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Resumen

Objetivos. El objetivo de este andlisis es evaluar la rentabilidad del estudio genético como herramienta
diagnosticay explorar la correlacion fenoti po-genotipo.

Métodos: Estudio retrospectivo, observacional y descriptivo de pacientes con sospecha de enfermedad
autoinflamatoria monogénica en un hospital de especialidades. Se recogieron variables demogréficas, clinicas
y genéticas. Se garantizé la confidencialidad seguin la normativa vigente. El andlisis estadistico se realizé con
el programalBM SPSS v25.

Resultados: Se solicité estudio genético a 85 pacientes con sospecha de enfermedad autoinflamatoria
monogeénica. El 68% eran mujeres. La edad mediana fue de 38 afios (RIC 27-50). Los motivos de consulta
mas frecuentes fueron la astenia (36%) y lafiebre recurrente (35%), seguidos de artralgias (12%) y lesiones
cutaneas (11%). Del total de pacientes, 35 (41,2%) presentaron una variante genética. De estos, solo 25
fueron considerados clinicamente compatibles con el diagnéstico, 1o que arroja un valor predictivo positivo
(VPP) del 71,4%. Delos 50 con resultado genético negativo, 11 fueron clasificados como clinicamente
compatibles con enfermedad autoinflamatoria, con un valor predictivo negativo (VPN) del 78%. La
sensibilidad del estudio fue del 69,4% vy la especificidad del 79,6%. La rentabilidad diagndstica del estudio
genético, definida como la proporcién de pacientes con una variante genética que justifica el fenotipo
observado respecto a total de casos, fue del 29,4%. El diagndstico més frecuente entre los confirmados como
enfermedades autoinflamatorias fue la fiebre mediterranea familiar (FMF), con 10 casos (11,8%). Le
siguieron el sindrome TRAPS, con 6 casos (7,1%), y CAPS, con un Unico caso (1%). Asmismo, se
identificaron tres casos de sindrome de fiebre recurrente no diferenciado (SURF), cinco casos de fiebre alin
no filiada pero con alta sospecha de etiol ogia autoinflamatoriay dos con solapamiento de FMF/TRAPS.

Discusion: El diagndstico de | as enfermedades autoinflamatorias monogénicas requiere un ato indice de
sospecha clinicay el apoyo de estudios genéticos. En nuestra cohorte, la rentabilidad diagndstica fue del
29,4%, algo superior alade otras series consultadas!™3. Esto subrayala utilidad del estudio genético,
especial mente con una adecuada seleccion clinicay asesoramiento experto en lainterpretacion®3. A pesar de
ello, persisten limitaciones técnicas como paneles incompletos o variantes de significado incierto. El
rendimiento podria mejorar mediante el uso de paneles ampliados o reandlisis tras la evolucién clinica?.
Entre las entidades més frecuentemente diagnosti cadas destacaron laFMF y el TRAPS, con predominio de
variantes en MEFV (p.E148Q) y TNFRSF1A (p.R92Q), en linea con series mediterraneas previasl:3,
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Conclusiones:. El estudio genético es una herramienta diagndstica valiosa en el abordaje de las enfermedades
autoinflamatorias, donde e diagnostico ain supone un reto. No obstante, |a evaluacion genética no debe
sustituir en ningun caso alavaloracion clinicay la correlacion genotipo-fenotipo debe ser interpretada por
equipos con experiencia.
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