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- SINDROME DE BLAU

SINDROME DE AICARDI-
GOUTIERES

NDROME DE SCHINITZLER

FIEBRE MEDITERRANEA

SAVI

GOTA

CONCEPTO

ENFERMEDAD GENETICA
AUTOSOMICA

ENFERMEDAD
NEURODEGENERQTIVA DE
HERENCIA AUTOSOMICA
RECESIVA

SINDROME AUTOINMUNE
ASOCIADA A URTICARIA
CRONICA

ENFERMEDAD HEREDITARIA
TRANSMITIDA AUTOSOMICA
(GEN MEFV)

VASCULOPATIA ASOCIADA A
STING, TRASTORNO GENETICO
AUTOINF.

ENFERMEDAD CRONICA DE
ARTRITIS DEBIDA A
HIPERURICEMIA

SiNDROMES

FISIOPATOLOGIA

NOD2 CODIFICA UNA
PROTEINA PROVOCANDO
INFLAMACION CRONICA

PRODUCCION EXCESIVA DE
INTERFERON GENERANDO

PLEQCITOSIS MONONUCLEARE

INCREMENTO EN EL LiQUIDO
CEFALORRAQUIDEO

NO RECONOCIDA

DISFUNCION DE LA PROTEINA
PURINA, CAUSANDO
PROBLEMAS EN LA
REGULACION DE LA

INFLAMACION

ACTIVACION CONSTITUTIVA
DE STING, DE UNA
INTERFERONOPATIA TIPO |

INTERACCION
ENTRECRISTALES UMS Y
SINOvIOCITOS

 CLINICA

ERUPCION CUTANEA
ARTRITIS
UVEITIS

ENCEFALOPATIA
MICROCEFALIA
CALCIFICACION
INTRACRANEAL

URTICARIA
FIEBRE
ARTRALGIA
ADENOPATIAS

INFLAMACION DOLOR
ABDOMINAL, PECHO Y
ARTICULACION
FIEBRE
SEROSITOSIS

FIEBRE, TOS CONTINUA,

LESION ARTICULAR,

PULMONAR Y CUTANEA

o INFLAMACION CRONICA

DOLOR INTENSO

EN ARTICULACION
EDEMA

A0T0| NWATORIOS

: DIAGNOSTICO

o ANTECEDENTES
FAMILIARES

« BIOPSIA

o PRUEBA
GENETICA  DEL
GEN NOD2

 ESTUDIO
GENETICO
(CARIOTIPO/

« HIBRIDACIO
GENOMICA)

-HEMOGRAMA
-BIOQUIMICA

- -SEROLOGIA

-PROTEINOGRAMA
NMUNOELECTROFORES
IS

-MARCADOR TUMORAL

o CUADRO CLINICO

o ANTHEREDOFA
MILIARES

o PRUEBA
GENETICA
ANALISIS  DE
SANGRE

o PCR

« BIOPSIA

o ANGIOGRAFIA
o RM

ANALISIS DE SANGRE
¥ PRESENCIA DE
MICROCRISTALES DE
URATO

J

TRATAMIENTO.

ANTIINFLAMATORIOS

TRATAR SINTOMAS

ANTIHISTAMINICO
INMUNOSUPRESOR
ANTIINFLAMATORIOS
GLUCOCORTICOIDES

ADMINISTRACION DE
COLQUICININA
INHIBIDORES DE IL-1

. CORTICOESTEROIDES ¥

CIRUGIA

COLQUICINA
CORTICOESTEROIDES



