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comprometimento importante da qualidade de

vida

Autoinflammatory syndromes: rare diseases with important

implications in quality of life

As sindromes autoinflamatdrias sistémicas costumam mani-
festar febres recorrentes e marcadores inflamatérios elevados.
Nas ultimas décadas, as sindromes autoinflamatérias tém
sido progressivamente mais reconhecidas. A identificagdo de
mutacdes genéticas ajudou nédo s6 no diagndstico quanto na
compreensao do papel dos inflamossomos e do sistema imune
inato. O diagnéstico baseia-se na suspeigéo clinica seguida por
testes genéticos.

Nesta edicao, os membros da Comissdao de Reumatologia
Pedidtrica do Brasil elaboraram trés publica¢des que revisa-
ram o consenso sobre o diagnéstico e o tratamento de trés
importantes sindromes autoinflamatérias sistémicas: a febre
familiar do Mediterraneo (FMF), a sindrome de febre peri6-
dica, estomatite aftosa, faringite e adenopatia (PFAPA) e as
criopirinopatias.'~> Embora extremamente raras, é importante
que sejam reconhecidas, j& que muitas delas agora podem ser
completamente controladas por tratamentos farmacolédgicos
em longo prazo.

O consenso enfatiza a importancia da suspeigao clinica em
pacientes com sinais recorrentes ou continuos de inflamacéao
sistémica na auséncia de infeccdes e doencas malignas.'™
A duracao da febre e as manifesta¢des clinicas concomi-
tantes sdo caracteristicas importantes para o diagnéstico.
A investigacdo laboratorial geralmente é inespecifica, revela
sinais de inflamacdo sistémica. Embora o teste genético
seja caro e ndo amplamente disponivel, muitas vezes é a
chave para estabelecer o diagnéstico definitivo de FMF e de
criopirinopatias.”* No entanto, até o momento, foram descri-
tas mais de 150 mutagoes em cada uma das doencas e novas
mutacgoes estido sendo constantemente publicadas.

O tratamento tem se mostrado eficaz e reduz as
complicacées em longo prazo, como a amiloidose. O trata-
mento de primeira linha é a colchicina na FMF e a prednisona
na PFAPA.'3 Os inibidores da IL1 foram proveitosamente

usados nas criopirinopatias e foram descritos em séries
e relatos de casos em outras doencas autoinflamatérias
sistémicas.’?
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