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INTRODUCCION

La base genética de la artritis idiopatica juvenil (AlJ) es compleja y poco conocida. La existencia
de pocos casos familiares ha impedido establecer un patréon de herencia definido. Incluso en
aquellos casos con agrupacién familiar permanece la incognita de si se trata de una enfermedad
hereditaria con clinica solapante a la de la AlJ.

OBJETIVO
Exponer las principales caracteristicas clinicas, y los estudios genéticos realizados, en una
familia consanguinea, de origen marroqui, con tres hijos afectos de una poliartritis seronegativa.

OBSERVACION CLINICA

Tres de los siete hijos fueron diagnosticados de AlJ a los 14, 2 y 4 afios (inicio entre los 2-4
afos), con afectacién poliarticular-oligoarticular extendida. Al diagndstico presentaban aumento
de los reactantes de fase aguda sin alteracion inmunoldgica. Tras recibir tratamiento con
diversos farmacos, en dos de ellos la radiologia pone de manifiesto dafo articular.

Estudio genético: Se establecié un patrén de herencia autosémico recesivo como modelo mas
probable en esta familia. Tras genotipado masivo de SNPs en los tres hermanos afectos, en uno
sano y en la madre, se identificaron 4 regiones del genoma que segregaban en homocigosidad
s6lo en los individuos afectos. El analisis de estas regiones detect6 4 variantes genéticas en 4
genes diferentes, que se redujeron a 3 mediante un cribado combinado de variantes genéticas
en las bases de datos publicas y el estudio en poblacién control.

CONCLUSIONES

Se presenta una forma hereditaria de poliartritis seronegativa, de inicio precoz. Se han
identificado 3 genes como posibles responsables. Son necesarios estudios adicionales,
incluyendo mas pacientes de otras familias diferentes, para demostrar su papel causal.



