CARDIOCORE. 2013;48(3):120-121

Cardiocore

Cardiocore

www.elsevier.es/cardiocore

Observaciones clinicas

Derrame pericardico en paciente con fiebre mediterranea
familiar tipo 1

Maria José Romero-Reyes®*, Rocio Picén-Heras®, José M. Rivera-Civico®
y Luis F. Pastor-Torres®

a Servicio de Cardiologia, Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Valme, Sevilla, Espaiia
b Servicio de Medicina Interna, Hospital Universitario Nuestra Sefiora de Valme, Sevilla, Espaia

INFORMACION DEL ARTIiCULO RESUMEN

Historia del articulo: La fiebre mediterranea familiar (FMF) es una enfermedad excepcional en nuestro medio.

Recibido el 2 de mayo de 2012 Se hereda con caracter autosémico recesivo y en un bajo porcentaje presenta derrame

Aceptado el 24 de agosto de 2012 pericardico durante el episodio.

On-line el 6 de diciembre de 2012 Presentamos el caso de una mujer de 23 anos con derrame pericdrdico y episodios
recurrentes de fiebre, dolor abdominal y pericarditis, llegdndose al diagnéstico de FMF

Palabras clave: mediante el estudio genético.

Fiebre mediterranea familiar © 2012 SAC. Publicado por Elsevier Espana, S.L. Todos los derechos reservados.

Derrame pericardico

Heterocigoto
Pericardial effusion in a patient with familial Mediterranean fever type 1
ABSTRACT

Keywords: Familial Mediterranean fever (FMF) is a rare disease in our environment, which is passed

Familial Mediterranean fever down through families by means of an autosomal-recessive manner. Only few patients show

Pericardial effusion pericardial effusion during the episode.

Heterozygous We present the case of a 23-year-old woman with pericardial effusion and recurrent
attacks of fever, abdominal pain and pericarditis. We arrived at the diagnosis of FMF by
performing genetic studies.

© 2012 SAC. Published by Elsevier Espaia, S.L. All rights reserved.
S episodios recurrentes y breves de fiebre y serositis, cursando
Introduccién

frecuentemente con dolor abdominal. Debido a su escasa pre-
valencia en nuestro medio, el diagnéstico de esta enfermedad
La fiebre mediterrdnea familiar (FMF) es una enfermedad here- es dificil, ya que puede simular una amplia variedad de pato-
ditaria de caracter autosémico recesivo que se caracteriza por logias.
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Figura 1 - Ecocardiografia transtoracica, ventana subcostal,
en la que se visualiza el derrame pericardico (DP) y se
observa como durante la diastole precoz se colapsa (flecha)
la pared libre del ventriculo derecho (VD).

Caso clinico

Mujer de 23 anos, sin antecedentes cardiovasculares, en estu-
dio ambulatorio por episodios recurrentes y breves de fiebre y
dolor abdominal de un ano de evolucién.

Acudié a urgencias con un cuadro de dolor retroester-
nal opresivo que aumentaba con la inspiracién profunda.
El electrocardiograma presentaba una elevacién céncava del
segmento ST en las precordiales. Ante la sospecha de afec-
tacién pericardica se realizé una ecocardiografia, que mostré
derrame pericardico leve. Dado que la paciente estaba esta-
ble, se inici6 tratamiento con antiinflamatorios y se decidié
continuar con el estudio de forma ambulatoria.

Alas 2 semanas presenté un cuadro de febricula, poliartral-
gias y dolor abdominal, cediendo todo ello espontdneamente
en 3 dias. La ecocardiografia de control mostré aumento del
tamano del derrame pericardico con signos incipientes de
compromiso leve al llenado (fig. 1).

Se solicité una serologia completa, que resulté negativa.
Los uUnicos hallazgos fueron anemia microcitica leve y una
ligera elevacién de la PCR y la VSG. Se realizd una TC tora-
coabdominal, en la que destacaba una probable ileitis distal
con minima cantidad de liquido libre peritoneal, por lo que se
iniciaron estudios endoscépicos con biopsias para descartar
una enfermedad inflamatoria intestinal, que fueron normales.

Ante la sospecha de una enfermedad sistémica y la nega-
tiva de las pruebas complementarias obtenidas hasta el
momento, se solicité perfil inmunolégico, que resulté repe-
tidamente negativo. Finalmente se realizé estudio molecular
mediante de las principales mutaciones implicadas en la FMF
(M694V, M694I, V726A, M680I y E148Q de los exones 10 y 2 del
gen MEFV), resultando ser portadora heterocigota de la muta-
cién E148Q. Se inici6é tratamiento con colchicina a dosis de
2 mg/dia con buena evolucién posterior, remisién del derrame

pericardico y desaparicién de las crisis. Inicialmente no se ha
hecho extensivo el estudio a los familiares, por permanecer
asintomadticos.

Discusién

La FMF se caracteriza por episodios recurrentes y breves de fie-
bre y serositis, y frecuentemente cursa con dolor abdominal®2.
Debido a su escasa prevalencia en nuestro medio su diagnés-
tico es dificil, dado que puede simular una amplia variedad
de patologias!. En este caso, el caracter recurrente de la cli-
nica y la negatividad de las pruebas complementarias que
descartaron otras patologias fue lo que hizo que se solici-
tara un estudio genético en busca de mutaciones propias de
la FMF. Se trata de un caso de especial dificultad diagnéstica
por lo atipico de su presentacién, puesto que solo el 0,7-1%
de los pacientes con FMF presentan derrame pericardico?.
Es una enfermedad hereditaria transmitida de forma autosoé-
mica recesiva, asociada a mutaciones en el gen MEFV3#, Este
gen codifica una proteina llamada pirina que interactia con
la proteina asociada a apoptosis (ASC), impidiendo el proce-
samiento de IL1B y estimulando asi la apoptosis. En la FMF,
la pirina no se acopla normalmente a la ASC, aumentando la
secrecién de IL1B y promoviendo un estado proinflamatorio®.
Nuestra paciente resultd ser portadora heterocigética para la
mutacién E148Q. Sin embargo, hay casos descritos de FMF
y mutacién en un solo alelo pero con alta penetrancia, y
las investigaciones han demostrado que las mutaciones del
gen MEFV no son identificables por métodos corrientes en el
20-25% de las personas con caracteristicas clinicas de FMF,
pudiendo estar implicados otros genes*. El diagnéstico de esta
patologia tiene importantes implicaciones, ya que el trata-
miento con colchicina reduce la frecuencia de los ataques y
disminuye la progresién a amiloidosis, que es la complica-
cién méas temida la FMF°. En nuestro caso, en el momento
del diagnéstico no habia datos de amiloidosis, ya que no exis-
tia proteinuria y en la biopsia intestinal no habia depdsitos de
amiloide A.
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