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Síndromes 
autoinflamatorios 

“enfermedades caracterizadas por 

la aparición de episodios recurrentes 

de inflamación sistémica, en ausencia 

de exposición a gérmenes patógenos, 

autoanticuerpos o células T específicas 

de antígeno” 



Thomas Brayne, 
1835 



FMF HIDS TRAPS 

MIM MIM 249100 MIM 260920 MIM 142680 

Patrón de 

Herencia 

Autosómica 

Recesiva 

Autosómica 

Recesiva 

Autosómica 

Dominante 

Gen MEFV MVK TNFRSF1A 

Locus 16p13 12q24 12p13 

Proteína Pirina - 

Marenostrina 

Mevalonato - 

Kinasa 

Receptor 1 del TNF 

(p55) 

Inicio Síntomas Antes de los 20 

años 

70 % antes de 1 año Variable inferior a 20 

años 

Duración 1-3 días 3-5 días Más de 5 días 

Sindromes hereditarios de fiebre recurrente 



Sindromes periódicos asociados a la criopirina 

NOMID/CINCA MWS FCU-FCAS 

MIM MIM 607115 MIM 191900 MIM 120100 

Patrón de 

Herencia 

Autosómica 

Dominante 

Autosómica 

Dominante 

Autosómica 

Dominante 

Gen 
CIAS1- PYPAF1-

NALP3 

CIAS1- PYPAF1-

NALP3 

CIAS1- PYPAF1-

NALP3 

Locus 1q44 1q44 1q44 

Proteína Criopirina Criopirina Criopirina 

Inicio Síntomas Neonatal 
Primera-segunda 

década 
Inferior a 6 meses 

Duración Variable 
2-3 días, hasta 

una semana 
De horas a 1 día 



Aróstegui JI, Yagüe J, 2008 



SINDROME 

CINCA/NOMID 



Paciente de 6 años de edad que presenta: 
 
1. Lesiones cutáneas desde el nacimiento, etiqueta- 
das inicialmente de dermatitis atópica y después 
de urticaria crónica. Aparecen y desaparecen espon- 
táneamente sin relación a tto con antihistamínicos. 
 
2. Fiebre recurrente, sin una cadencia precisa 
que se ha acompañado de elevación de reactantes 
de fase aguda constatados. 
 
3. Artralgias, acompañando a los accesos de fiebre, 
afectando a rodillas y codos, que han llevado a con- 
sultas en UCIAs, siendo diagnosticada de coxitis /  
bursitis. 



Ingresa a los cinco años por cuadro de coxalgia  
izquierda intensa que le imposibilita la marcha,  
precedida de un pico febril de 38ºC. Lesiones  
cutáneas urticariformes, difusas. 
 
MSK: dolor a la presión sobre región inguinal 
y a la movilización de cadera izqda. Resto de  
articulaciones libres. La impotencia funcional 
obliga a prolongar el ingreso. 
 
Oftalmología: PAPILEDEMA BILATERAL. 









Hbg: 10,4; 
Hto: 34.8% 
Leucos:10.410 
Plaquetas: 427.000 
VSG=100 
PCR=10.23 
ANA= negativo 

LCR: 
Glucosa  57 
Proteínas 32 
Leucocitos: 25 
Presión (PL): 26 mmHg 
Extensión citocentrifugado: 
predominio de PMN. 



Biopsia cutánea: 

 
Fragmento de piel que presenta edema intersticial leve y presencia 

de polimorfonucleares en la luz de los vasos, con infiltración 

neutrofílica intersticial intensa y con presencia de algunos eosinófilos 

aislados. Focalmente se observa tumefacción y alteración de la pared 

de los vasos 

OD: Urticaria-Vasculitis 

 



Figura 3. Organización genómica del gen CIAS1 y localización de mutaciones 

asociadas a síndromes CAPS. Abreviaturas: PYD (Pyrin Domain); LRR 

(Leucine-Rich Repeats) 

Gen CIAS1/PYPAF1/NALP3 

Exones 4 5 6 7 8 9 1 2 3 

PYD NACHT LRR 
Dominios 

criopirina 

V198M R260W 
R260P 
R260L 

L264F 

D303N 
D303G 

L305P 

Q306K 

F309S 

T348M 

A352V 

L353P 

E354D 

H358R 

A374N 

T405P 

T436I 

A439V 
A439T 

F523L 

G569R 

Y570C 

F573S 

E627G 

L632F 

M662T 

T436N 

G775R Y859C 



Scand J Rheumatol, 1987 



Modesto C, 2011 



Modesto C, 2011 



Naka EN, 2007 



pro-caspasa 

inflamasoma 3 

Joost P.H. Drenth, 2006  



INFLAMACIÓN 

AUTOINMUNIDAD 

≠ 

Prednisona + Anakinra 



CAPS /CINCA 

LES 

McGonagle D, McDermott MF, 2006 



LES 



Paciente de 11 años de edad que presenta, tras la segunda 
dosis de vacuna frente a virus de la hepatitis B: 
 
1. Edema labial  
2. Dolor articular + inflamación articular en MCF, IFP 
y tobillos, de un mes de duración. 
 
En las últimas 48 horas, se añade: 
 
3. Fiebre alta, hasta 39,5ºC 
4. Exantema generalizado, que afecta cara, tronco, extremidades  





Hbg: 11,3 
Leucocitos:2.740 
Linfocitos:650 
Plaquetas: 150.000 
VSG=82 (1ªhora) 
PCR= 3,2 ng/L 
ANA= positivo >>1/640 (homogéneo) 
Anti-DNA positivo = 320 UI/L 
Anti-DNA positivo por crithidiae 
C3, C4 y CH50 disminuidos 
Hematuria microscópica sin proteinuria 



Criterios de clasificación del LES 

Eritema malar (mariposa) 
Lupus discoide 
Fotosensibilidad 
Ulceraciones orales o mucosas 
Artritis no-erosiva ** 
Nefritis 
Afectación del SNC 
Serositis (pleuritis, pericarditis) 
Anemia, linfopenia, trombopenia ** 
ANA positivos ** 
Inmunoserología positiva (DNA, Sm, AFL) ** 

ACR, 1997 



Biopsia cutánea: 

 
Infiltrado inflamatorio denso en la dermis. Infiltrado que es  

polimorfo con linfocitos, células plasmáticas y algunos PMN 

en las zonas más altas. No signos de vasculitis. 

OD: Patrón dérmico inflamatorio polimorfo difuso. 

Prednisona + Hidroxicloroquina 

Prednisona + Micofenolato 





Tres años más tarde, 
 

Pérdida de la visión central en el ojo izquierdo. 

 

FO: Papilas borradas (I>D) + exudado algodonoso sobre 

papila izquierda. Mácula normal + 

pérdida de visión en el ojo izquierdo que no se explica sólo 

por la existencia del papiledema. 



HIPERTENSIÓN ENDOCRANEAL BENIGNA 

PL = 36 mmHg Prednisona dosis altas 



Criterios diagnósticos de hipertensión 
endocraneal benigna 

 Síntomas de aumento de la presión intracraneal en 

ausencia de síntomas focales. 

 Papiledema bilateral y aumento de la mancha 

ciega en ausencia de signos focales. 

 Aumento documentado de la presión intracraneal. 

 Citoquímica de LCR normal. 

 TAC y RNM cerebral normal. 



Benseler SM, Silverman ED, 2005 
Prieur A-M, Quartier P, 2009 



Fiebre + 

Exantema cutáneo + 

Artritis/ artralgias + 

Afectación del SNC 

síndrome 

autoinflamatorio 

enfermedad 

autoinmune 



síndrome 

autoinflamatorio 

enfermedad 

autoinmune 

Órganos específicos 

Afectación  

neurosensorial 

Afectación  

pulmonar y renal 



NUEVAS ENFERMEDADES 



Psoriasis pustular generalizada o 

Síndrome DITRA  

(Deficiency of interleukin thrity-six-receptor antagonist) 

Marrackhi S, 2011 



Marrackhi S, 2011 



CINCA 

CANDLE 

Yin Liu, 2011 



CANDLE 

Chronic atypical neutrophilic dermatosis with lipodystrophy 

and elevated temperature syndrome. (PSMB8) 

Pascual V, 2003 Yin Liu, 2011 





Gracias 


