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El sindrome de Blau es una enfermedad granulomatosa autoinflamatoria de origen genético. Las
mutaciones se sittan en el gen CARD15/NOD2 siendo el fenotipo variable con afectacién en piel,
Gvea y articulaciones Se presenta un caso atipico de Sindrome de Blau con panuveitis como
sintoma inicial, artritis tardia y eritema nodoso.

Caso clinico Nifia de 11 afios que consulta por mala vision en ojo izquierdo (Ol) y derecho (OD)
de7 y 2 meses de evolucién. Exploracion: agudeza visual (AV) en OD 0.15 Ol Contar dedos.
Presion intraocular (P10) de 21 y 28 mmHg. Biomicroscopia: uveitis anterior granulomatosa,
sinequias posteriores y células +3 (clasificacion SUN).FO: membrana neovascular subretiniana
(MNVSR) en Ol, y lesiones coriorretinianas. Signos diagndsticos de panuveitis granulomatosa,
tipo coroiditis multifocal.Desarroll6 una MNVSR en OD

Tatamiento: Bevacizumab intravitreo MTX Adalimumab y tépico antihipertensivo. Tras
supresion del Adalimumab, 2 afios después presenta eritema nodoso y artritis de tobillo. Se
obtiene remision total con el reinicio de Adalimumab. Biomicroscopia y funduscopia sin actividad
inflamatoria.

El andlisis del gen NOD2 detecta una nueva variante p.Leu-349-Phe ( p.L 349F ) con penetrancia
incompleta.

Conclusiones

Presentamos un caso atipico de sindrome de Blau con panuveitis como sintoma inicial.

Se detecté una variante nueva con penetrancia incompleta siendo la segunda familia descrita
con esta caracteristica

El tratamiento anti-TNF con Adalimumab es eficaz para la remision total de la enfermedad



