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Fiebre mediterranea familiar

iéQué es?

La fiebre mediterranea familiar (FMF) es una enfermedad autoinflamatoria, que produce episodios recurrentes de
fiebre acompafiados de dolor abdominal, toracico o articular e inflamacion.

Es mas frecuente en las personas procedentes de la zona del Mediterrdaneo y del Oriente Medio, en particular en
los judios (especialmente los sefardies), turcos, arabes y armenios.

Suele comenzar en la infancia o adolescencia, un 80% de los casos antes de los 20 afios.

¢Cual es la causa?

Es una enfermedad genética. El gen responsable se llama MEFV y afecta a una proteina que juega un papel
fundamental en la resoluciéon natural de la inflamacion. Si este gen lleva una mutacién, como ocurre en la fiebre
mediterranea familiar, esta regulacién no funciona de forma correcta y los pacientes experimentan ataques de
fiebre.

Se hereda principalmente como una enfermedad autosémica recesiva, lo que significa que los progenitores no
suelen mostrar los sintomas de la enfermedad. Para tener fiebre mediterranea, tienen que estar mutadas ambas
copias del gen MEFV de una persona (la de la madre y la del padre). Por tanto, ambos progenitores son
portadores.

No estd producida por infecciones.

¢Cuales son los sintomas?

Los principales sintomas de la enfermedad son fiebre recurrente acompafiada de dolor abdominal, toracico o
articular.

Habitualmente se produce fiebre durante 1-3 dias, que comienza de forma brusca y suele alcanzar los 40°C. Se
repite cada 4-5 semanas, no teniendo ningin sintoma entre los episodios de fiebre. Se acompana de serositis:
inflamacion del tejido que rodea 6rganos como los pulmones, el corazén, el abdomen. Este hecho produce dolor
abdominal agudo, dolor e inflamacién de las articulaciones, dolor toracico, etc.

¢Se pueden producir complicaciones?

La complicacién més grave, en casos no tratados, es el desarrollo de amiloidosis. El amiloide es una proteina
especial que se deposita en ciertos 6rganos como los rifiones, el intestino, la piel y el corazén, y que causa
pérdida gradual de la funcion del mismo, especialmente en los rifiones.

¢Como se diagnostica?

La sospecha diagnéstica es clinica, observando los sintomas, su evolucién y viendo si existen antecedentes en la
familia de la enfermedad y si se cumplen una serie de criterios.



Existen pruebas genéticas que determinan la presencia de mutaciones que se creen responsables para el

desarrollo de la fiebre mediterranea familiar. El diagnostico clinico se confirma si el paciente es portador de 2
mutaciones.

{COomo se trata?

La fiebre mediterranea familiar no se puede curar, pero puede tratarse con el uso de un medicamento por vida
(colchicina). De este modo, pueden evitarse o disminuir los ataques recurrentes, asi como prevenir la amiloidosis.
Si el paciente deja de tomar el farmaco, los ataques y el riesgo de amiloidosis reapareceran.

En la actualidad existen alternativas terapéuticas para los pacientes que no responden o no toleran el tratamiento
con colchicina.
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La informacion ofrecida en En Familia no debe usarse como sustituta de la relacion con su pediatra, quien,
en funcion de las circunstancias individuales de cada nifio o adolescente, puede indicar recomendaciones
diferentes a las generales aqui sefialadas.

Este texto, perteneciente a la Asociacion Esparfiola de Pediatria, esta disponible bajo la licencia Reconocimiento-NoComercial-
Compartirigual 3.0 Espafia.
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