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Artritis como forma de
presentacion de fiebre
mediterranea familiar
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Arthritis as presentation of familial
mediterranean fever

Sra. Editora:

La fiebre mediterranea familiar (FMF) es la mas frecuente de
las enfermedades autoinflamatorias (EA) con base genética
conocida. Todas las EA tienen en comUn una alteracion en
la inmunidad innata que conlleva una disfuncion a nivel del
inflamasoma. La herencia de la FMF es autosomica recesiva,
aunque estan descritas algunas mutaciones que se com-
portan de modo autosémico dominante. Las mutaciones se
localizan en el gen MEVF que codifica la proteina pirina o
marenostrina. Existe una alta incidencia en poblaciones de
la cuenca mediterranea (judios, arabes, armenios y turcos).
En el 80% de los casos se inicia antes de los 20 anos. Los
brotes se caracterizan por fiebre y serositis o sinovitis de
uno a 3 dias de duracion. Los criterios mas utilizados para
su diagnostico son los de Tel Hashomer (tabla 1), partiendo
de los cuales se han propuesto unos criterios en ninos. El
tratamiento de eleccion es la colchicina, tanto para evitar
la aparicion de brotes como para prevenir la amiloidosis, o
incluso revertirla, en parte, una vez establecida. La ami-
loidosis constituye la complicacion mas frecuente a largo
plazo'.

En la FMF, la artritis suele ser aguda, oligoarticular, no
erosiva y afectar a grandes articulaciones de miembros infe-
riores, fundamentalmente rodilla y tobillo"?. Presentamos
2 casos de pacientes con FMF cuya manifestacion clinica
principal fue la artritis.

Caso 1

Nifa de 5 anos, de raza caucasica, consulta por dolor en
region inguinal bilateral de 4 dias de evolucion y febricula.
No traumatismo previo.

A la exploracion destaca afectacion por dolor, postura
antialgica con cadera derecha en flexion y rotacion externa.
Limitacion de motilidad de ambas caderas. Exantema erite-
matoso tenue en raiz de miembros inferiores.

La paciente ingresa ante la sospecha de artritis séptica
de caderas e inicia antibioterapia empirica con cefota-
xima y clindamicina. Se realiza ecografia, apreciandose
derrame en articulacion coxofemoral bilateral. Al ingreso,
hemograma normal, PCR de 172mg/l y VSG 94mm/h. Se
realiza artrocentesis, obteniéndose liquido articular con
32.000 células/mm? y 90% de polimorfonucleares. Cultivo
del liquido sinovial y hemocultivo negativos. Resonancia
magnética: no afectacion de tejido blando circundante ni
oseo (fig. 1). Radiografia de torax, ecocardiografia, ASLO,
frotis de sangre periférica y fondo de ojo normales. Factor
reumatoide, anticuerpos antinucleares y Mantoux negativos.
Serologia de parvovirus, Coxiella y Brucella negativas. Per-
siste fiebre de hasta 38°C intermitente los primeros dias,
manteniéndose afebril posteriormente, mejora la motilidad
de las caderas y el dolor, por lo que es dada de alta en
tratamiento con ibuprofeno y control ambulatorio. Un ano
después, presenta nuevamente artritis de cadera izquierda
con aumento de PCR (75mg/l) y fiebre intermitente de
bajo grado, autolimitandose el cuadro a 10 dias. Posterior-
mente, inflamaciones articulares que ceden en 24-48h en
tobillo, interfalangica proximal (IFP) y cadera. Se solicita
estudio genético de FMF hallando en heterocigosis la muta-
cion p.A744S en el exon 10 del gen MEVF.

Caso 2

Nifa de 13 afios, de raza caucasica, que desde los 6 presenta
inflamacion intermitente en carpos, IFP y metacarpofalan-
gicas, asi como cervicalgia. Aunque no cumplia criterios de
artritis idiopatica juvenil (AlJ), por no persistir la inflama-
cion mas de 6 semanas, se inicia tratamiento con corticoides
orales y metotrexato con escasa respuesta. Varios familiares
maternos diagnosticados de artritis reumatoide seronega-
tiva. Ante los antecedentes familiares y la clinica articular
intermitente solicitamos estudio genético, encontrandose la
mutacion p.E148Q en heterocigosis, exon 2 del gen MEVF y la
mutacion p.V726A en heterocigosis en el exon 10 del mismo
gen.

La FMF puede presentarse como episodios de inflamacion
articular y confundirse, al inicio, con una artritis séptica o,
en su evolucioén, con una AlJ?, como ocurrié en los casos que
presentamos. Generalmente se diferencian por ser artritis
episodicas, acompanarse de fiebre y no dejar secuelas, aun-
que en algunos casos la artritis de cadera puede ser cronicay
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Tabla 1

Criterios de Tel Hashomer para diagndstico de fiebre mediterranea familiar

Mayores Menores

Criterios de apoyo

Crisis tipicas®:
o mas de los siguientes:

1. Abdomen
2. Torax

1. Peritonitis (generalizada)

2. Pleuritis (unilateral) o
pericarditis

3. Monoartritis (cadera,
rodilla, tobillo)

4. Fiebre aislada

3. Articulaciones

5. Respuesta favorable a colchicina

1-3 crisis incompletas involucrando 1

4. Dolor en piernas con el esfuerzo

1. Historia familiar de FMF

2. Origen étnico asociado a FMF
3. Edad <20 anos al inicio de la enfermedad

4. De la 4 a la 6: Caracteristicas de los ataques:
4. Graves: requieren reposo en cama

5. Remisién espontdnea

6. Intervalo libre de sintomas
7. Reactantes de fase aguda elevados de forma
transitoria (leucocitos, VSG, SAA y/o fibrindgeno)
8. Hematuria/proteinuria episodica
9. Laparotomia sin hallazgos o apendicectomia blanca
10. Padres consanguineos

Para el diagndstico se requieren 1 > criterio mayor o > 2 criterios menores, o > 1 criterio menor mas > 5 criterios de apoyo o > 1 criterio

menor mas > 4 criterios de apoyo de entre los 5 primeros.

FMF: fiebre mediterranea familiar; SAA: proteina sérica amiloide; VSG: velocidad de sedimentacion globular.
a Crisis tipicas: recurrentes (>3 del mismo tipo); febriles (T.2 rectal > 38° C) y cortas (duracion entre 12 h y 3 dias).

Figura 1

RM de caderas. a) Se observa reaccion inflamatoria de la capsula articular de la cadera izquierda que capta contraste

en T1 con supresion grasa. b) Se observa incremento del liquido articular en la cadera izquierda en T2.

destructiva (5%)°. La historia familiar, la etnia, el hallazgo de
mutaciones y la respuesta favorable a la colchicina apoyan
el diagndstico de FMF*,

Segn las series publicadas, la artritis fue la forma de pre-
sentacion en el 16% de los pacientes con FMF y en el 31-59%
hubo afectacion articular durante el curso de la enferme-
dad. En el 70% la afectacion fue monoarticular, en el 26%
oligoarticular y en el 4% poliarticular>>¢. La articulacidon
mas afectada fue la rodilla (63%), seguida de tobillos (42%),
codos (15%), munecas (17%), pequenas articulaciones de las
manos (5-10%) y sacroiliacas (1%)>°.

Queremos destacar la importancia de diagnosticar
correctamente a los pacientes con artritis como forma de
presentacion de FMF para evitar pruebas y tratamientos

innecesarios, asi como para poder iniciar, sin demora, el
tratamiento indicado.
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Revision de casos publicados de
coristoma hepatico. Diagnéstico
diferencial de masas de cordén
umbilical

@ CrossMark

Review of published cases of hepatic
choristoma. Differential diagnosis of umbilical
cord masses

Sra. Editora:

Primigesta de 33 afos de edad sin antecedentes médico-
quirtrgicos de interés, que en ecografia realizada a las 28
semanas de gestacion se confirmo la existencia de una masa
en cordon umbilical de 28 x 17 mm con orificio de cordén
umbilical de 16 mm, con pequeha zona anecoica con finos
tabiques que parecian corresponder con edema herniario.

La paciente tuvo un parto eutdcico a las 40+ 1 semanas
de gestacion, naciendo una nifa de 3.290g de peso y test
de Apgar 9/10.

Al nacimiento, se observd un cordon umbilical con un
aumento de tamafo de 4,5 x 2 x 1,8cm por fuera de su
insercion abdominal normal, cubierto de membrana amnio-
tica que traslucia masa de color rojo-vinoso y consistencia
firme, localizada a 1 cm del ombligo, no reductible; sin cli-
nica asociada (fig. 1). Ante los hallazgos de la exploracion, se
considerd el diagnostico diferencial entre defecto de pared
abdominal o masa de cordén umbilical.

En la intervencion quirdrgica se realiz6 apertura de mem-
brana amnidtica por planos, encontrandose una tumoracion
solida en intimo contacto con vena umbilical y una comu-
nicacion intraperitoneal con ligamento redondo hepatico.
Se realizo ligadura de estructuras vasculares y remanentes
de corddn umbilical, reseccion completa de la tumoracion
y cierre del defecto umbilical. No hubo complicaciones pos-
toperatorias y la paciente fue dada de alta el quinto dia del
postoperatorio.

La tumoracion fue enviada a anatomia patologica para su
estudio, identificandose macroscopicamente un noédulo par-
duzco bien delimitado de 2,5 cm, microgranular a la seccion,
que histolégicamente se correspondia con tejido hepatico
con arquitectura conservada rodeando una pequefa estruc-
tura quistica correspondiente a pared de vesicula biliar,
compatible con un coristoma hepatobiliar.

El higado ectopico es una enfermedad poco frecuente,
que se describe como tejido hepatico de localizacion extra-
hepatica sin conexion con el higado principal’.

Se ha descrito la existencia de higado ectopico en
vesicula biliar, como localizacion mas frecuente, torax, pan-
creas, bazo, ligamentos hepaticos, piloro, omento mayor,
esodfago, mucosa gastrica, corteza suprarrenal, retroperito-
neo, pericardio, placenta y cordon umbilical.

Existen varias teorias para explicar la aparicion de higado
ectopico en sitios distintos de la vesicula biliar; como el
desarrollo de un lobulo hepatico accesorio que pierde su
conexion con la porcion principal del higado, la migracion
de una parte de la pars hepatica a otros lugares donde pos-
teriormente aparecera el tejido ectdpico o la captura de los
hepatocitos por mesénquima adyacente mientras se lleva a
cabo la formacion de los sinusoides hepaticos y su posterior
migracion a zonas mas distantes, como el cordon umbilical,

Transiluminacion de masa rojo-vinosa en el cordon

Figura 1
umbilical.
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