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RESUMEN

En los ultimos afios, los grandes avances cientificos en materia de
genética y biologia molecular, nos ha conducido a un mayor conocimien-
to de los actualmente denominados sindromes autoinflamatorios, carac-
terizados por recurrentes episodios inflamatorios genéticamente deter-
minados y no mediados por autoinmuinidad. Dentro de este grupo nos
encontramos los denominados sindromes de fiebre recurrente heredita-
ria: fiebre mediterranea familiar (FMF), sindrome hiper IgD (HIDS), sin-
drome de receptor del TNFo (TRAPS), sindrome de Muckle-Wells
(MWS), urticaria familiar por frio (FCAS) y sindrome CINCA.

Su base genética ha sido claramente demostrada mediante la identifi-
cacion del gen reponsable. Alguno de estos genes codifican proteinas con
un dominio comin (PYRIN-dominio), claves en los procesos de apopto-
sis e inflamacion.

La finalidad de este articulo es realizar una revisién de los aspectos
genéticos, moleculares, clinicos y reumatoldgicos de estos sindromes,
atn en parte desconocidos, y aunque poco frecuentes, no ausentes de
nuestra practica diaria. De su estudio e investigacién podremos obtener
nuevos conocimientos que nos conducirdn a desentranar el complejo
proceso inflamatorio.
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ABSTRACT

At last year the great scientific advances in genetics and molecular
biology have led to a bigger knowledge about we nowadays call “
Autoinflammatory syndromes”, characterized by recurrent inflammatory
episodes genetically determined and not mediated by autoinmmunity. In
this group, they are included the hereditary periodic fever syndromes:
Sfamilial mediterranean fever (FMF), hiper 1g-D syndrome (HIDS), TNF-
receptor-associated periodic syndrome (TRAPS), Muckle-Wells syndro-
me (MWS), familial cold autoinflammatory syndrome (FCAS), CINCA
syndrome.

The past 6 year have witnessed the identification of genes causing
these diseases. Some of these genes encode proteins with a common
domain ( PYRIN domain). These protein are part of regulatory pathway
of inflammation and apoptosis.

The purpose of this article, is to carry out review of the genetic, cli-
nical, molecular and rheumatologic aspect of these syndromes, in part
unknow. Although they are not common, they are not absent in our diary
clinical practise. Their study and research we will be able to obtain new
knowledge that lead us to solve the complex inflammatory process.
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INTRODUCCION

Consideramos la inflamacién como un complejo proceso
en el que intervienen una serie de citocinas y células efectoras
en reaccion a estimulos fisicos, quimicos, bioldgicos e inmu-
nolégicos. Sin embargo un nuevo concepto, el de los llamados
“sindromes autoinflamatorios”, surge del estudio de una serie
de entidades que cursan con una desregulacién del fenémeno
inflamatorio, genéticamente determinado (1). Dentro de estos
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sindromes se encuentran los denominados sindromes de fiebre
periddica recurrente hereditarios: fiebre mediterrdnea familiar
(FMF: familial mediterranean fever), sindrome de hiper-IgD
(HIDS: Hiper-1gD syndrome), sindrome de fiebre periddica
asociado al receptor del TNF (TRAPS: TNF-associeted perio-
dic syndrome), sindrome crénico infantil neurolégico, cutdneo
y articular (CINCA: chronic, infantile, neurological, cutaneus
and articular syndrome), sindrome de Muckle-Wells (MWS:
Muckle-Wells syndrome) y sindrome autoinflamatorio fami-

Correspondencia: M* Loreto Horcada Rubio. Gran Via, 39 entlo. dcha. 50006 Zaragoza

55



