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Resumen

Objetivos: Describir las caracteristicas epidemioldgicas, clinicas y respuesta al tratamiento de los
pacientes adultos diagnosticados de fiebre mediterranea familiar (FMF) en las Islas Baleares.
Analizar las mutaciones en el gen MEFV mas prevalentes en pacientes diagnosticados de FMF en las
Islas Baleares.

Métodos: Estudio observacional descriptivo retrospectivo de pacientes diagnosticados de FMF en las
Islas Baleares, cuyos datos son recogidos a través de: codigos CMBD hospitalarios (hospitales
publicos de las Islas Baleares), Registro Balear de Enfermedades Raras o Minoritarias
proporcionado por la Conselleria de Salut i Consum, registro del estudio genético en el gen MEFV
realizado por el Servicio de Inmunologia del Hospital Universitario Son Espases y registro de
pacientes controlados en consultas externas de Enfermedades Minoritarias del Servicio de Medicina
Interna del Hospital Universitario Son Espases. Hemos excluido pacientes que tras revision de
historia clinica y pruebas complementarias surgian dudas del diagndstico de certeza de FMF por no
cumplir los criterios diagndsticos recomendados.

Resultados: Recogimos datos de 31 pacientes diagnosticados de FMF. Un 87% fueron mujeres. La
mediana de edad fue de 52 afios (25-79 afos). La mediana de edad al diagndstico de FMF fue de
31,5 anos. El 93,5% eran de nacionalidad espanola todos ellos originarios de las Islas Baleares. El
70,9% tenian antecedentes familiares. La clinica presentada: dolor abdominal (100%), sindrome
febril (74%), artromialgias (38,7%) pleuritis (6,4%), pericarditis (3,2%). El 70,9% presentaron
mutaciones en el gen MEFV: Mutacion M694V: 40,9%, entre ellos 2 hermanas homocigotas para la
mutacion (una de ellas presentando como complicacion amiloidosis renal). Mutacién E148Q: 27,2%,
heterocigotos. Mutacion P369S: 9,1%, heterocigotos. Mutacion 1591T: 4,53%, heterocigotos.
Mutacion E319K: 9,1%, heterocigotos. Mutacion K695R: 9,1% heterocigotos. En el 16,1% no
detectamos mutaciones a pesar de clinica compatible con FMF. El retraso diagnostico (desde el
inicio de los sintomas hasta el diagndstico de certeza fue muy variable, desde 6 meses hasta 30
anos). A nivel analitico el 100% presento incremento reactantes fase aguda durante las crisis. El
70% presentaron crisis en el dltimo afio (1-4 episodios). E1 100% recibi6 tratamiento con colchicina
al diagndstico. Actualmente, el 67,7% sigue con el tratamiento. Una paciente ha requerido
tratamiento con anakinra. Una paciente ha presentado amiloidosis renal pendiente de trasplante
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renal.

Discusion: La FMF es la enfermedad autoinflamatoria hereditaria (EAH) monogénica mas prevalente
en el mundo, caracterizada por ataques inflamatorios recurrentes y autolimitados de fiebre y
serositis, junto con aumento de reactantes de fase aguda. La enfermedad tiene un patron de
herencia autosémico recesivo en el gen MEFV, gen que codifica la pirina. La pirina es un
componente del inflamasoma, lo que conduce a una respuesta inflamatoria exagerada a través de la
produccion incontrolada de interleucina 1. Aun es controvertido si el efecto de la mutacidn pirina en
FMF se debe a una pérdida de funcion o a una ganancia. El diagndstico es fundamentalmente clinico
y las pruebas genéticas estan indicadas para apoyarlo. Constatamos que han surgido algunos
problemas para la obtencion de datos en este estudio: algunos pacientes estan diagnosticados y
controlados en hospitales privados de las Islas Baleares y no hemos podido acceder a sus datos, por
tanto, serian casos no identificados. No podemos hablar realmente de un estudio de prevalencia
fiable como era nuestro objetivo inicial, debido a esta pérdida de pacientes controlados en el ambito
privado. Aunque con los datos obtenidos podriamos considerar una prevalencia estimada de 1
caso/35.400 habitantes.

Conclusiones: En el estudio realizado hemos detectado 31 pacientes diagnosticados de FMF en las
Islas Baleares, 87% mujeres. E1 93% son originarios de las Islas Baleares, la mediana de edad fue de
52 anos. Un 70% tenia antecedentes familiares. La mediana de edad al diagnostico fue de 31,5 afios.
La prevalencia estimada seria de 1 caso/35.400 habitantes (aunque no hemos podido obtener datos
de aquellos pacientes controlados en centros privados). La clinica mas prevalente fue el dolor
abdominal (100%). EI 70,9% presentaron mutaciones en el gen MEFV siendo la mas prevalente la
M694V. Una paciente homocigota para dicha mutacion presenta amiloidosis renal como
complicacién mas grave de FMF. Existe un retraso diagnéstico muy variable. Es fundamental el
tratamiento con colchicina para intentar evitar las crisis y la complicaciéon mas grave de la FMF
como es la amiloidosis renal.
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