


SINDROMES AUTOINFLAMMATORIS 
DE L’ADULT

Dr. S. Buján

Unitat de Malalties Sistèmiques i Autoimmunes
Hospital Universitari VH







• Innate immune system cells

• Pattern recognition receptors (PRR)

• Pathogen-associated molecular patterns (PAMPs) 
/ Danger-associated molecular patterns (DAMPS)

• Proinflammatory cytokines release / intracellular
activation of proinflammatory pathways
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SINDROMES AUTOINFLAMATORIOS



SIGNES GUIA: 

• Febre periòdica + / - manifestacions comunes

“atípiques”:

Dermatològiques 

Alergològiques 

Reumatològiques 

Neurològiques 

Oftalmològiques 

Abdominals 

Amiloidosi 2ª



• Manifestacions comunes “atípiques”:

 Dermatològiques

 Pioderma gangrenòs

 Pitiriasi rubra

 Psoriasi pustular d’inici neonatal / infantil precoç

 Lipodistròfia

 Erisipela- like

 Dermatosi neutrofílica Sweet – like 

 Vasculitis PAN-like infantil / precoç

 Eritema malar “lupus-like” infantil

 Alergològiques

 Urticària desencadenada per fred NO a frígore

 Urticària – vasculitis idiopàtica  refractària





SINDROMES AUTOINFLAMATORIOS EN LA PRACTICA 
CLÍNICA





• Manifestacions comunes “atípicas”:

Reumatològiques

 Hidrartros recidivant

 Mono /òligo / poliartritis seronegatives refractàries

 Remodelació / sobrecreixement patelar

 Neurològiques

 HTEC

 Edema de papila

 Meningitis asèptica (de repetició)

 Oftalmològiques

 Edema palpebral

 Conjuntivitis de repetició

 Uveitis granulomatosa
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• Manifestacions comunes “atípiques”:

Otorrinolaringológiques:

 Aftosi 

 Faringitis

 Adenitis cervical

 Hipoacusia neurosensorial

 Amiloidosi 2ª
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• Aparició asincrònica de la simptomatología

• Absència d’alteració analítica

• Absència d’història familiar

• Estudi genètic negatiu



SINDROME AUTOINFLAMATORIO = INFLAMACION

DATOS INFLAMATORIOS OBJETIVOS:

 VSG

 PCR

 SAA

 CALPROTECTINA (S100A12)



• Limitacions dels estudis genètics i proteòmics: 
– Mutacions vs. polimorfismes 

– Polimorfismes funcionals 

– Manca d'identificació de la mutació

– Coexistència de > 1mutació (gens iguals / diferents) 

– Mutacions germinals vs. mutacions somàtiques 

– Mutacions somàtiques en mosaïcisme 

– Efecte de la mutació genètica sobre la proteïna codificada: 
• Guany / pèrdua de l'efecte de la proteïna codificada 

• Guany / pèrdua de l'efecte regulador sobre les vies efectores









Identificar símptomes

Descartar causes més prevalents

Història familiar 

Evaluació objectiva d’inflamació

Consultar


