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ABSTRACT

Los antecedentes de la enfermedad de Crohn y Ia colitis ulcerosa son multifactoriales y
heterogéneos. Cronicamente y de forma recurrente, las enfermedades inflamatorias
intestinales (EII), se cree que son el resultado de una respuesta inmune no regulada de la
mucosa intestinal para alojar antigenos bacterianos lumen en un huésped genéticamente
susceptible (1). La evidencia clinica y epidemiologica adicional dio soporte a la teoria
de que el gen MEFV seria un posible gen candidato potencial de EIl. La Fiebre

mediterranea familiar (FMF) y EIl comparten caracteristicas clinicas y biologicas



comunes; ambos son trastornos inflamatorios caracterizados por el mismo
comportamiento de recaida cronica, infiltracion de los neutréfilos en el sitio de la lesion,

y regulacion anormal de la apoptosis (2,3).

Objetivos
Teniendo en cuenta la incidencia de estas dos enfermedades en nifios turcos y la relacion
con la mutacion del gen MEFV existente, se evaluaron el prondstico de la enfermedad,

la respuesta al tratamiento y los hallazgos de laboratorio que acompafian.

Métodos

Los pacientes que tienen dos o mas de estos sintomas que son: fiebre, dolor abdominal,
dolor en el pecho, artritis y antecedentes familiares de FMF, se diagnostican como FMF
acuerdo con criterios definidos en 2009 (4). Evaluamos quejas, exdmenes fisicos,
mutaciones en el gen MEFV, tasa de sedimentacion globular o eritrocitica, proteina C
reactiva y hemogramas completos, de los pacientes con FMF durante la primera
admision a nuestra clinica. Para evaluar EII les fue aplicada una colonoscopia a los
pacientes si tenian alguno de estos sintomas que son: heces con sangre, diarrea cronica,
dolor abdominal inapropiado para la FMEF, positivo ASCA IgA, I1gG y pANCA. El
diagnostico de la EII se hizo de acuerdo a los resultados de la colonoscopia y el estudio

histopatolégico de las muestras de biopsia.

Resultados El 46% de los pacientes era de sexo masculino, la edad de diagnoéstico de
FMF fue de 7,5 + 3,4 afios, la edad de participacién en el experimento fue de 9,75 + 4,8
afios. Se estudiaron las mutaciones del gen MEFV: M694V, M680I, E148Q, R202Q,
K695R en todos los pacientes. Una de estas mutaciones fue positiva en el 84% de los
pacientes. La colonoscopia aplicada a 15 pacientes con quejas de dolor abdominal
inapropiadas a la FMF, diarrea cronica, diarrea con sangre y / o pANCA positivo, ASCA
y fueron tomadas muestras en la biopsia a los pacientes. Se encontrd en las muestras
histopatologicas que 6 de ellos tenian colitis moderada y 3 pacientes tenian colitis leve.
Todos los 9 pacientes tienen la mutacion M694V en el gen MEFV pero la mutacion
homocigota M694V en el gen MEFV fue encontrada en 3 de esos 9 pacientes. La
mutacion heterocigota M694V fue encontrada en 1 paciente. La mutacion homocigota
K695R en 1 paciente, la mutacion heterocigota K695R en 1 paciente, la mutacion
heterocigota M680I en 1 paciente, y se detectd la mutacion heterocigota E148Q en 1

paciente.



Conclusiones La incidencia de la EII durante la infancia aumenta si los pacientes tienen
enfermedad FMF. Este resultado sugiere que cualquiera de estas enfermedades se
acompafian con frecuencia o son partes de un todo que consta de las mismas mutaciones

genéticas.
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