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Resumen

Objetivos. Describir las principal es caracteristicas clinicas de los miembros de una misma familia afectados
por e Sindrome periddico asociado a receptor del TNF (TRAPS).

Métodos: Andlisis descriptivo de 9 pacientes aquejados de TRAPS. De éstos, 5 han sido diagnosticados,
entre |os afios 2006 y 2010, en el Hospital General Universitario Reina Sofia de Murcia. Los datos se
obtuvieron revisando la historia clinicay los registros analiticos. El estudio genético se realiz6 en un centro
nacional de referencia. Losindividuos afectos de lageneracion | y el 11-7 habian sido previamente
diagnosticados mediante criterios clinicos de Muckle-Wells por Garcia et al, cuyo estudio se publico en
Medicina Clinica (Barc) 1988;90:542-4. De estos ultimos, unicamente el 1-1 fue valorado por nosotros. Parte
de esos datos son recogidos en nuestra investigacion. Las variables analizadas se escogieron en base alas
principales caracteristicas clinicas citadas en la literatura, seleccionadas tras revision bibliogréficaen
PubMed.

Resultados: La edad de los pacientes variaentre |los 23 y los 81 afios, de los cuales 6 (66,67%) eran varones.
En todos los casos, el cuadro se inicié en las dos primeras décadas de vida. El estudio genético se realizé en
los sujetos I-1, generacion |l completay 111-2, resultando positivo parala mutacion T50M del gen
TNFRSF1A enlosindividuos|-1, I1-2, [1-4, [1-6 y 111-2. El caso I11-3 declind € estudio a pesar de las
manifestaciones clinicas referidas por sus progenitores, y en los pacientes [11-1y [11-4 no se realizo por
ausencia de manifestaciones. Tres pacientes estaban tratados con etanercept, resultando efectivo en 2 de
ellos.

Discusion: El TRAPS es un sindrome autoinflamatorio con herencia autosomica dominante, que afecta
indistintamente a ambos sexos y seiniciaen las dos primeras décadas de |a vida, como en todos |os casos de
esta familia. Los brotes duran de dias a semanasy |os periodos intercrisis resultan variables. Los hallazgos
mas frecuentes son fiebre, inflamacion dolorosa en diversas localizaciones (abdomen y articulaciones
fundamentalmente), eritema papular migratorio y elevacion de |os reactantes de fase aguda. Sin embargo,
COMO Se aprecia en nuestra serie, la aparicién de éstos es muy variable incluso en individuos con misma
carga genética. A colacion de lo anterior, destacamos que el Unico criterio diagndstico establecido es €l
analisis genético. La mutacion detectada en nuestro caso se asocia ala aparicion de amiloidosis en menor
medida que otras. En cuanto al tratamiento, solo han demostrado efectividad |os corticoides para episodios
agudosy los blogueadores del TNF en lareduccion de crisis. Recientemente, anakinra'y canakinumab han
ofrecido resultados alentadores.
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Conclusiones. El TRAPS es un cuadro extremadamente infrecuente y dificil de diferenciar del resto de
sindromes autoi nflamatorios Unicamente por criterios clinicos. Para su diagndstico definitivo requiere e
analisis genético. Solo con blogueadores del TNF podemos disminuir el nimero de brotes.
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