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RESUMEN

Introduccion: el sindrome autoinmunitario familiar por frio (FCAS) (MIM
120100) hace parte del espectro de enfermedades hereditarias conocidas
como sindromes asociados a criopirina (CAPS), con un patron de herencia
autosémico dominante y heterogeneidad genética (FCAS3, FCAS4, NLRC4,
NLRP12, NLRP3 y PLCG2). Su prevalencia oscila entre 2,7 y 5,5 por T millén.
Las manifestaciones clinicas suelen ser fiebre de aparicion temprana, erup-
ciones urticarianas intermitentes y dolores articulares después de 1 a 3 ho-
ras de exposicion generalizada al frio.

Objetivo: reportar un caso clinico raro de una paciente atendida en la So-
ciedad de Cirugia de Bogota Hospital San José (Colombia), con diagnéstico
molecular confirmatorio de FCAS por mutacién en el gen NLRP3.

Metodologia: paciente femenina de 27 afos, hija de padres no consangui-
neos con cuadro clinico de inicio en la infancia consistente en rash asociado
a prurito posterior a la exposicion al frio, artralgias de predominio en manos y
mufiecas, que mejoran con el calor y aspirina. Tiene antecedente de cuadro cli-
nico similar en su madre ya fallecida; en 2 hermanas, 1 de ellas con estudio mo-
lecular confirmatorio; en 1 sobrina; 6 tias y 2 tios por linea materna, y 4 primas.

Resultado:identificacion de la variante genética NLRP3 ¢.1322 C>Tp.Ala441Val
en estado heterocigoto, patogénica (rs121908146) relacionada con FCAS.

Conclusiones: se confirma el diagndéstico de FCAS en nuestra paciente
mediante el estudio de una variante genética identificada previamente en
una hermana. La alta penetrancia del CAPS en esta familia permite entrever
una alta probabilidad de patologia subdiagnosticada y que este no se trate
del primer caso en Colombia, sino el primero en ser reportado.
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