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FAMILIAR ASOCIADO A UN SINDROME PFAPA
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Resumen

Descripcion del caso: Nifio de 3 afios que presenta fiebre recurrente de hasta 39 °C, de duracion variable, 24-
36h, asociando en los cuadros adenopatias laterocervical es, exudados amigdalares ocasional es, aftas oralesy
dolor abdominal con test de deteccion rdpida de estreptococo A negativo. Mala respuesta a paracetamol y
buena a ibuprofeno en los cuadros. Ante la recurrencia de los brotes se le remite a estudio por Reumatol ogia
infantil que realiza estudio genético de sindromes hereditarios de fiebre periddica

Exploracion y pruebas complementarias. Hemograma normal, salvo leucocitosis en alguno de los cuadros,
sin neutropenia asociada. Bioquimica normal, factor reumatoide 10 U/mL, CK 114 U/L, sin alteracién de
transaminasas. Hormonas tiroideas normales. Inmunoglobulinas y complemento en rango de normalidad.
ANA y autoanticuerpos negativos. Serologia para Borrelia, Brucelamelitensis, CMV, Epstein-Barr, Herpes,
HVB, HVC, VIH, Parvovirus B19 y toxoplasma negativa. Rx térax y ecografia abdominal sin hallazgos
patol 6gicos. Estudio genético: heterocigoto paraexéon 2 del gen MEFV.

Juicio clinico: Fiebre mediterranea familiar (FMF) asociado a sindrome PFAPA (sindrome Marshall).

Diagnastico diferencial: Procesos viricos, endocarditis, tuberculosis, artritis idiopatica juvenil,
inmunodeficiencias, leucemia.

Comentario final: No hay pruebas especificas para el PFAPA. Su diagndéstico es clinico basado en la
recurrencia de lafiebre de forma periddica (> 39 °C) de 3-5 dias de duracién, asociando frecuentemente
adenopatias cervicales, estomatitis aftosay faringitis. El tratamiento del PFAPA son |os corticoides
sistémicos (dosis Unica de 1-2 mg/kg, maximo 60 mg) a inicio de lafiebre. Su pronostico es excelente. Es
una enfermedad benigna, autolimitada que desaparece en afios. La FMF es la enfermedad autoinflamatoria
genética més frecuente. Se debe a una mutacién en el gen MEVF con patrén de herencia autosdmico recesivo
generalmente. El acimulo de sustancia amiloide marca el prondstico manifestandose como sindrome
nefrético en la 43-52 década. Su tratamiento es con colchicina ( 5 afios: 0,5 mg/dia; > 5 afios. 1 mg/dia) que
controlalos sintomasy previene e desarrollo amiloidosis.
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