¢QUE ES LA FIEBRE MEDITERRANEA FAMILIAR?

La Fiebre Mediterranea Familiar (FMF) es una enfermedad genética
debida a mutaciones en el gen MEFV, que se localiza en el brazo corto del
cromosoma 16. Este gen codifica para la proteina pirina/marenostrina,
involucrada en el control de la inflamacidn. En los pacientes de FMF, las
mutaciones en el gen MEFV originan esta proteina de forma anémala, por
lo que no se puede regular correctamente la inflamacidn. Esto se traduce
en episodios recurrentes de fiebre e inflamacion de las serosas
(membranas que recubren algunas cavidades como la pleura o el
peritoneo).

Al ser una enfermedad genética, la FMF puede transmitirse de padres a
hijos. No es una enfermedad contagiosa. Se ha propuesto que su patrén
de herencia es recesivo, que significa que para desarrollar la enfermedad
es necesario recibir mutadas las dos copias del gen MEFV (la de origen
paterno y la de origen materno).

Afecta principalmente, pero no exclusivamente, a individuos de la cuenca
mediterranea, muy especialmente de su parte oriental (turcos, judios,
arabes, armenios). Como la mayoria de enfermedades genéticas, la FMF
esta considerada como una enfermedad rara o minoritaria.

DIAGNOSTICO

Existen diferentes criterios clinicos aceptados internacionalmente para el
diagnéstico de la FMF (criterios de Tell-Hashomer, criterios de Livneh).
Existen dos grandes problemas para establecer el diagndstico de sospecha
de la enfermedad. El primero es que existen ciertas enfermedades que
comparten muchos signos y sintomas con la FMF, lo que dificulta su
diagndstico diferencial. El segundo es que la FMF es una enfermedad
minoritaria, y por lo tanto el conocimiento de la misma entre la
comunidad médica puede ser limitado.

El andlisis del gen MEFV puede confirmar la sospecha clinica y establecer
el diagndstico definitivo de la enfermedad. No obstante, en ocasiones
puede ocurrir que no se aprecie la alteracion genética o se aprecie
unicamente en uno de los dos alelos.

En nuestro pais, este analisis estd cubierto por el sistema publico de salud,
siendo el médico especialista el responsable de decidir si es procedente o
no.

SINTOMAS

Los pacientes de FMF sufren episodios inflamatorios agudos,
habitualmente breves (24-72 horas) que remiten espontaneamente y
recurren a intervalos periddicos. Se han identificado numerosos factores
desencadenantes de estos episodios, tales como la ansiedad, el estrés
fisico o psicoldgico, las emociones fuertes, el ejercicio fisico intenso, las
infecciones, los traumatismos, la menstruacién y factores ambientales
tales como el mal tiempo o las estaciones frias.

11l. Complicaciones

La principal complicaciéon de la FMF es la amiloidosis secundaria, también
llamada amiloidosis reactiva o amiloidosis de tipo AA. Es consecuencia de
procesos inflamatorios repetidos y no controlados durante afios. No es
exclusiva de la FMF, pudiendo aparecer en otras enfermedades
inflamatorias o infecciosas cronicas (tuberculosis, artritis reumatoide,
enfermedad inflamatoria intestinal ...).

Este tipo de amiloidosis se debe al depdsito de una proteina (la proteina
sérica del amiloide o SAA1) en multiples tejidos y 6rganos (rifidn, higado,
intestino, piel, corazon...). Tras varios afios de depdsito, la funcién del
érgano puede verse comprometida, apareciendo entonces los sintomas
de la amiloidosis secundaria, que habitualmente son renales.

TRATAMIENTO

El tratamiento de primera linea de la FMF es la colchicina por via oral,
diaria y de por vida. La dosis 6ptima para cada persona es variable, siendo
necesaria su personalizacién. Con la colchicina, los episodios inflamatorios
agudos pueden dejar de aparecer (respuesta completa) o puede hacerse
menos intensos y menos frecuentes (respuesta parcial).

Desafortunadamente, hay un porcentaje pequefio de pacientes con FMF
(5-10%) que o bien no responden o bien desarrollan efectos secundarios
inasumibles. En este grupo de pacientes se estan probando tratamientos
alternativos (farmacos bioldgicos anti-inflamatorios en especial los
inhibidores de interleucina-1, por ejemplo, Anakinra o Canakinumab).

Ademas de su efecto directo sobre los episodios inflamatorios agudos, la
colchicina ejerce también un efecto protector sobre la aparicion de la
amiloidosis secundaria. Hay que tener cuidado con los efectos secundarios
de la colchicina, fundamentalmente de tipo gastrointestinal.

CONSECUENCIAS PARA LA VIDA COTIDIANA

Padecer FMF suele provocar dificultades para llevar una vida normal,
especialmente en el caso de los nifios. Se debe aprender a llevar una vida
disciplinada y ordenada, que incluya habitos de horarios, alimenticios y
una moderacion en la actividad fisica.

En el caso de los nifios, las frecuentes faltas de asistencia a clase y la propia
enfermedad pueden ocasionar problemas de relaciéon con otros nifios y
conllevar problemas de aprendizaje. En el caso de los adultos, la
enfermedad suele ser dificil de compaginar con una vida laboral normal,
con el agravante de la incomprension de la misma por el desconocimiento
de la enfermedad por parte del entorno social.

El conocimiento de la enfermedad permite plantear tratamientos y
disminuir factores desencadenantes como el estrés o el ejercicio fisico
extremo. En los nifios y adolescentes sera muy importante trabajar con los
centros educativos para explicar la enfermedad y las limitaciones que
puede implicar.

RECOMENDACIONES

El primer problema es la dificultad para obtener el diagndstico de la
enfermedad, siendo habitual la existencia de un retraso del diagndstico
con respecto al debut de la enfermedad, que en algunos pacientes ha
llegado a ser de varios afos.

La ausencia de un diagndstico concreto produce sufrimiento y frustracién
en el paciente y su familia por la incomprension, la incertidumbre, la
realizacion de pruebas médicas innecesarias, la ausencia de un
tratamiento eficaz para prevenir los episodios inflamatorios y la
posibilidad de desarrollo de amiloidosis secundaria.

Es conveniente llevar un diario de las manifestaciones de la enfermedad,
tanto si hay sospecha de padecerla (ayuda a su diagndstico) como si ya se
ha confirmado (ayuda a comprobar la respuesta a los tratamientos
durante el seguimiento).

Asimismo, es importante concienciar al paciente que una vez
diagnosticada, la enfermedad no tiene cura y durara toda la vida, si bien
sera tratable. Es conveniente que siga ciertas pautas de vida como:

= Cumplir escrupulosamente el tratamiento.

= Practicar una dieta alimenticia sana y variada. La lactosa por lo
general se tolera mal.

] Llevar un horario regular tanto en la comida como en el suefio.

. Evitar la fatiga fisica y mental. Evitar el estrés.

. Evitar las temperaturas extremas (frio, calor).

. Puede ser necesaria ayuda psicoldgica y apoyo emocional en
muchos momentos de la vida para sobrellevar mejor la
enfermedad.

¢QUE HACER SI HAY SOSPECHAS DE PADECER LA ENFERMEDAD?

Plantea a tu médico de atencién primaria tus sospechas. Si es preciso
pidele que te derive para ser valorado por un equipo especializado en
atencion a enfermedades autoinflamatorias (puede ser un reumatélogo,
internista, inmundlogo, pediatra reumatdlogo ....)

Si tienes dudas o problemas al respecto ponte en contacto con Stop FMF



La variedad e intensidad de los sintomas pueden variar mucho de un
episodio inflamatorio a otro. A continuaciéon, se detallan las
manifestaciones frecuentes y ocasionales de la enfermedad, asi como sus
complicaciones a largo plazo.

| Sintomas frecuentes

Fiebre elevada

Dolor en la zona abdominal, Peritonitis inflamatoria no
estrefiimiento, vomitos infecciosa

Pleuritis inflamatoria no

Dolor en pecho, tos seca y corta . .
infecciosa

Artralgias (dolor articular), Sinovitis inflamatoria no
inflamacion articular (artritis) infecciosa

Dolores musculares

Erupciones cutaneas,
normalmente en la parte
anterior de las piernas

Eritema erisipeloide

Dolor testicular, vaginal o de

. Orquitis, vaginitis
ovarios q i

Fatiga, dolor generalizado,
alteracién del suefio, inquietud,

cambios de humor, depresion

. Sintomas ocasionales

Meningitis infl i
Dolor de cabeza eningitis inflamatoria no

infecciosa
Dolor de ojos Conjuntivitis
Dolor de oidos Otitis
Dolor de garganta, llagas en la
boca

Dolor en pecho Pericarditis inflamatoria no

infecciosa.

Aparicion de petequias y Vasculitis, purpura de Schonlein-
purpuras Henoch, Poliarteritis Nodosa

Inflamacion de nervios Neuralgias

NUESTRA ASOCIACION:

Somos una asociacion de ambito estatal sin dnimo de lucro, cuya finalidad
principal es la mejora de la calidad de vida de los pacientes y familiares de
FMF y Autoinflamatorios. Esta finalidad se concreta en los siguientes
objetivos:

= Defender los derechos de pacientes y familiares.

. Potenciar la presencia y conocimiento de la enfermedad ante
la sociedad.

. Impulsar la investigacion en FMF y autoinflamatorios.

= Reivindicar la normalizacién e insercidn escolar, laboral y social
de pacientes y familiares de FMF y autoinflamatorios.

. Fomentar la relacién entre familias afectadas.

. Ser interlocutor vélido ante organismos publicos y privados en
asuntos que afecten a los pacientes y familiares.

Al ser la FMF una enfermedad poco frecuente es dificil conseguir fondos
para investigacion médica. Con la ayuda de todos y trabajando juntos
podremos conseguir mejorar esta situacion y ayudar a entender mejor
esta enfermedad e investigar en nuevos tratamientos. Te animamos a
colaborar con nosotros.
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¢{POR QUE ES IMPORTANTE ESTE PROGRAMA?

La Asociacion Espanola de Fiebre Mediterrdnea
Familiar y Sindromes Autoinflamatorios, es una
entidad sin dnimo de lucro, con el
reconocimiento de Utilidad Publica que trabaja
por la innovacién y para proporcionar una
atencidn integral de las hecesidades
psicosociales de las personas con sindromes
autoinflamatorios (SAID) y sus familias.

Desde Stop FMF hemos detectado una serie de
carencias y necesidades de las familias
afectadas por Sindromes
Autoinflamatorios (SAID) que nos llevan a
implantar un programa de acogida vy
acompahnamiento.

Este programa dard respuesta a las diferentes
necesidades que surgen en las familias, en
funcién de las diferentes etapas del ciclo vital
en las due se encuentren: abordando las
dificultades hasta la obtencién del diagndstico,
durante el impacto del diagndstico, la
superacion del duelo, la aceptacion del hecho
de padecer una enfermedad crénica, y el
aprendizaje para convivir con la enfermedad y
poder interactuar de la manera mds
normalizada  posible en los diferentes
contextos sociales en los dque la persona
afectada interactue (contexto  sanitario,
familiar, escolar, laboral y social), aprendiendo
para ello todo lo necesario para poder
gestionar el manejo de la enfermedad.

En Acogida y Acompahamiento, contamos con
diferentes dreas de intervencién innovadoras por
ser la unica entidad espanola que ofrece esta
atencion especializada.

Objetivos

Empoderar y promover la autonomia de las
personas con enfermedades autoinflamatorias
para favorecer el desarrollo de la vida
independiente 'y la prevencion de la
dependencia.

Prevencion y promocion de la salud de las
personas con enfermedades autoinflamatorias.
Favorecer el acceso de las personas con
enfermedades autoinflamatorias y sus familias a
los sistemas de proteccién sanitarios,
formativos y sociales en condiciones de
igualdad y equidad.

Mejorar la calidad de vida de pacientes vy
familiares de SAID.

Trabajar en red para sensibilizar a la poblacidn
dacerca de las necesidades de atencidon integral
sociosanitaria de las personas con
enfermedades autoinflamatorias y sus
familias.

{QUIEN PUEDE PARTICIPAR?

Familias con autoinflamatorios o con sospecha
de autoinflamatorio.

Mads informacién en:
https://fmf.org.es/acogida-acompanamiento/
Formulario de inscripcion:
https://forms.gle/Nvsglw5dGFFOFiTu?7

GOBIERNO MINISTERIO
DE ESPANA DE DERECHOS SOCIALES
Y AGENDA 2030

/ POR SOLIDARIDAD
OTROS FINES DE INTERES SOCIAL
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Mas informacion:
https://fmf.org.es/
661286891
contacto@fmf.org.es
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PROGRAMA DE ACOGIDA Y ACOMPANAMIENTO

Area de Informacién Médica

Centros y Especialistas en
Autoinflamatorios. Informa-
cién sobre los Autoinflamato-
rios, sintomas, medicacion...

Area Social
Atenciodn social
Prestaciones Sociales
Programas

Area Psicolégica
Atencion psicolégica
Aspectos Saludables

Programas

'

CALIDAD

ActivaTE.

Programa para adolescentes-Jévenes con Autoinflamato-
rios. Encuentros de jévenes.

Atencion a las Familias

Atencion a la diversidad de familias con autoinflamatorios.
Escuela de familias, actividades de ocio y tiempo libre ...

Atencion Psicosocial

Atencién psicosocial tanto individual como grupal. Grupos
de Ayuda Mutua

ConéctaTE.

Inclusién y participacién social. Empoderamiento de las
familias con SAID en temas sociales. Trabajo en Red con los
servicios comunitarios

CuidaTE.

Cuidados del Cuidador. Gestién de las Emociones. Empo-
deramiento de las familias con SAID en su patologia y cui-
dados

Educacién Inclusiva

Asesoramiento y formacién a centros, profesorado, fami-
lias y alumnos

Valoracidon del usuario
Valoracidn técnica
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