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CONCEPTO

afectacién congénita poco

frecuente y en general
muy severa

enfermedad genética
debida a mutaciones en el
gen MEFV, que se localiza
en el brazo corto del
cromosoma 16.

enfermedad genética
heredada de forma
autosémica dominante.

Fisiopatologia

El cuerpo calloso esta
parcial o totalmente
ausente

Mutaciones en el gen
MEFV originan esta
proteina de forma
andmala, por lo que no se
puede regular
correctamente la
inflamacion.

Mutacién en el gen NOD2

CLINICA

Agenesia
Espasmos infantiles
o Lagunas
coriorretinianas
Problemas hormonales

Escoliosis
. Fiebre elevada.
. Dolor en la zona
abdominal,
estrefiimiento, vomitos.
. Dolor en el pecho
. Artralgias

o Dolores musculares
. Erupciones cutaneas

triada clinica de erupcion
cutanea, artritis y uveitis

DIAGNOSTICO

Tomografia computarizala
de la cabeza
Examen oftalmologico
Resonancia magnética
EEG

. Andlisis del gen
MEFV

Sospecha clinica
Demostracion de
granulomas
Analisis genéticos

TRATAMIENTC

No existe
tratamiento, mas que
el tratamiento para
Tratar los sintomas

e colchicina via oral
de por vida

Medicamentos
antiinflamatorios
glucocorticoides

suprarrenales,

antitabolits y también
agentes bioldgicos
como anti-TNF y
infliximab, todos con
varios éxitos.
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CONCEPTO

La vasculopatia asociada a

STING con inicio en la
infancia (SAVI) es un

trastorno que implica una

inflamacién anormal en
todo el cuerpo,

especialmente en la piel,
los vasos sanguineos y los

pulmones.

enfermedades huérfanas,

de caracter

autoinflamatorio, y se la

clasifica como tipo

inflamosopatia adquirida

compleja

tipo de artritis que causa
dolor e hinchazén en las
articulaciones,
generalmente en forma de
ataques que duran de una
a dos semanas y luego
desaparecen.

Fisiopatologia

interferonopatia de tipo |
debida a una activacion
constitutiva de STING

Fisiopatologia no aclarada

acumulan altas
concentraciones de una
sustancia llamada urato
sérico (acido urico) en el

cuerpo durante un periodo

largo de tiempo.

CLINICA

fiebre baja intermitente,
tos recurrente y fallo de
medro, en asociacion con
enfermedad pulmonar
intersticial progresiva,
poliartritis y lesiones
descamativas violaceas en
los dedos de las manos y
de los pies, nariz, mejillas
y orejas

erupciones urticariales,
fatiga, dolor éseo o
articular, inflamacion
ganglionar y fiebre
asociada con gammapatia
monoclonal de tipo IgM

dolor en la articulacion

afectada
o hinchazodn,
3 enrojecimiento,

e cambios en la forma en
que se mueve y usa la
articulacion afectada.

DIAGNOSTICO

Analisis de sangre
analisis molecular

Analisis de sangre
analisis molecular

prueba de acido Unico
tomografia computarizala
Ecografia

TRATAMIENTC

inhibidores de citocinas

administracion de
antiinflamatorios no
esteroideos (AINE),
antihistaminicos,
dapsona, colchicina y
PUVA.
cambios en la
alimentacion

depende de sus
sintomas y de la causa
de la afeccidn.
cambios en la
alimentacion



