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INTRODUCCION

Las enfermedades autoinflamatorias monogénicas (EAIFm) tienen
una baja prevalencia y una demora en su diagndstico, con un
elevado riesgo de complicaciones, siendo la mas grave la
amiloidosis AA. La terapia bioldgica ha sido un pilar fundamental
en la mejora del prondstico de estas enfermedades, reduciendo
dicho riesgo.

OBJETIVOS

Estudiar la prevalencia, el retraso diagndstico y la evolucion clinica
de las EAIFm en un Servicio de Reumatologia de adultos de un
hospital terciario.

MATERIAL Y METODOS

Estudio observacional y retrospectivo de pacientes con EAIFm,
excluyendo aquellos sin test genético o test genético negativo, con
un periodo de seguimiento de 17 afios (2005-2021). Se recogieron
variables demograficas, clinicas y terapéuticas.
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Distribucion de las EAIF monogénicas.

Manifestaciones cutaneas 021%
Artralgias o artitis 079%
Diarrea 050%
Vémitos 013%
Dolor abdominal 075%
Dolor toracico 025%
Adenopatias 029%
Fiebre 079%
Aftas orales 038%
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Manifestaciones clinicas de los pacientes con EAIF monogénicas.

CONCLUSIONES

RESULTADOS

Se incluyeron 24 pacientes (50% hombres) con un iempo medio
de evolucion de la enfermedad de 28 afios.

La Fiebre Mediterranea Familiar (FMF) fue la mas frecuente
(70,83%). La FMF, el Sindrome Periddico Asociado al Receptor del
Factor de Necrosis Tumoral (TRAPS) y el Sindrome de
Hiperinmunoglobulinemia D (HIDS) tuvieron una mediana de
edad al inicio de sintomas de 6, 8,5 y 2 afios; una mediana de
retraso diagndstico de 6, 8,75 y 11 afios y una duracién media de
los brotes de 4,47, 12,25y 6 dias.

respectivamente.

La clinica mas frecuente fue: fiebre (79,2%), artralgias/artritis
(79,2%) y dolor abdominal (75%).

El 4,17% de los pacientes llevaban al final del seguimiento
tratamiento crénico con corticoides. El tratamiento principal al
final del seguimiento fue colchicina en 13 pacientes,
canakinumab en 5 y anakinra 3 pacientes.

No se reportd amiloidosis AA ni muertes.

La prevalencia de EAIFm fue de 0,34% sobre 7032 pacientes
seguidos en el servicio de Reumatologia durante el 2020.

La prevalencia de EAIFm fue del 0,34%. HIDS fue la patologia con mas retraso diagndstico y un inicio de sintomas mas precoz. Los brotes de mayor duracion se observan en TRAPS. La clinica mas frecuente
fue fiebre, artralgias/artritis y dolor abdominal. La colchicina fue el farmaco mas usado, siendo Canakinumab el farmaco biol6gico mas utilizado.
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