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Resumen

Objetivos. Describir la presentacion clinicay la evolucion de 3 casos de diferentes enfermedades
autoinflamatorias y su respuesta al tratamiento.

Métodos: Caso 1: varon de 73 afnos diagnosticado de fiebre mediterranea familiar, con ingresos de repeticion
por episodios de fiebre alta, de 24-48 h de duracion, con dolor abdominal e hipotension. Los episodios se
repiten cada 7-10 dias y no han disminuido con colchicina. A lo largo de su evolucion ha presentado
poliserositis. Ha sido sometido a tres laparotomias previas. 1aVSG de 110y la proteina C reactiva de 320.
Estudio de autoanticuerpos negativo. Los Ultimos 12 meses |os brotes son cada vez mas intensosy
frecuentes. Precisaingresar 3-4 veces/mes. Se decide iniciar tratamiento con anakinra. Caso 2: mujer de 33
anos, desde su infancia presenta episodios repetidos de fiebre de unos 4-7 dias de duracién, dolor abdominal,
nauseas y vomitos, aftas oralesy genitales. Con los brotes tiene adenopatias dol orosas que son reactivas. El
estudio de autoanticuerpos fue negativo. Tiene una elevacion delalgD, y en e estudio genético se constata
gue es heterozigota compuesta para dos mutaciones de la enzima meval onatoquinasa. Estaba siendo tratada
con AINEs Yy en ocasiones esteroides, con poca mejoria. Se ve incapaz de llevar unavida laboral normal. Se
decideiniciar tratamiento con Anakinraadosis de 1 mg/kg. Caso 3: mujer de 18 afos que viene presentando
desde los 10 afios, episodios de fiebre de unos 5 dias de duraci én que se acomparian de adenopatias en €l
cuello con los episodios febriles y dolor de garganta. El estudio de autoacs. fue negativo. Se constata una
PCRy VSG elevadas. Su cifrade IGD estd elevada. El estudio genético demuestra mutaciones compatibles
con TRAPS.

Resultados: Caso 1: desde la primera dosis observa una gran mejoria, desaparicion rapida de lafiebrey del
dolor abdominal. No havuelto a precisar ingreso. Tras 5 afios de tratamiento lleva unavidanormal. La PCR
esahorade 12y laV SG de 30. No ha presentado ningun efecto adverso. Ha sido preciso elevar ladosis de
anakinra hastalos 200 mg los dias pares, diarios aternando con 100 mg los impares. Caso 2: desaparicién del
dolor abdominal, de lafiebre y disminucion de tamafio de |las adenopatias desde la primera dosis de anakinra.
LaVSG y laPCR han disminuido hasta su préactica normalizacion. Durante el primer mes del tratamiento
presento irritacion local de lapiel en el lugar de lainyeccion. No hemos observado una disminucion del
numero de brotes. En los dos Ultimos afios ha dejado de ser tratada con anakinray participa en la actualidad
de un ensayo clinico con un agente biol6gico Caso 3: sus manifestaciones han sido menos gravesy se ha
controlado solo con AINES.
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Discusion: Las fiebres periddicas comparten la existencia de mutaciones genéticas que llevan auna
alteracion en lafuncion de las proteinas que regulan la cascada que constituye el inflamasomay gue actlian
sobre la caspasa 1, enzima convertidora de lainterleukinal. Como resultado se produce, una elevacion de la
interleukinal, o que podria ser responsable de la mayoria de las manifestaciones clinicas. El blogueo de los
receptores de lainterleukinal puede lograr una mejoria clinica en estos casos, tal como se ha observado en
dos de | os casos que presentamos.

Conclusiones: 1. El tratamiento con anakinra mejoro rapidamente |os brotes en dos de los tres casos de fiebre
periddica que presentamos. 2. En el caso del TRAPS las manifestaciones clinicas han sido mas benignasy se
ha controlado bien solo con AINES.
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