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Resumen

Descripcion del caso: Descripcion del caso: paciente varén de 31 afos que consultd por fiebre
termometrada de hasta 38,52 C desde hacia 4 dias, que bajaba con antitérmicos y se acompafaba de
dolor abdominal punzante que empeoraba con los alimentos. Desde hacia dos afnos sufria episodios
similares de fiebre de unos 5-7 dias de duracion, que respondian a antitérmicos y dolor abdominal
que no cedia con paracetamol. Referia que un abuelo materno habia tenido episodios parecidos.

Exploracion y pruebas complementarias: TA 120/80 mm/Hg. Signos meningeos negativos,
otoscopia normal, auscultacién cardiopulmonar normal, abdomen depresible, doloroso a la presion
en la region periumbilical, Blumberg negativo, ruidos positivo, no se palpaban masas ni megalias.
Analitica: Hemograma 13.600/ul leucocitos con neutrofilia, velocidad de sedimentacién 30 mm/h (en
una de las crisis). Bioquimica normal. Pruebas reuméticas negativas. Anticuerpos
antitransglutaminasa: negativos. Gastroscopia: esofagitis péptica grado B. Biopsia gastrica: gastritis
cronica superficial. Colonoscopia: normal salvo pdlipo hiperplasico de 4 mm. TAC abdominal:
normal, no signos de enfermedad inflamatoria intestinal. Derivado a Medicina Interna, sospechan
Fiebre Mediterranea Familiar y hacen estudio genético que sélo detecta 3 mutaciones sindnimas en
el exon 2 del gen MEFV (no cambio de aminoacidos A165A, G138G, D202D). No se han encontrado
mutaciones tipicas de Fiebre Mediterranea Familiar, aunque ante el hallazgo referido se solicita el
analisis del resto de los exones. El paciente inicié tratamiento con colchicina y prednisona para la
fiebre, a partir de lo cual hizo brotes menos recurrentes pero la colchicina le produjo diarrea,
ademas las determinaciones de amiloide en sangre fueron altas, por lo que se decidid solicitar
estudio genético para el resto de los genes de la Fiebre Mediterranea Familiar y valorar el
tratamiento con anakinra o canakinumab.

Juicio clinico: Probable Fiebre Mediterranea Familiar (FMF).

Diagnostico diferencial: Con sindromes de fiebre periddica hereditaria (sindrome de
hiperinmunoglobulinemia-D, sindrome periddico asociado al receptor de TNF), cuadros de abdomen
agudo (apendicitis, pancreatitis ...), enfermedades ginecoldgicas, etc.

Comentario final: La FMF es una enfermedad autosémica recesiva caracterizada por fiebre
recurrente e inflamacion de las serosas, con frecuencia familiar y en pacientes con antepasados
procedentes de la cuenca mediterranea. Se basa en una mutacion del gen MEFV que codifica la
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pirina, proteina que interviene en los mecanismos de regulacion de la inflamacion.
Aproximadamente un 20% de los individuos con criterios de FMF no tienen mutaciones del gen
MEFV. Los test genéticos se usan para apoyar el diagnodstico pero no lo excluyen. Es una
enfermedad poco frecuente, pero puede plantear el diagnéstico diferencial con cuadros de abdomen
agudo por la inflamacién de las serosas que produce.
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