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Resumen

Objetivos. Revisar los resultados obtenidos en |a secuenciacion de paneles de genes de sindromes
autoinflamatorios (SAls) mediante técnicas de nueva generacion (NGS) en un hospital de tercer nivel.

Material y métodos: Revision retrospectiva de |os estudios genéticos mediante técnica de NGS realizados en
individuos adultos (> 16 afios) con sospecha clinica de SAl desde 2014. Recogida de datos demograficos,
clinicosy genéticos. Andlisis descriptivo y correlacion genético-clinica

Resultados: Se identificaron 248 estudios. Se dispuso de informacién clinica de 204 (82%) individuos de los
que 140 (68%) eran adultos. El nimero de variantes identificadas en adultos fue de 105. En 73 (53%) adultos
con estudio genético positivo se identificaron 105 variantes en 11 genes. 24 (33%) de los individuos adultos
eran portadores de > 1 variante. Las mutaciones més frecuentes fueron en los genes MEFV (47%), NOD2
(17%) y TNFRSF1A (12%). Entre las variantes identificadas, 17 (16%) fueron patogeénicas, 64 (60%) fueron
inciertas (VUS), 22 (21%) fueron benignasy 2 variantes no se pudieron evaluar. Todas las variantes excepto
7 (6%) seidentificaron en heterocigosis. La correlacion genético-clinica mostré concordancia en 24 (33%)
individuos. 7 (6%) variantes no habian sido descritas previamente. No se identificaron variantes sométicas.

Discusion: Larealizacion del estudio genético de SAI se basa en criterios clinicos o de identificacion de caso
familiar. El rendimiento de los estudios genéticos y la correlacion clinico-genética son bajos. En nuestro
estudio, en torno a 50% de |os casos fueron portadores variantes genéticas y en 1/3 el estudio genético se
correlaciond con €l cuadro clinico. Lainterpretacion de ciertas variantes como patogénicas (como
p.Arg121GIn del gen TNFRSF1A o p.Glul48GIn del gen MEFV) debe individualizarse. Las nuevas
variantes detectadas por NGS ha ampliado el espectro en los SAls. Aungue en este estudio no se han
identificado variantes sométicas, latécnica NGS permite identificar variantes somaticas.

Conclusiones: Los estudios de secuenciacion mediante tecnologia NGS han facilitado el diagnostico de SAls
en edad adulta. La correlacion clinico-genética es bajay precisa de valoracion individualizada. La tecnologia
NGS ha permitido identificar nuevas variantes cuyo valor patogénico queda alin por concretar.
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