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Enfermedad  Concepto Fisiopatología Clínica Diagnostico Tratamiento  

Fiebre mediterránea 
familiar 

  Enfermedad autoinflamatoria 
hereditaria (EAH). Consiste en 
episodios repetitivos de fiebre e 
inflamación que con frecuencia 
afectan el revestimiento del 
abdomen, el tórax o las 
articulaciones.  

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

 

Episodios recurrentes 
de fiebre, poliserositis, 
artritis, estreñimiento, 
dolor abdominal, 
artralgias, pleuritis, 
placas erisipeloides 
localizadas en la zona 
pretibial y el dorso de 
píe, amiloidosis, 
proteinuria, cefalea, 
escroto agudo, 
esplenomegalia, 
disnea. 

Análisis del genotipo 
MEFV 
PCR, VSG, amiloide A 
sérico (SAA) y 
complemento. 
También se observa 
leucocitosis con 
neutrofilia 

Fármaco colchicina, a dosis 
de:  

• 0,5 mg/ día en 
menores de 5 años 

• 0,5-1 mg/día en 
pacientes de 5 a 10 
años  

• 1-1,5 mg/día en 
mayores de 10 
años y en adultos 

Inflammasomopatías 
(Sindrome de 
Hiperinmunoglobulinemia 
D)  
 

 

 

Enfermedad autoinflamatoria, 
en que hay episodios 
recurrentes (ataques) de 
inflamación crónica sin 
explicación, causado por 
mutaciones en el gen MVK que 
proporciona instrucciones para 
la fabricación de la enzima 
llamada mevalonato quinasa. 

Mutación en el gen MVK que 
codifica la enzima 
mevalonato quinasa, 
autosómica recesiva, lo que 
significa que las dos copias del 
gen MVK deben estar 
mutadas. Los padres de una 
persona con una enfermedad 
autosómica recesiva tienen 
cada uno una sola copia del 
gen mutado 

Escalosfrios, ganglios 
linfáticos hinchados, 
dolor abdominal, 
diarrea, cefalea, 
hepatomegalia, 
esplenomegalia, 
lesiones de la piel y 
ulceras aftosas. 

Se basa en las 
manifestaciones 
clínicas de la 
enfermedad junto con 
la evidencia genética o 
bioquímica de la 
deficiencia de MVK. 
Los niveles de 
inmunoglobulina IgD 
saldrán elevados.  

• (AINE) como 
ibuprofeno o 
naproxeno o 
corticosteroides 

• Anakinra 

• Canakinumab 

• Etanercept  

Inflammasopatias 
Sindrome de Muckle-
Wells 

 Enfermedad congénita 
presente desde el nacimiento y 

poco frecuente. Se transmite 

según un patrón autosómico 
dominante.   

Provocada por mutación 
dominante en el gen NLRP3 
(1q44) que codifica la 
criopirina. Este defecto da 
como resultado la ganancia 
de función de la criopirina 
conducente a una secreción 
incrementada de la citocina 
proinflamatoria interleucina 
(IL)-1 beta y a una 
desregulación de la 
inflamación  

Fiebre recurrente, 
erupción cutánea 
recurrente tipo 
urticaria, sordera 
neurosensorial, 
inflamación 
(enrojecimiento de los 
ojos, cefalea, 
artralgia/mialgia) y 
amiloidosis tipo AA.  

Se basa en signos 
clínicos, aunque es 
posible un diagnóstico 
genético 

Tratamiento con Anakinra Y 
Canakinumab 

https://ghr.nlm.nih.gov/gene/MVK


 

 
 

Enfermedad  Concepto Fisiopatología Clínica Diagnóstico Tratamiento 

Síndrome de Blau  Enfermedad granulomatosa, 
autoinflamatoria, genética 
heredada de forma 
autosómica dominante. 

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

Tríada clínica de 
dermatitis, artritis y 
uveítis.  Pueden verse 
afectados otros 
órganos y presentar 
fiebre intermitente.  

Sospecha clínica, 
demostración de 
granulomas, análisis 
genético 

Medicamentos 
antiinflamatorios como los 
glucocorticoides 
suprarrenales, antitabolits y 
también agentes biológicos 
como anti-TNF y infliximab 

Interferonopatías  
(Síndrome de SAVI) 
 
 

 

Es un trastorno genético 
autoinflamatorio poco 
frecuente. Se trata de una 
interferonopatía de tipo I 
debida a una activación 
constitutiva de STING 
(estimulador de genes de 
interferón). 

Vasculitis de pequeños 
vasos de inicio temprano, 
causada por mutaciones 
con ganancia de función en 
el gen TMEM173 

Lesiones cutáneas, 
pulmonares y 
articulares graves, 
Fiebre baja 
intermitente, tos 
recurrente y fallo de 
medro,  poliartritis y 
lesiones 
descamativas 
violáceas 

Elevación de los 
reactantes de fase 
aguda, anemia, 
leucocitopenia, 
trombocitosis y un 
aumento de IgG y IgA. 

Inhibidores de las proteínas 
Jak 

Interferonopatías 
(Síndrome de CANDLE) 

 La dermatosis neutrofílica 
atípica crónica con 
lipodistrofia y elevación de la 
temperatura es un transtorno 
auntoinflamatorio poco 
frecuente, se caracteriza por 
tener fiebre recurrente. 

Autosómica recesiva en 
donde se manifiesta dos 
genes mutados uno del 
padre y otro de la madre.  

Fiebre recurrente, 
formación de placas 
eritematosas 
anulares cutáneos, 
parpados violáceos y 
labios gruesos, 
lipodistrofia 
periférica, retraso del 
desarrollo físico (peso 
y estatura baja), 
artralgias, 
conjuntivitis, 
epiescleritis nodular y 
meningitis aséptica.  

Pruebas genéticas 
molecular.  
Presencia de elevados 
reactantes de fase 
aguda, enzimas 
hepáticas elevadas y 
anemia crónica.  

No hay régimen terapéutico 
efectivo. Dosis elevadas de 
esteroides mejoran los 
síntomas.  
Tocilizumab eficacia mínima.  
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