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Estimados lectores,

FMF & AID se complace en publicar la primera edicion de nuestra revista en 2025. En este
namero, detallamos nuestra participacion en ImmunAID, un proyecto pionero que comenzé en
2018 con el objetivo de mejorar el diagnéstico y la comprension de las enfermedades
autoinflamatorias. Después de seis afios de trabajo, esta iniciativa ha llegado a su fin, y estamos
enormemente agradecidos de haber podido colaborar en este proyecto. Me gustaria expresar mi
mas sincero agradecimiento al Prof. Bruno Fautrel y a INSERM por habernos incluido y por
reconocer la importancia de la participacion de los pacientes en la investigacion. También quiero

destacar el gran apoyo recibido de Emna Chabaane y Frédéric Peyrane.

En esta edicion, profundizamos en la iniciativa ImmunAID y resaltamos su impacto. También
damos visibilidad a nuestra serie de poddcast, que sigue amplificando las experiencias de los
pacientes y las perspectivas de los expertos. Reflexionamos sobre nuestro Streamathon
organizado para el Dia de las Enfermedades Raras, un evento que unié a pacientes, sus

familiares y al publico en general.

Los pacientes con enfermedades autoinflamatorias siguen enfrentando enormes desafios: largos
retrasos en el diagndstico, falta de acceso a especialistas y opciones de tratamiento limitadas.
Abordamos estos temas criticos con nuestros folletos educativos, que son una herramienta
fundamental para reducir la carencia de conocimientos y empoderar tanto a los pacientes como a
los profesionales de la salud. Estos folletos son solo una de las muchas maneras en las que FMF

& AID sigue creando conciencia y abogando por una mejor atencion.

Esta edicion también presenta los testimonios de algunos padres, quienes comparten sus
experiencias personales sobre la realidad de vivir con un nifio afectado con una enfermedad
autoinflamatoria. Ademas, ofrecemos un resumen sobre las publicaciones mas recientes,

asegurandonos de que nuestra comunidad se mantenga informada con los Ultimos avances.

Continuamos con el compromiso de generar un impacto positivo a través de la colaboracion, la
educacion y la defensa de los derechos de los pacientes que padecen estas enfermedades raras.

Gracias por la confianza y el apoyo que nos brindan: junidos somos mas fuertes!

Con carifio,

Malena Vetterli
Fundadora y Directora Ejecutiva
FMF & AID Global Association
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ImmunAID: Un proyecto de investigacion sobre las enfermedades autoinflamatorias
FMF & AID se complace en anunciar que, Necesidades sin atender
después de seis afios de intensa investigacion, ,
Los pacientes con enfermedades
el proyecto ImmunAID (https:/immunaid.fr/), ) , ]
autoinflamatorias presentan sintomas que

financiado por la UE y liderado por INSERM
(una organizacion publica de investigacion en
Francia), ha concluido oficialmente. Esta
ambiciosa iniciativa se centrd en profundizar el

enfermedades
(SAID),

poco comprendidas y mal

conocimiento sobre las

autoinflamatorias sistémicas que a
menudo son

diagnosticadas.

FMF & AID fue la Unica organizacion de
pacientes que participd en este proyecto y
cuyo papel incluyé la difusiébn de informacion,
las comunicaciones y la participacion de
pacientes en 11 centros europeos. Nuestra
colaboracion ayuddé a garantizar que se
reclutara un grupo diverso de pacientes con
enfermedades autoinflamatorias para participar

en el programa.

102 guSAID
7 mSAID
Controles saludables
160 Padres

( @ of & S

pueden afectar cualquier parte del cuerpo, lo
que complica su diagnéstico. A diferencia de
las enfermedades

autoinmunes, que se

diagnostican con autoanticuerpos, las
enfermedades autoinflamatorias tienen pocos
biomarcadores definitivos. Los pacientes suelen
ser sometidos a pruebas de inflamacién como
CRP, VSG, SAA y citoquinas, pero muchos no
muestran elevaciones, lo que dificulta aun mas

el diagnostico.

En su lugar, el médico debe utilizar un enfoque
clinico, basandose en una historia detallada de
los sintomas, los brotes y una revision del
historial familiar. Esta recopilacion de datos
puede ser desafiante debido a las limitaciones
de tiempo y la falta de conocimiento sobre

estas enfermedades raras.

A menudo, se diagnostica errbneamente una

infeccion 'y se administran tratamientos
inadecuados durante un promedio de 5 intentos
antes de llegar a un diagnoéstico correcto. Este
retraso afecta gravemente la salud a largo
plazo, la confianza en los sistemas médicos y la
calidad de vida de los pacientes con SAID,
quienes sufren de enfermedades graves y

debilitantes.


https://immunaid.fr/

ImmunAID
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Cont. ImmunAID: Un proyecto de investigacién sobre las enfermedades autoinflamatorias

WP8 Management & communication

El objetivo general del proyecto fue ayudar a la
comunidad médica y a los pacientes con
enfermedades autoinflamatorias, acortando el
tiempo entre los descubrimientos de la
investigacion basica y la aplicacion clinica. Esto
se logré mediante técnicas innovadoras, con
los siguientes conceptos aplicados en cada

paquete de trabajo del proyecto:

= Caracterizar posibles vias patogénicas
potenciales en diferentes etapas del proceso
inflamatorio, desde su generacién hasta su

resolucion.

= Observar las vias inflamatorias a diferentes
escalas biologicas, desde el nivel molecular
hasta las células, los tejidos y los sistemas

del organismo completo.

» Uso de técnicas de modelado mediante
bioinformatica, bioestadistica y desarrollos
matematicos (enfoque de una gran base de
datos) para derivar e identificar nuevos
biomarcadores que ayuden al diagnéstico y

clasificacion de estas enfermedades.
El marco sélido de ImmunAID

Para garantizar que se cumplieran estos
objetivos centrales, la iniciativa ImmunAID fue
disefiada con un marco robusto para capturar
una variedad de detalles cientificos y lograr los
mejores resultados. El trabajo se dividié en
varios paquetes clave de trabajo con los

objetivos descritos a continuacion.

WP1
Clinical
cohort of
SAID

WP6
Data
analysis and
integration

en
w
‘ Inflammasome-associated
pathways in SAID
WP4
‘ Inflammation resolution
oo Targeted strategy ...

31 81 8t

Pagquete 1: Cohorte Clinica

Objectivo - Establecer una amplia coleccion de
muestras y datos clinicos asociados de
pacientes con SAID no diagnosticados (y sus
padres), pacientes con SAID monogénicas y
donantes sanos, siguiendo un proceso
rigurosamente idéntico, como requisito previo
para analisis biolégicos y computacionales

posteriores.

Pagquete 2: Multi-6msica

Objectivo - generar un conjunto de datos
omicos e identificar posibles biomarcadores
que podrian ser futuras

objetivos para

intervenciones farmacologicas.

Paguete 3: Vias asociadas al inflamasoma

Objectivo - evaluar las funciones, disfunciones
y el potencial biomarcador de los complejos de
inflamasoma en las enfermedades
autoinflamatorias. Al correlacionar con los datos
omicos del paquete de trabajo 2, se buscaran

nuevos patrones asociados al inflamasoma.
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Cont. ImmunAID: Un proyecto de investigacién sobre las enfermedades autoinflamatorias

Paquete 4: Resolucion de la inflamacién

Objectivo - caracterizar una red de mediadores

lipidicos, vias biosintéticas y efectos
funcionales en pacientes con SAID e identificar
posibles anomalias en el proceso de resolucién

de la inflamacion.

Paquete 5: Redes inmunolégicas

Objectivo - obtener conocimiento sobre factores

individuales de inflamaciobn mediante el
perfilado de factores solubles (por ejemplo,
citoquinas, alarminas, etc.) y células inmunes
especificas (por ejemplo, células NK, Tregs) y
la  caracterizacion de  estructuras vy

modificaciones proteicas.

Paquete 6: Andlisis e integracion de datos

Objectivo — aplicar las metodologias mas

recientes en bioinformatica, modelado

estadistico, aprendizaje automatico vy
aprendizaje profundo a los conjuntos de datos
de ImmunAID (a través de los paquetes de

trabajo 1, 2y 5).

Paquete 7: Difusion y explotacién

Objectivo - traducir los resultados de la

investigacion de manera adecuada para los
pacientes, con énfasis en el impacto de los
enfermedades

inflamasomas en las

autoinflamatorias.

Paquete 8: Gestion y comunicacion

Objectivo — implementar procedimientos de
gestion rigurosos que orienten los avances del
proyecto, anticipen riesgos y aseguren el logro

de los objetivos del proyecto.

El impacto de ImmunAID

Aunque el proyecto ha finalizado, los datos y
resultados finales se publicaran en los préximos
meses de 2025. FMF & AID espera poder

compartir esta informacibn con nuestras
comunidades de pacientes.
® ,
.‘eo@® J
® v ?
ImmunAIDﬂf

Lo que aprendimos
El papel del inflamasoma
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ImmunAID - Repaso de lo aprendido
Que son las SAIDs?

Las Enfermedades Autoinflamatorias
Sistémicas (SAID, por sus siglas en inglés) son
un grupo de enfermedades raras que provocan

episodios recurrentes de inflamacion.

Los sintomas son variados y Unicos para cada

paciente: fiebre, dolor abdominal y otros
problemas gastrointestinales, dolores de
cabeza, erupciones cutaneas, problemas
oculares, dolor e hinchazbn en |las

articulaciones, mialgias, fatiga, peritonitis,
pericarditis, etc. Estas enfermedades pueden
afectar a personas de todas las edades y
etnias, y debido a la migraciéon de antes y hoy
en dia, ya que los pacientes se encuentran en
todo el mundo. Aunque existen tratamientos

para estas enfermedades, NO hay cura.
Porque es dificil su diagndstico?

= La presentacion clinica compleja es Unica en

cada paciente

» La enfermedad puede evolucionar con el
tiempo y presentarse de manera diferente a

medida que el paciente envejece

= |Los familiares con la misma enfermedad

pueden presentar sintomas diferentes

= Los pacientes pueden 0 no presentar

elevaciones en los marcadores inflamatorios

= Las mutaciones monogénicas pueden 0 no

ser detectadas durante las pruebas

genéticas

* Los genes autoinflamatorios mas comunes
incluyen el MEFV (FMF), NLRP3 (CAPS),
NLRP12 (FCAS2), NOD2 (sindromes de Yao
y Blau), MVK (MKD), TNFRSF1A (TRAPS),
TNFAIP3 (HA20), etc.

Tiempo promedio para el diagnostico: 3 afos
para pacientes pediatricos y 14 afios para

pacientes adultos.
¢Qué es el inflamasoma?

El inflamasoma, que se desregula en ciertas
enfermedades autoinflamatorias, mantiene el
complejo sistema de vigilancia y respuesta del
cuerpo activado durante infecciones o por
células cancerosas. Es responsable de la
activacion de respuestas inflamatorias y la
muerte celular. Los genes que codifican estos
sensores causan la Fiebre Mediterranea
(FMF), el
Asociado a la Criopirina (CAPS) y el sindrome
de PAPA.

immunaid.fr/iimages/PDF/Legacy inflammasom

Familiar Sindrome Periddico

Mas informacioén en

e_v1.pdf

Response
to infection

Recurrent responses
in the absence of infection

Normal inflammasome Mutated inflammasome

Fuente/crédito: ImmunAID por el trabajo y los

graficos.


https://immunaid.fr/images/PDF/Legacy_inflammasome_v1.pdf
https://immunaid.fr/images/PDF/Legacy_inflammasome_v1.pdf
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Streamathon y nuevos productos

El Dia de las Enfermedades Raras asegura que
las voces de aquellos que viven con una
enfermedad rara en todo el mundo sean
escuchadas. Del 27 de febrero al 2 de marzo,
regres6 el Streamathon de la FMF & AID,
transmitiendo en vivo 24/7, para recaudar

fondos para nuestra causa.

Chris Walker, un paciente con FMF, sabe de
primera mano lo que es crecer sin apoyo ni
comprension.  Por  este  motivo, esta
comprometido a ayudar y cada afio organiza un
programa inolvidable. A través de una variedad
involucrar a los

de actividades para

espectadores—cantando karaoke, jugando,
entrevistando a pacientes e incluso asumiendo
desafios locos—todo para recaudar fondos
para el programa de asistencia médica de la
FMF & AID. La recaudacion vinculada al
Streamathon permiti6 que los seguidores
donaran directamente. Ademas, se presentaron
nuestros nuevos productos por el dia de las
“'m

Enfermedades Raras, con el mensaje

Rare” junto a las dos mascotas FMF & AID:

RARE

Ben, el superperro, que alegra a la comunidad

infantil con sus historias inspiradoras.

El Dr. Sharpie (Shar-Pei), representa la version
canina de la FMF (Fiebre Familiar de Shar-Pei)
y nos recuerda que esta enfermedad afecta no

solamente a los humanos.

?an,a Day

Cada compra de nuestros productos "I’'m Rare"
ayuda a apoyar nuestros esfuerzos y a difundir
la concientizacion. Ya sea que hayas
sintonizado el Streamathon, comprado alguno
de nuestros productos o compartido nuestras

publicaciones, te agradecemos por tu apoyo.

El Dia de las Enfermedades Raras, el 28 de
febrero de 2025, una vez mas uni6 a todos para

apoyar esta causa, mostrar resiliencia y

demostrar que lo raro no es invisible.

Puedes seguir apoyandonos:

(4 Mira las entrevistas a los pacientes durante
el Streamathon (ver paginas 10-12)

(4 Dona a nuestra campafa:

streamlabscharity.com/@reds.../rare-disease-
day-2025

[ Compra nuestros productos:
www.zazzle.ch/kollektionen/rare disease awar
eness-119156308160487760

(4 Comparte nuestras publicaciones en redes
sociales.


https://streamlabscharity.com/@redshirtsremastered/rare-disease-day-2025?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR3zKt_8U45H-TWyjpPNaK04p7CWyR1FMMchI-iDEcL3KFkW3pSYxLoGryY_aem_Inn9f8uLcJ4oBKI8MQO5gA
https://streamlabscharity.com/@redshirtsremastered/rare-disease-day-2025?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR3zKt_8U45H-TWyjpPNaK04p7CWyR1FMMchI-iDEcL3KFkW3pSYxLoGryY_aem_Inn9f8uLcJ4oBKI8MQO5gA
https://www.zazzle.ch/kollektionen/rare_disease_awareness-119156308160487760
https://www.zazzle.ch/kollektionen/rare_disease_awareness-119156308160487760
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Nuevos folletos informativos disponibles

En FMF & AID, entendemos que el
conocimiento es poder, especialmente para
quienes viven con enfermedades
autoinflamatorias. Tener acceso a informacion
clara, confiable y comprensible puede marcar
una gran diferencia en la comprension y el
manejo de estas enfermedades. Nos complace
anunciar la incorporacién de varios nuevos
folletos a nuestra biblioteca de recursos en
linea. Estos folletos brindan informacion clave
sobre diversas enfermedades autoinflamatorias
y aspectos esenciales del tratamiento, tanto
para pacientes vy como

padres para

profesionales de la salud.

La informacién ha sido revisada y avalada por
el Prof. Dr. Jurgen Rech, jefe del Centro de
Referencia Especializado en Enfermedades
Autoinflamatorias en Erlangen, Alemania. Su
experiencia garantiza que estos folletos
ofrezcan datos precisos, actualizados y de gran
utilidad para la atencion médica de los

pacientes. Las nuevas incorporaciones son:

Fiebre Mediterranea Familiar (FMF) — Una
guia sobre la enfermedad autoinflamatoria mas
comun, que abarca sintomas, diagnéstico y

opciones de tratamiento.

Sindromes Periédicos Asociados a la
Criopirina (CAPS) — Una visién general de
esta rara enfermedad, que incluye FCAS,

sindrome de Muckle-Wells y NOMID/CINCA.

Sindrome Periédico Asociado al Receptor
TNF (TRAPS) — Un recurso para entender esta
condicion compleja, que se presenta con brotes

recurrentes de larga duracion.

Fiebre Periédica, Estomatitis  Aftosa,
Faringitis y Adenitis (PFAPA) — Un sindrome
fiebre afecta

comun de periédica que

principalmente a nifios pequefios.

Manejo del Dolor — Un recurso crucial para
pacientes que lidian con el dolor, ofreciéndoles

informacion y tratamientos disponibles.

FMF & AID esta trabajando actualmente en la
creacion de folletos educativos adicionales.
Todos los folletos estan disponibles de forma
gratuita y se pueden encontrar en nuestro sitio
Publicaciones:

web en la seccibn de

www.fmfandaid.org.

Invitamos a todos los pacientes, familiares y
profesionales meédicos, a aprovechar estos
recursos y compartirlos con otros para asi
incrementar el conocimiento sobre estas

enfermedades raras.

FMF & AID FMF & AID FMF & AID
Global Association Global Association Global Association
sindr:nll:sc :l::?r‘l’m”h:)hd“ Flebre H.dl:;rmr:)nn Famlllar PEAPA

ESPAROL

ESPARNOL


http://www.fmfandaid.org/
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Entrevistas a pacientes

Durante el FMF & AID Streamathon, Chris tuvo
la oportunidad de entrevistar a varios pacientes
y padres que compartieron sus experiencias
personales con las enfermedades
autoinflamatorias. Sus historias destacan los
acceso al

desafios en el diagndstico, el

tratamiento y sus experiencias médicas.

Sara, una paciente joven con FMF

Sara fue diagnosticada  con Fiebre
Mediterranea Familiar (FMF) de nifia a través
de una prueba genética. Uno de los mayores
desafios que enfrentd fue la transicion del
cuidado pediatrico al cuidado de adultos. Pasé
por un largo proceso de "busqueda de médicos"
antes de encontrar finalmente a un reumatélogo
que la apoyo6 y defendié. Ademas, el hecho de
ser una persona blanca con FMF, en lugar de
ser de ascendencia mediterranea, hizo que su
camino diagnostico fuera particularmente dificil.
A pesar de estos obstaculos, uno de los
aspectos mas gratificantes de su experiencia ha
sido conocer a su mejor amiga en uno de los

grupos de apoyo de FMF & AID.

Mirar la entrevista con Sara:
www.youtube.com/watch?v=vGgpQZDWvhk

-
Foto proporcionada por la paciente

Ludmila, mama de un paciente con MKD

Ludmila y su hijo Oleksii son de Ucrania v,
debido a la guerra en curso, se vieron
obligados a dejar su pais. Ahora viven en
Hungria. Oleksii, que ahora tiene 35 afios, no
fue diagnosticado con MKD hasta los 30 afios.
Lamentablemente, debido a afos de
enfermedad no tratada, sufri6 dos derrames
cerebrales que lo dejaron con discapacidad
mental. Desde que comenz6 el tratamiento
bioldgico, sus sintomas han estado bien
controlados. Sin embargo, su bienestar ahora
estd en grave riesgo ya que se les esti
acabando la medicacion (Kineret/anakinra).
Ludmila teme las consecuencias devastadoras
y potencialmente fatales que esto podria tener
para su hijo. Si alguien puede proporcionar
favor contacte a

asistencia, por

info@fmfandaid.org.

Mirar la entrevista con Ludmila:
www.youtube.com/watch?v=PPzc6ekd TNE

jrall B

Foto proporcionada por la madre


https://www.youtube.com/watch?v=vGqpQZDWvhk
mailto:info@fmfandaid.org
https://www.youtube.com/watch?v=PPzc6ekdTNE
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Cont. Entrevistas a pacientes

Gaby, una paciente con uSAID

Gaby, trabajadora en el sector de la salud, fue

diagnosticada con uSAID (enfermedad

autoinflamatoria sistémica indiferenciada).

Tuvo su primer contacto con FMF & AID a
través de la linea de ayuda, donde recibié una
orientacion invaluable sobre cémo vivir con su
enfermedad. Gracias a los grupos de apoyo,
encontr6 una comunidad y dejé de sentirse
sola. Le sorprendi6 saber que todos los
recursos ofrecidos por FMF & AID eran
gratuitos, y este acceso ha sido un gran apoyo

tanto mental como emocionalmente para ella.

Mirar la entrevista con Gaby:
www.youtube.com/watch?v=sjn Nc_VSdM

Foto proporcionada por la paciente

Monica, mama de un nifio con FMF

Monica es madre de un nifio de cinco afios
diagnosticado con FMF. Ella describi6 las
dificultades que enfrent6 como madre al abogar
por su hijo y los muchos obstaculos que tuvo
gue superar antes de que finalmente la tomaran
en serio para que su nifio pudiera recibiera el
diagnostico correcto y asi poder comenzar con

el tratamiento.

Recientemente, otro de sus hijos empezd a

presentar sintomas y también ha sido
diagnosticado con FMF. Su experiencia como
madre la inspiré a escribir un libro en inglés,
“‘Buscando una cebra”, en el cual relata su
experiencia navegando el sistema médico y su

lucha por obtener respuestas.

Mirar la entrevista con Moénica:
youtu.be/QFMI4ImFPy8

Foto proporcionada por la madre


https://www.youtube.com/watch?v=sjn_Nc_VSdM
https://youtu.be/QFMl4lmFPy8
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Cont. Entrevistas a pacientes

Rachel, una paciente con MKD

Rachel es una paciente con MKD y también
dirige la asociacion de pacientes RACC-UK en
el Reino Unido. Ella nos compartié su

experiencia, lo que fue crecer con esta

enfermedad y tener que recibir mdltiples

diagnadsticos erroneos.

Aunque desde su nacimiento se supo que
sufria de alguna enfermedad, no fue hasta los
ocho afios cuando recién se sospechdé que
sufria de una enfermedad autoinflamatoria.
Vale mencionar que, en ese momento, no habia
pruebas genéticas ni opciones de tratamiento
disponibles. No fue hasta los 16 afios cuando
finalmente pudo hacerse una prueba genética
en los Paises Bajos y asi recibir un diagnostico

adecuado.

Mirar la entrevista con Rachel:
www.youtube.com/watch?v=fQEREbgOmXI

Foto proporcionada por la paciente

Debbie, una paciente con FMF

A pesar de experimentar sintomas desde los 16

anos, Debbie no fue diagnosticada

correctamente con la Fiebre Mediterranea
Familiar hasta la edad adulta. Su camino se vio
complicado por otros problemas de salud, y
lamentablemente, muchos médicos ignoraron
sus sintomas o los atribuyeron a otras
condiciones. Debbie hablé sobre la frustracion
de no ser tomada en serio y las dificultades que

enfrentd para recibir una atencion adecuada.

Mirar la entrevista con Debbie:
www.youtube.com/watch?v=VI3axHwloo0

Foto proporcionada por la paciente
Estas historias nos recuerdan por qué el apoyo

y la concienciacion son fundamentales para la
comunidad de pacientes con enfermedades
autoinflamatorias. A través de experiencias
compartidas, seguimos luchando por una mejor
comprension, diagnosticos mas répidos y un

mejor acceso a tratamientos para todos.


https://www.youtube.com/watch?v=fQEREbgOmXI
https://www.youtube.com/watch?v=VI3axHwIoo0
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Experiencia del paciente: Matias con NOMID (Colombia)

Mi hijo Matias naci6é en Medellin, Colombia. Su
historia comenz6 cuando tenia 13 meses y tuvo
fiebre de 39°C durante 6 dias. Llevé a mi bebé
al hospital, y nos enviaron a casa porque la
fiebre no estaba acompafiada de otros
sintomas. Diez dias después, empez6 a llorar
desesperadamente y volvié a tener fiebre, que
no cedia con ningdn medicamento de venta
libre. Lo llevé al hospital, donde los médicos le
realizaron analisis de sangre. Los resultados
indicaron que sus valores inflamatorios (PCR y
VSG) estaban elevados. Entonces decidieron
remitirlo a un hospital especializado, donde
estuvo hospitalizado durante un mes entero.
Afortunadamente, los médicos lograron
controlar sus fiebres después de realizarle una
puncién lumbar y descubrir que tenia meningitis

W

aseéptica.

Foto proporcionada por la madre

Después de ese largo mes, finalmente pudimos
volver a casa. Sin embargo, al cabo de mes y
medio, mi hijo empez6 a tener dolor en las
fiebre nuevamente, asi

piernas y que

regresamos al hospital.

Su reumatélogo y neurdlogo decidieron realizar
mas estudios en busca de un diagnostico. Sin
embargo, esta investigacion se retraso debido a
la aparicion de nuevos sintomas, entre ellos
erupciones en la piel, inflamacién en las
articulaciones e irritabilidad. Una vez mas, tuvo
meningitis, y los médicos no lograban encontrar
la causa, por lo que decidieron tratarlo con
esteroides diarios. Durante muchos meses, la
inflamacién estuvo bien controlada con este

tratamiento.

Dos afios después, nos pidieron regresar al
departamento de reumatologia del hospital para
tomarle una muestra de sangre y enviarla a
Espafia, donde un comité de médicos revisaria
el caso de mi hijo. Después de una larga
espera por los resultados, se concluy6 que era
un paciente con una enfermedad huérfana
lamada NOMID. Al mismo tiempo, nos
informaron que el medicamento que podria
ayudar a mi hijo aliin no estaba disponible en el

registro del Invima en Colombia.

Contactamos a un representante de gestion en
salud para solicitar una tutela legal, quien nos
ayuddé a presentar una solicitud integral para
acceder a este medicamento. Después de tres
meses, logramos obtenerlo. Cuando Matias
comenzdé con Canakinumab, los médicos
descubrieron que la dosis que le administraban
no era lo suficientemente alta para controlar su
inflamacion, ya que necesité una transfusion de

sangre y otra puncion lumbar.
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Cont. Matias con NOMID (Colombia) -

Se decidio entonces aumentar su dosis. Hoy en
dia mi hijo tiene 8 afios y no ha necesitado ir al
hospital en mas de un afio. Estamos muy
agradecidos de que su enfermedad finalmente

esté bien controlada.

Agradezco a FMF & AID por todo el apoyo y la
orientacion que nos han brindado durante los
Ultimos cuatro afios. Esto ha permitido que
nuestra familia comprenda mejor la enfermedad
de nuestro hijo. También valoro profundamente
a FMF & AID por facilitar la prueba genética y
cubrir su costo, lo que finalmente permiti6 el

diagnéstico de NOMID de Matias.

Foto proporcionada por la madre

i3
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El libro se puede comprar en Amazon. El 20%
de todas las ganancias de la venta del libro
serd donado generosamente al programa de

asistencia médica de la FMF & AID.

Sindrome NOMID/CINCA

La enfermedad inflamatoria multisistémica
de inicio neonatal (NOMID), también
conocida como sindrome crénico infantil
neurolégico cutaneo y articular (CINCA),
representa la forma mas grave de las CAPS,
sindromes periédicos asociados a la
criopirina, y se manifiesta al nacer o dentro
de los primeros dias de vida.

Los sintomas de esta enfermedad tienden a
ser constantes en lugar de episddicos,

aunque pueden presentarse episodios
intermitentes.

Sintomas: fiebre intermitente, erupcién
urticariforme, afectacion articular, meningitis
aséptica, dolor de cabeza, vOmitos,
irritabilidad, sordera  neurosensorial 'y

sintomas oculares (papiledema).


https://amzn.to/4cAOy69
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Experiencia del paciente: Tamara con FMF (Argentina) s

Mi hija Tamara naci6 a las 35 semanas. Es la
menor de tres hermanas y, desde su primer
mes de vida, lloraba continuamente, y no
sabiamos por qué. A los ocho meses, comenzé
a tener episodios de fiebre sin ningdn signo de
infeccion. Su pediatra aseguraba que esto era
normal, ya que su sistema inmunolégico se

estaba desarrollando.

A los cuatro afios, tuvo un episodio grave de
fiebre que la llevd a su primera hospitalizacion.
Vomitaba, perdi6 la fuerza en los brazos y las
piernas, no podia explicar verbalmente lo que le
sucedia y solo queria dormir. Los resultados de
laboratorio en el hospital fueron inconclusos, y
los médicos dijeron que tenia demasiados
sintomas como para diagnosticar una unica

enfermedad.

A partir de ese momento, cada tres meses,
Tamara seguia teniendo el mismo tipo de
episodio recurrente acompafiado de fiebre,
vomitos, falta de fuerza y dolor en las piernas,
lo que le impedia caminar. Sus médicos, que no
comprendian sus sintomas, nos dijeron que
necesitaba una investigaciéon mas profunda con
Visitamos = muchos

otros  especialistas.

hospitales, vimos a muchos médicos, le
hicieron mdltiples pruebas, pero no habia
respuestas para sus brotes. Desesperados,
comenzamos a buscar en linea mientras
nuestra familia pasaba por un momento muy

dificil durante esta odisea diagnéstica.

Tamara habia sido hospitalizada mas de 15
veces, y a pesar de esto, el médico seguia
cuestionando sus sintomas, diciendo que debia
estar inventando su enfermedad. El mismo
médico comenzo6 a acusarme de alimentar a mi
hija con mentiras, lo que me hizo dudar durante
todo un afio si lo que le estaba pasando
realmente era cierto. Ella estaba tan delicada
gue no queria seguir exponiéndola a mas
investigaciones meédicas. A pesar de sus
sintomas, la manteniamos alejada de los
médicos y no buscdbamos atencién médica
durante sus periodos de enfermedad para

protegerla.

Desafortunadamente, sufrié otro episodio grave

que requiri6 hospitalizacion. Durante su
estancia, le administraron medicamentos para
el dolor y la fiebre, junto con corticosteroides
por via intravenosa, a pesar de no saber qué

enfermedad se le estaba tratando.

Foto proporcionada por la madre
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Cont. Tamara con FMF (Argentina)

Lamentablemente, los servicios sociales no
apoyaron la realizacion de pruebas genéticas,
pero por suerte, nos encontramos con ALAPA
(la Alianza Argentina de Pacientes con
Enfermedades Raras), y con su ayuda,
pudimos obtener la primera prueba genética

para nuestra hija.

Las pruebas confirmaron que Tamy tenia
(FMF),

incluso con su nuevo diagnostico, no habia

Fiebre Mediterrdnea Familiar pero
ningin médico que la tratara. Ademas, los
médicos no sabian cOmo interpretar los
resultados genéticos, ni conocian nada sobre la
FMF. Otra vez nos sentimos abandonados, y
temia por el bienestar de mi hija y me
preocupaba que un dia no pudiera caminar

permanentemente.

Una vez mas, recurrimos a las redes sociales
en busca de informacion y apoyo, y esta vez
encontramos la FMF & AID Global Association.
Me puse en contacto con ellos y, desde la
primera conversacion, finalmente sentimos que
comprendian lo que le estaba sucediendo a
nuestra hija desde el punto de vista médico.
Nos recomendaron buscar un especialista fuera
de nuestra ciudad, aproximadamente a dos
horas de distancia, para que Tamy pudiera

recibir atencién experta.

Como no respondié a la colchicina, hace un

afo comenzd el tratamiento con ILARIS.

Conseguir que le administraran este

medicamento no fue tarea facil, ya que los

servicios sociales no querian cubrir el costo.
Tuvimos que recurrir a contratar abogados para
defender los derechos de nuestra hija y asi
poder acceder a este medicamento bioldgico
gue le devuelve la calidad de vida que todo

nifio merece.

Aunque sabemos que la enfermedad no tiene
cura, sus episodios han sido méas leves con
este tratamiento. Estamos agradecidos con
Malena de FMF & AID por su apoyo
incondicional, ya que, gracias a ella, nuestro
camino al diagnéstico fue méas corto al
recomendarnos a tan maravillosos expertos en
autoinflamatorias

enfermedades que se

preocupan por la salud de nuestra hija.

Aunque las malas experiencias nos dejaron
recuerdos dolorosos, estamos muy felices de
gue, al final, nuestra hija finalmente pudo recibir

el diagnadstico y tratamiento adecuado.

Foto proporcionada por la madre
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Descifrando la Autoinflamacion y mas alla

La Asociacion Global FMF & AID se complace
en presentar su nueva serie de podcasts en
inglés, “Descifrando la Autoinflamacién y mas
alld”, moderada por Ellen Cohen. Esta serie se
adentra en el mundo de las enfermedades
autoinflamatorias y otros temas relacionados,
con  conversaciones

con expertos en

investigacion,  médicos, defensores  de

pacientes, pacientes, entre otros.
Professor Seth Masters

En nuestro episodio debut, FMF & AID tiene el

honor de hablar con el Prof. Seth Masters, Jefe

del Centro de Inmunidad Innata vy
Enfermedades Infecciosas en el Hudson
Institute de Australia. EI comparte su

experiencia sobre la inmunidad innata y su

conexioén con las enfermedades

autoinflamatorias.

Spotify: podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--
aid

Apple:
podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammatio
n-decoded-and-beyond/id1767156698

YouTube:
yvoutu.be/1FEwyc20DCY?si=H t wpSO0Iplj0Qpl

Sharon Kensell

En nuestro segundo episodio, FMF & AID
presenta a Sharon Kensell,
la FMF & AID Australian

fundadora vy
presidenta de
Association y una apasionada defensora de los
pacientes. Ella comparte su experiencia con la
(FMF), su

Fiebre Mediterranea Familiar

dedicacion para concienciar y apoyar a la

comunidad australiana.

Spotify:podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--
aid

Apple:
podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammatio
n-decoded-and-beyond/id1767156698

YouTube: https://lyoutu.be/tI5SLyVKFLKE

Rachel Rimmer

En nuestro tercer episodio, FMF & AID
conversa con Rachel Rimmer, fundadora y
presidenta de RACC-UK, asociacion en el
Reino Unido. Ella comparte sus experiencias
como defensora de los pacientes y discute los
desafios y éxitos de construir una comunidad
de apoyo para aquellos afectados por las

enfermedades autoinflamatorias raras.

Spotify:podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--
aid

Apple:
podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammatio
n-decoded-and-beyond/id1767156698
YouTube:
www.youtube.com/watch?v=UgCG6GYAPcg&t
=6s

iMantente atento a mas conversaciones

interesantes en tu plataforma favorita!

Autoipflammation

Decoded-and Beyond
PODCAST



https://podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--aid
https://podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--aid
https://podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammation-decoded-and-beyond/id1767156698
https://podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammation-decoded-and-beyond/id1767156698
https://youtu.be/1FEwyc2oDCY?si=H_t_wpS0lplj0Qpl
https://podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--aid
https://podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--aid
https://podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammation-decoded-and-beyond/id1767156698
https://podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammation-decoded-and-beyond/id1767156698
https://youtu.be/tI5LyVkFLkE
https://podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--aid
https://podcasters.spotify.com/pod/show/fmf--aid
https://podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammation-decoded-and-beyond/id1767156698
https://podcasts.apple.com/us/podcast/autoinflammation-decoded-and-beyond/id1767156698
https://www.youtube.com/watch?v=UgCG6GYAPcg&t=6s
https://www.youtube.com/watch?v=UgCG6GYAPcg&t=6s
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La lucha constante: encontrar un médico que entienda las enfermedades autoinflamatorias

Para los pacientes que viven con una

enfermedad  autoinflamatoria, recibir  un
diagnédstico y tratamiento adecuado suele ser
un viaje largo y frustrante. A diferencia de otras
enfermedades mas conocidas, estas siguen
siendo desconocidas para muchos
profesionales de la salud, lo cual dificulta que
los pacientes encuentren un especialista o
meédico con el conocimiento necesario capaz de

diagnosticarlos y tratarlos.
Un desafio generalizado

Muchos pacientes sufren afios recibiendo

diagnosticos erroneos antes de recibir el
diagnédstico correcto. Desafortunadamente, las
enfermedades autoinflamatorias no se incluyen
en los programas médicos estandar, por lo que
tienen

los especialistas dificultades para

identificar a estos pacientes, a menudo
confundiendo sus sintomas con infecciones,
enfermedades autoinmunes, etc. Como
resultado, los pacientes van de médico en
sometiéndose  a

médico, pruebas vy

procedimientos innecesarios, y enfrentando
escepticismo. El retraso en la atencion puede
causar dafio irreversible a los 6rganos, dolor

crénico y afectar su calidad de vida.
Sensibilizacién: Nuestra contribucién

En FMF & AID, conocemos los obstaculos y por
eso estamos comprometidos en educar tanto a

la comunidad médica como a los pacientes.

Como parte de nuestros esfuerzos globales,
hemos desarrollado una serie de folletos
revisados y respaldados por un centro
reconocido en enfermedades autoinflamatorias.

www.fmfandaid.org/publications

Videos de concientizacion

FMF & AID también ha producido una serie de

videos sobre las enfermedades
autoinflamatorias, disponibles en varios idiomas
en nuestro canal de YouTube. Estos pueden
ser una herramienta eficaz para educar a
familiares, amigos, familiares, profesionales de
la salud y al publico en general. Nos
esforzamos por desmentir muchos mitos vy

conceptos erroneos sobre estas enfermedades.

/r Reconociendo las enfermedades autoinflamatorias\

» Mitos y realidades sobre las enfermedades

autoinflamatorias
> PFAPA
> Fiebre Mediterranea Familiar

( Colchicina

4

www.youtube.com/@FMFandAID/videos

Linea de apoyo de FMF & AID

Continuamos ayudando a pacientes y padres a

través de nuestra linea de WhatsApp,

proporcionando informacion confiable y apoyo
para viven con

empoderar a quienes

enfermedades autoinflamatorias.

Helpline: +41 77 265 2644

0 por Facebook/Messenger


https://www.fmfandaid.org/publications
https://www.youtube.com/@FMFandAID/videos
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El camino de una paciente con FMF hacia la maternidad

Quiero compartir mi viaje de fertilidad con otras

mujeres que tienen Fiebre Mediterranea

(FMF),

enfrentar los mismos desafios que yo al intentar

Familiar para que no tengan que
concebir y mantener un embarazo. Quiero que
sepan que, al final, mi esposo y yo fuimos

bendecidos con gemelos nacidos en 2024.

Hace diez afios, me casé con un hombre
maravilloso, y juntos, teniamos la esperanza de
comenzar una nueva vida y formar una familia.
Desafortunadamente, mi primer afio de
matrimonio estuvo marcado por complicaciones
afectarian mi

médicas que, sin saberlo,

capacidad para tener hijos.

Una visita aterradora a la sala de emergencias
me dejé temiendo que tuviera meningitis. Ese
mismo dia, habia ido a un hospital privado por
dolor en el pecho al respirar, pero me enviaron
a casa sin respuestas. Esa misma noche,
vomité y perdi el conocimiento, lo que llevo a mi

esposo a llamar una ambulancia.

Fui llevada de urgencia al hospital, donde los
médicos descubrieron que tenia el corazon
agrandado, liquido en los pulmones y edema

sistémico. Fue entonces cuando me

diagnosticaron FMF y me recetaron colchicina
diaria. Mis sintomas mejoraron Y,
afortunadamente, comencé a sentirme mejor.
Sin médico

embargo, mi nunca explico

completamente los efectos del medicamento.

Mi viaje de fertilidad comenz6 con decepcion,

ya que pasé un afio intentando concebir
después de mi diagnéstico de FMF, solo para
enfrentar repetidos fracasos. Luego, intenté
fecundacion in vitro (FIV) en mi pais, pero no
tuvo éxito. Mi esposo y yo viajamos al
extranjero para realizar FIV en varios otros
paises, pero cada intento termind en fracaso.
Después de soportar numerosos
procedimientos y abortos espontaneos, me

senti destrozada.

Decidida a encontrar respuestas, consulté con
varios médicos. Finalmente, un doctor se dio
cuenta de que la colchicina, que habia estado
tomando a diario para el FMF, probablemente
estaba afectando mi capacidad para quedar
embarazada. Me explic6 que la colchicina
puede detener la divisiébn celular, y en un
pequefio nimero de mujeres, su uso diario

puede dificultar la concepcion y el embarazo.

Crédito de la foto: Amina Filkins on
Pexels.com
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Cont. El camino de una paciente con FMF hacia la maternidad

Me quedé completamente sorprendida vy
angustiada; después de mas de una década
buscando respuestas, ningun médico me habia

mencionado nunca este riesgo.

Afortunadamente, me puse en contacto con
FMF & AID, donde me proporcionaron articulos
cientificos e informacién que explicaban que,
aunque algunas pacientes con FMF deben
dejar de tomar colchicina para concebir. En los
casos en los que es necesario suspender la
colchicina, se puede usar anakinra (biolégico

anti-IL-1) como alternativa.

|

'Canakinumab

Desafortunadamente, este medicamento no
estaba disponible en mi pais, excepto a través
de un largo proceso de aprobacién o de manera
privada a un alto costo. Esto no era una opcién
para mi, lo que me dejdé con un dilema dificil:
dejar de tomar colchicina y arriesgarme a un
brote que podria poner en peligro los
embriones, o continuar tomandola a pesar de la

incertidumbre.

Mis dos ultimos embriones estaban en el
congelador, y a los 43 afios, esta era mi ultima
oportunidad de tener un bebé, asi que decidi
dejar de tomar colchicina unos dias antes de la
transferencia de embriones y esperar a
reanudarla hasta tener una prueba de
embarazo positiva. Para reducir el riesgo de un
brote, me dieron prednisona durante este
tiempo, lo cual funcion6. Una vez que se
confirmé la implantacién, pude reiniciar la
colchicina, y afortunadamente, el resto de mi

embarazo transcurrié sin inconvenientes.

Estoy increiblemente agradecida por el apoyo
de FMF & AID y me siento mas que bendecida
de tener dos bebés sanos. Mi experiencia sirve
como una leccion importante para las mujeres
que pueden necesitar dejar de tomar colchicina
temporalmente para concebir, y como un
recordatorio de siempre hacer preguntas sobre
como los medicamentos afectan al cuerpo.
Cada uno de nosotros responde de manera

diferente a la colchicina, que salva vidas.

Crédito de la foto: Greta Fotografia
on Pexels.com
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Articulos médicos sobre las Enfermedades Autoinflamatorias 2025

Pacientes con enfermedad de Still del adulto
en Alemania: un analisis retrospectivo de
las caracteristicas clinicas y las préacticas de
tratamiento antes de la publicacién de las

recomendaciones alemanas

Por Schoenau, V.; Wendel, S.; Tascilar, K;
Henes, J.; Feist, E.; Baerlecken, N.T.; Popp, F.;
Schmidt-Haendle, M.; Hellmich, B.; Kotter, |.; et
al. J. Clin. Med. 2025, 14, 981.

Resumen

Antecedentes/Objectivos: La enfermedad de
Still en adultos (AOSD) puede ser dificil de

diagnosticar y tratar. El objetivo de este estudio
fue analizar datos retrospectivos para obtener
informacién sobre la presentacion clinica, la
actividad de la enfermedad, los patrones de
tratamiento y los resultados de AOSD durante
la atencién clinica rutinaria, antes de la

publicacion de las nuevas recomendaciones.

Métodos: Este analisis retrospectivo de base de
datos evalu6é a pacientes adultos (=18 afios)
diagnosticados con AOSD que participaron en
una consulta clinica entre el 1 de enero de 2010
y el 31 de diciembre de 2020. Los resultados
caracteristicas

evaluados incluyeron

demograficas, sintomas, actividad de la

enfermedad y tratamiento.

Resultados: Nuestro estudio incluyé a 120
pacientes (67 mujeres) diagnosticados con
AOSD segun los criterios de Yamaguchi en

diez centros de reumatologia en Alemania.

La edad mediana (Q1, Q3) fue de 51 (36, 62)
afios, y el tiempo medio (Q1, Q3) desde el
fue de 9 @4, 11)

Aproximadamente la mitad (66) presentd un

diagnéstico afos.

curso poliaciclico de la enfermedad.

Los sintomas mas frecuentes en el diagnéstico
inicial fueron la artralgia (105) y la fiebre (86), y
estos sintomas continuaron en una proporcion
sustancial de los pacientes en la visita actual
(35 y 22 respectivamente). También fueron
comunes los niveles elevados de neutréfilos y
ferritina. La puntuacion media de actividad de
Still,

enfermedad, mejoré de 4,66 en el diagnostico

una medida de la actividad de la
inicial a 1,97 en la visita mas reciente.. Los
tratamientos mas utilizados en el curso de la
enfermedad fueron los glucocorticoides (118),
los inhibidores de la interleucina (IL)-1 (89) y el
(85).

comunes son los inhibidores de IL-1 (55),

metotrexato Los tratamientos mas
seguidos de metotrexato (29) y glucocorticoides

(28).

Conclusiones: Nuestra cohorte de pacientes

con AOSD atendidos en clinicas de
reumatologia en Alemania mostré una mejora
significativa en los sintomas y la actividad de la
enfermedad desde el diagnostico inicial, pero
algunos pacientes todavia presentaron una alta
carga de sintomas. Estudios futuros podrian
basarse en nuestros datos para documentar el
impacto de las nuevas pautas en los patrones

de tratamiento. doi.org/10.3390/jcm14030981



https://doi.org/10.3390/jcm14030981
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Cont. Articulos médicos sobre las Enfermedades Autoinflamatorias 2025

Panorama actual de las actinopatias

autoinflamatorias monogeénicas: una

revision de la literatura.

Por Mertz P, Hentgen V, Boursier G, Delon J,
Georgin-Lavialle S. Autoimmun Rev. 2025 Jan
31;24(2):103715. Epub 2024 Dec 5.

Resumen

Las enfermedades autoinflamatorias (EAI)
provocan una hiperactivacién de la inmunidad
innata sin infeccion subyacente, y pueden ser
poligénicas (como la enfermedad de Still) o
monogénicas. El nimero de EAl monogénicas
sigue creciendo con el descubrimiento de

nuevas patologias y mecanismos
fisiopatologicos, facilitados en parte por el
acceso mas sencillo a la secuenciacion

pangendmica.

Las  actinopatias  con manifestaciones
autoinflamatorias son un subgrupo emergente
de EAI,

regulacién de la dindmica del citoesqueleto de

asociadas con defectos en la

actina.

Estas enfermedades suelen manifestarse en el
periodo neonatal y combinan de manera
variable una inmunodeficiencia primaria de
severidad variable, citopenia (principalmente
trombocitopenia), manifestaciones
autoinflamatorias que afectan principalmente la
y el

caracteristicas atopicas y autoinmunes.

piel sistema digestivo, asi como

debe

principalmente cuando se presenta un trastorno

El diagnéstico considerarse
autoinflamatorio de la piel y el sistema digestivo

de inicio temprano, junto con una

inmunodeficiencia primaria y trombocitopenia o
tendencia al sangrado. Algunas de estas

enfermedades presentan caracteristicas
especificas, como el riesgo de sindrome de
(SAM) o

predisposicion a la atopia o linfoproliferacion.

activacion macréfaga una

La fisiopatologia completa de  estas

enfermedades adn no se comprende
totalmente, y se requieren mas estudios para
dilucidar los mecanismos subyacentes, lo que
podria guiar las decisiones terapéuticas. En la
mayoria de los casos, la gravedad de las
condiciones requiere un trasplante alogénico de

médula 6sea como opcién de tratamiento.

En este estudio, discutimos estas
enfermedades novedosas, proporcionando un
enfoque préactico basado en las principales
anomalias biolégicas asociadas y
caracteristicas clinicas especificas, con un
enfoque especial en las actinopatias recién
descritas, como la deficiencia de DOCK11 y
ARPC5. No obstante, las pruebas genéticas
siguen siendo esenciales para un diagndstico
definitivo, y deben considerarse diversos

diagnosticos diferenciales.

pubmed.ncbi.nim.nih.gov/39644982/



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39644982/

Publicaciones de investigacion recientes Pagina 23
Cont. Articulos médicos sobre las Enfermedades Autoinflamatorias 2025
Sindrome de Yao: una enfermedad Resumen
autoinflamatoria sistémica novedosa con . .
VEXAS (Vacuolas, enzima E1, ligado al

manifestaciones cutaneas.

Por Shakhashiro M, Sadeghian S, et al. Int J
Dermatol. enero de 2025;64(1):44-50.

Resumen

El sindrome de Yao se caracteriza por fiebre
periddica, sintomas gastrointestinales, artritis y
dermatitis, entre otros. Existen pocos estudios
sobre esta enfermedad, especialmente sus
manifestaciones dermatoldgicas. En un analisis
de la literatura disponible, se encontr6 que el
85.7% de los

pacientes  presentaron

manifestaciones  cutdneas, principalmente

parches y placas eritematosas en la cara,
tronco, abdomen y extremidades. El tratamiento
inicial recomendado es la prednisona, seguida
de sulfasalazina oral y otros farmacos
modificadores de la enfermedad como opciones
secundarias. El sindrome de Yao debe ser
considerado en el diagndstico diferencial de
con dérmicas,

pacientes erupciones

especialmente cuando hay sintomas

articulares, fiebre periddica y sintomas

gastrointestinales concurrentes.

pubmed.ncbi.nim.nih.gov/38965064/

Sindrome VEXAS: un sindrome
autoinflamatorio de inicio en adultos con

mutacion somatica subyacente

Por Kotter I, Krusche M. Curr Opin Rheumatol.
2025 Jan 1;37(1):21-31.

cromosoma X, autoinflamatorio, somatico) se
describié por primera vez en 2020, cuando en
una cohorte de adultos con fiebre o inflamacion
inexplicada se realiz6 un andlisis genético,
identificando a 25 hombres con una edad
media de 64 afios y mutaciones somaticas en el
gen UBAL. Nuestro objetivo es discutir la
literatura relevante desde 01/2023 hasta
07/2024 para ofrecer

sobre la

nuevas perspectivas
fisiopatologia, = epidemiologia,

diagnéstico y tratamiento del sindrome VEXAS.

Hallazgos recientes: El sindrome VEXAS afecta

a 1 de cada 4269 hombres mayores de 50

afos. Los inhibidores de Janus Kinase
(ruxolitinib es el JAKi mas efectivo) y el IL-6 son
los inmunosupresores mas efectivos contra la
hiperinflamacion. La azacitidina induce remision
en muchos pacientes,
SMD

trasplante alogénico de células madre es viable

pero solo pocos

pacientes con fueron tratados. El
en pocos casos Las infecciones son la principal
causa de muerte. El prondstico sigue siendo
pobre, con una tasa de mortalidad a 5 afios del
18-40%. Resumen: En este estudio discutimos
las novedades sobre el sindrome VEXAS, los
mecanismos patogénicos, los datos
epidemioldgicos, los criterios diagndsticos y los
algoritmos, opciones de tratamiento y
complicaciones. Esperamos que este trabajo

mejore la comprension sobre VEXAS.
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Recomendamos encarecidamente inscribir a

los pacientes con VEXAS en registros y
ensayos clinicos para mejorar el pronéstico de

VEXAS en el futuro.

pubmed.ncbi.nim.nih.qov/39470174/

Colitis en un paciente con fiebre
mediterranea familiar: ¢Es enfermedad de
Hoshi A,

Shimodate Y, et al. 2024 Sep 18;5(1):e70013.

Crohn o colitis ulcerosa? Por

Resumen - Una mujer de 24 afios fue derivada
a nuestro hospital con dolor articular, fiebre,
dolor abdominal y diarrea. La colonoscopia
mostrd Ulceras longitudinales con apariencia de
adoquines en todo el colon, sugestivas de
enfermedad de Crohn. Sin embargo, el
tratamiento con 5-aminosalicilico, azatioprina e
infliximab no logré remisién clinica. Cinco
meses después, la colonoscopia mostré una
mucosa granular difusamente extendida sin
vasculatura visible, compatible con colitis
ulcerosa activa. Basados en estos cambios en
las lesiones coldnicas, realizamos pruebas de
mutaciones en el gen MEFV y encontramos
variantes E148Q y L110P en el ex6n 2. El
tratamiento con colchicina resultd en remision
clinica completa. Nuestra experiencia sugiere
gue los cambios drasticos en la inflamacion
coldnica pueden ser clave en el diagnostico de
enterocolitis asociada con fiebre mediterranea

familiar.

pubmed.ncbi.nim.nih.gov/39295638/

Aumento de la importancia de las
correlaciones genotipo-fenotipo asociadas
con mutaciones comunes y raras del gen
MEFV en pacientes con FMF en los ultimos
treinta afios. Por Yildirim, S.; Bekis Bozkurt, H.;

Erguven, M. J. Clin. Med. 2025, 14, 712.

Resumen - Objectivos: Los estudios han
demostrado que algunas mutaciones,

especialmente la M694V, estan correlacionadas
con insuficiencia renal (RI) y/o amiloidosis (AA).
Hay datos limitados sobre las mutaciones raras
en la severidad de la enfermedad y la RI. Hoy
en dia, evaluar las correlaciones genotipo-
fenotipo en las mutaciones raras es importante
la FMF. Nuestro

para comprender mejor

objetivo fue evaluar los cambios clinicos,
demogréficos y genéticos, asi como las
correlaciones genotipo-fenotipo en pacientes
pediatricos con FMF durante treinta afios,
ademés de la importancia de las mutaciones
raras. Método: Se incluyeron en este estudio
2765 pacientes pediatricos con FMF. Results:
Se observd un aumento significativo de
mutaciones heterocigotas compuestas, E148Q
het/hom, R202Q het/hom,

complejas y mutaciones raras en la ultima

mutaciones

década. Conclusiones: Puede ser engafioso
para los clinicos asumir que las mutaciones,
gue han aumentado en frecuencia a lo largo de
los afios, son clinicamente leves. Las tasas de
Rl y AA en mutaciones raras no son menores
mutaciones

gue las observadas en las

comunes. doi.org/10.3390/icm14030712
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Fecha de
Abreviacion [Sindrome Autoinflamatorio Gen . e s
concientizacion
TRAPS Sindrome Periddico Asociado al Receptor del Factor de Necrosis Tumoral | TNFRSF1A 2 de septiembre
s . NOD2 )
NOD2 Sindrome de Blau/Sindrome de Yao 3 de septiembre
(CARD15)
PEAPA Sindrome de-f!ebre p.enod|ca, faringitis, N/A B R
aftas y adenitis cervical
HA20 Slndrc.>me a.u.tomflamatorlo Behget-like asociado con TNFAIP3 5 ok st
haploinsuficiencia A20
HIDS / MKD Sindrome de hiper-IgD / Deficiencia de mevalonato quinasa MVK 6 de septiembre
D E i
AOS nft?r.m(.ed.ad de Stl.“ del.ad.ult(,) . N/A LT
Alls Artritis idiopatica juvenil sistémica
CAPS Sindromes periddicos asociados a criopirina:
MWS Sindrome de Muckle Wells
FCAS Sindrome autoinflamatorio familiar inducido por frio NLRP3 9 de septiembre
NOMID Enfermedad inflamatoria multisistémica de inicio neonatal
CINCA Sindrome Articular Cutaneo Neurolégico Cronico Infantil
FCAS2 Sindrome autoinflamatorio familiar inducido por el frio tipo 2 NLRP12 10 de septiembre
PAPA Artritis Piégena, Pioderma gangrenoso y sindrome del Acné PSTPIP1 11 de septiembre
DADA2 Deficiencia de adenosina desaminasa 2 ADA2 15 de septiembre
FMF Fiebre mediterranea familiar MEFV 17 de septiembre
SAPHO Sindrome de sinovitis, acné, pustulosis, hiperostosis, osteitis N/A 19 de septiembre
PARI Pericarditis aguda recurrente idiopatica N/A 25 de septiembre
uSAID Enfermedad autoinflamatoria sistémica no definida N/A 29 de septiembre
Otras enfermedades autoinflamatorias
HS Hidradenitis supurativa N/A 6 - 12 de junio
EB Enfermedad de Behget N/A 20 de mayo
OCMR Osteomielitis crénica multifocal recurrente - b
OCNB Osteitis crénica no bacteriana / octubre
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