Sindromes Autoinflamatorios:
Acercando el diagnostico al medico general
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Intfroduccidn: ;Qué son? Objetivos

Los sindromes autoinflamatorios (SAIl) son entidades caracterizadas . Explicar los principales grupos de SAl , asi como los
por ataques recurrentes de inflamacion estéril (no infecciosa) que se defectos en las vias de sefializacidn inmunoldgica que
producen por una desregulacion e inapropiada activacion del sistema contribuyen a su patogenia

inmune innato, sin participacion de la respuesta adaptativa en su . Describir las principales manifestaciones clinicas
patogenia. Sus episodios pueden ocurrir de manera espontanea o caracteristicas de estas enfermedades que orientan al
estar desencadenados por factores fisica o emocionalmente médico general y pediatra hacia una sospecha diagndstica.
estresantes.

Hasta el 60% de los pacientes con SAl nunca son diagnosticados v el
tiempo promedio en llegar al diagnostico es de 7.3 anos.

Manifestaciones clinicas

Resultados: ;Por qué suceden?

Calcificaciones

infracraneales v :
Flu-like recurrente
Oculares , Ulceras ‘

, , , ) (uveitis) mucocutaneas
- El inflamosoma es un complejo multiprotieco compuesto
de un sensor, un adaptador y una proteasa, que en Pulmonares ‘
conjunto, activan la al identificar sefales Fiebre ‘ (fibrosis)
caracteristicas de infeccion o dano celular. recurrente |
- La es la mas frecuente de 5 lbai

. ., ermatologicas ‘

las SAl y es ocasionada por |la sobreexpresion de lo gica

! o tutiva del infl - Rash neutrofilico
qgue lleva a una activacidon constitutiva del inflamosoma Serositis . Exantema

(peritonitis) [ : - Psoriasis pustulosa
- En fronco
y 4
Interferonopatias |
Articulares ‘

. Se caracterizan por la desregulacion y aumento del J 'Qﬁ“?'Q'GS
. . L , ~ 1 L - Mialgias
interferon tipo | (INF-1) vy su via senalizadora, una citocina ‘ Raynaud -Ar’rri’rgi;s
esencial en las respuestas antiviricas. '

Los mecanismos de su sobre-activacion incluyen ‘ Lipodistrofia /

mutaciones en sus reguladores; acumulacién de material Paniculitis
genético o proteinas mal plegadas por mutaciones en el
proteosoma y activacion constante de sensores citosolicos
de acidos nucleicos.

Formacion
de granulomas

- X ¢ Como sospecharlos?

NFkB-patias

- NFKB es un factor de transcripcion que estimula la
expresion de proteinas proinflamatorias.

- Mutaciones en los antagonistas del receptor de IL-1, IL-
36, o el receptores de la familia TNF pueden ocasionar su
desregulacion, ya que las citocinas no se disocian de su
receptor y activan la via clasica constitutivamente.

Pacientes pediatricos con falla de medro

Fiebre episddica y recurrente sin explicacion infecciosa
Pobre respuesta a antibidticos

Elevacidon de marcadores inflamatorios constitutivamente
Caracteristicas clinicas descritas en el esquema superior
Historia familiar de SAl
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Conclusiones

Los SAl son sindromes poco frecuentes y con una presentacion clinica variable, es
importante considerarlos después de descartar entidades malignas e infecciones crénicas
como causa de inflamacién constante. El estudio de estas enfermedades permite relacionar
los procesos teodricos de la inmunidad con las enfermedades que surgen cuando fallan,
facilitando su entendimiento y aumentando la frecuencia del diagndostico temprano.
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