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NOMBRE

SINDROME DE
BLAU

DEFINICION

enfermedad
genética

FISIOPATOLOGIA

El gen responsable se
llama NOD2 (sinénimo con
CARD15), que codifica para

CUADRO CLINICO

Triada clinica de
dermatitis, artritis y
uveitis.

DIAGNOSTICO

Sospecha
clinica por la
triada clinica

TRATAMIENTO

farmacos que
controlan la
inflamacion en las

heredada  de | una proteina con Lesiones pequeiias y Demostra | articulaciones, los ojos

forma una funcion en la | redondeadas de color | cién de y los érganos

autosémica respuesta del sistema | variable, rosa palido a | granulomas en afectados. tiene como

dominante inmune Si este gen es | bronceado, hastaun | tejidos infectados | objetivo controlar los
portador eritema intenso. en biopsia sintomas y detener la
de una mutacién, la Analisis progresion de la
proteina no funciona genético enfermedad.
correctamente

La vasculopatia | una interferonopatia de Vasculopatia que Analisis de Control de Ia

asociada a
STING de inicio
en la infancia,

tipo | debida a una
activacion constitutiva de
STING (estimulador de

puede afectar la piel,
los pulmones y las
articulaciones.

sangreElevada
tasa de
sedimentacion de

inflamacién y en el
tratamiento de
cualquier afeccién

SINDROME DE
AICARDI-
GOUTIERES

es un trastorno | genes de interferdn), Inflamacién sistémica | eritrocitos subyacente que pueda
genético auto caracterizada por una de aparicion niveles de estar desencadenando
inflamatorio inflamacién sistémica de neonatal. proteina C- la vasculitis.
poco frecuente. | inicio neonatal o infantil reactiva elevados | Cortico esteroides
biopsia Cirugia por aneurisma
angiografia
RX IRM
enfermedad El sistema inmunolégico encefalopatia gravey | niveles elevados El tratamiento es
neurodegenerat | no funciona normalmente | progresiva de inicio de INF-alfay la sintomatico (manejo
iva de herencia | y se produce un exceso de | precoz, microcefalia linfocitosis en el de los problemas de
autosdmica interferdn. genera evolutiva, disfuncion | liquido alimentacion, del

recesiva se
presenta

pleocitosis mononuclear y
aumento de los niveles de

piramidal-
extrapiramidal,

cefalorraquideo

retraso psicomotor y
de la posible epilepsia
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FIEBRE
MEDITERRANEA

durante el
primer afio de

neopterina en el liquido
cefalorraquideo

calcificaciones
intracraneales

Estudio genético
con cariotipo

vida. especialmente a nivel | molecular
de ganglios basales, mediante array de

hibridacién

gendmica

comparada

normal
es una El cambio genético afecta | episodios agudos de Cuadro clinico La colquicina (Colcrys)
enfermedad la funcion de una proteina | fiebre y serositis Antecedentes disminuye la
hereditaria del sistema inmunitario, (peritoneo, pleura, familiares inflamacién en el
transmitida de llamada pirina, y causa articulaciones y Analisis de cuerpo y ayuda a
forma problemas en la tunica vaginal del sangre: nivel prevenir los ataques y
autosémica regulacion de la testiculo), elevado de el desarrollo de
recesiva, inflamacién en el cuerpo. inflamacién dolorosa | glébulos blancos amiloidosis

el cambio genético ocurre
en un gen llamado MEFV

en el abdomen, el
pecho vy las
articulaciones.

pruebas genéticas
pueden
determinar si el
gen MEFV

medicamentos que
bloquean una proteina
llamada interleuquina-
1

La gota es una
enfermedad
crénica, es la
artritis mas
frecuente en el
ser humano,
debida a la
presencia
cronica de
hiperuricemia,
gue provoca

se debe a una interaccion
entre los cristales de UMS
y los sinoviocitos, que
ocasiona una reaccion de
tipo autoinflamatorio en la
que intervienen actores
celulares y moleculares de
la inmunidad innata

Sintomas bruscos
(ataque de gota) de
dolor e hinchazén
intensa

(inflamacion crénica
asintomatica).
Afectan a las
articulaciones,
tendones y bolsas
qgue rodean las
articulaciones.

Presencia de
microcristales de
urato en el liquido
sinovial y los
tejidos.

analisis de sangre
para medir los
niveles de 4cido
Urico

AINE
Colquicina
Corticosteroides
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depdsitos de
urato

SINDROME DE
SCHINITZLER

es una
enfermedad
autoinflamatori
a cronica
adquirida poco
frecuente

su fisiopatologia aun no
resulta
clara.

erupciones
urticariales, fatiga,
dolor 6seo

o articular,
inflamacion
ganglionar y fiebre
asociada con
gammapatia
monoclonal de
tipo IgM

Hemograma
Bioquimica
Coagulacion
Serologia
Marcadores
tumorales
Proteinograma
Inmunoelectrofor
esis
Manifestaciones
clinicas

Antihistaminicos
Antiinflamatorios
Glucocorticoides
Inmunosupresores
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