). El
sintoma mas comdun es
el dolor abdominal.
Otras son derrame
pleural, pericardico. *
Adenopatias
(frecuentes en HIDS,
TRAPS y CANDLE).

interferonopatias
tipo 2

Grupo en expansion
caracterizada por la
alteracién del control
homeostatico de las
respuestas
mediadaas por las
infecciones del
interferén

Los desérdenes
autoinflamatorios5,7,9
resultan de una
desregulacion de los
mecanismos fisioldgicos
de respuesta frente a
sefales de peligro
enddgenas o exdgenas,
gue llevan a respuestas
inflamatorias
anormalmente
incrementadas y
mediadas por células
(neutrofilos, monocitos) y
moléculas propias del
sistema inmune innato
como la interleucina 1-
beta (IL-1B), la
interleucina 6 (IL-6) y el
factor de necrosis tumoral
(ENT)

Encefalopatia,
hepatoesplenomegalia,
lesiones en piel
Erupciones cutaneas,
lipodistrofia progresiva,
hepatoesplenomegalia,
miositis

grupo de las
enfermedades
autoinflamatorias
sistémicas, causadas
por una activacion
excesiva de la via de
sefalizacion del IFN
tipo I. Al haberse
descubierto
recientemente, hasta
la fecha no existe una
via de diagndstico
definida

sintomatico,inhibidores JAK,
inhibidores de la transcriptasa
reversa Glucocorticoides,
inhibidores JAK




Fiebre
mediterranea

Consiste en
episodios repetitivos
de fiebre e
inflamacién que con
frecuencia afectan el
revestimiento del
abdomen, el torax o
las articulaciones

La fiebre mediterranea
familiar es provocada por
un cambio genético
(mutacion) que pasa de
padres a hijos. El cambio
genético afecta la funciéon
de una proteina del
sistema inmunitario,
llamada pirina, y causa
problemas en la
regulacion de la
inflamacién en el cuerpo.

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 fluctia entre 5

y 20 centimetros

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

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

Tasa de
sedimentacién
eritrocitica (ESR) para
verificar si hay
inflamacién
Examen de
fibrinbgeno para
verificar la
coagulacion de la
sangre

La colchicina, un
medicamento que reduce la
inflamacion, puede ser util
durante un ataque y puede
prevenir ataques posteriores.
También puede ayudar a
prevenir una complicacion
seria

llamada amiloidosis sistémica,
comun en personas con FMF.
Los AINES (antiinflamatorios
no esteroideos) se pueden
utilizar para tratar la fiebre y
el dolor.

Inflamasomapatias
tipo 1

alteraciones en el
sistema inmune
innato, causadas por
defectos en los
genes que lo
regulan, lo cual
induce una
produccién excesiva
de citosinas
inflamatorias tales
como IL-1, IL-6,

modificaciones genéticas
alélicas, modificaciones
epigenéticas y la
influencia de factores
ambientales incluyendo el
tratamiento.7De acuerdo
a todo esto, el diagndstico
molecular ha llegado a
ser una parte integral en
el manejo clinico

Peritonitis, Dolores
articulares Dermatosis
netrofilica Artritis
juvenil, acné
Linfoadenopatia,rash
cutaneo
Conjuntivitis,rash,

malestar general, dolor
articular Rsah cutaneo,

ulcera
aftosa,linfoadenopatia

La colonoscopia es la
técnica que se utiliza
para diagnosticarlo y
obtener muestras dd
tejido de cualquier
lesion identificada

Colchicina/anti-IL-1 Anti-IL-1
Prednisona/anti-IL-1, anti-
TNF Prednisona/anti-IL-1,
anti-TNF Anti-I1L-1 Anti-IL-

1/corticosteroids Anti-IL-
1/anti-IL-18 Acitetrin, anti-IL-1



https://medlineplus.gov/spanish/ency/article/003120.htm
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interferdn tipo 1y
TNF

Enterocolitis infantil
Disqueratosis, artritis

Inflamasomapatias
tipo 2

alteraciones en el
sistema inmune
innato, causadas
por defectos en los
genes que lo
regulan, lo cual
induce una
produccién
excesiva de
citosinas
inflamatorias tales
como IL-1, IL-6,
interferon tipo 1y
TNF

modificaciones
genéticas alélicas,
modificaciones
epigenéticas y la
influencia de factores
ambientales incluyendo
el tratamiento.7 De
acuerdo a todo esto, el
diagnostico molecular
hallegado a ser una
parte integral en el
manejo clinico

Peritonitis, Dolores
articulares
Dermatosis netrofilica
Artritis juvenil, acné
Linfoadenopatia,rash
cutaneo
Conjuntivitis,rash,
malestar general,
dolor articular Rsah
cutaneo, ulcera
aftosa,linfoadenopatia
Enterocolitis infantil
Disqueratosis, artritis

La colonoscopia es
latécnica que se
utiliza para
diagnosticarlo y
obtener muestras dd
tejido de cualquier
lesién identificada

Colchicina/anti-IL-1 Anti-IL-
1 Prednisona/anti-IL-1, anti-
TNF Prednisona/anti-IL-1,
anti-TNF Anti-IL-1 Anti-IL-
1/corticosteroids Anti-IL-
1/anti-IL-18 Acitetrin, anti-
IL-1
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