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Mutaciones en el gen MEFV y evolucion
clinica en pacientes pediatricos con parpura de

Schonlein-Henoch

MEFV gene mutations and clinical course in pediatric
patients with Henoch-Schonlein purpura

Prof. Asoc. Dr. Emrah Can®, Dra. Zubeyde Kiling Yaprq]cb, Dr. Sahin Hamilgikan?®,
Dra. Meltem Erol®, Dra. Ozlem Bostan Gayret’ y Dra. Ozgiil Yigit®

RESUMEN

Objetivo. Determinarlafrecuenciademutaciones
del gen MEFV en nifios con diagndstico de
ptrpuradeSchénlein-Henochy evaluarel efecto
que tienen en el prondstico.

Materiales y métodos. Estudio transversal
que incluyeron pacientes pedidtricos de entre
2 y 11 afios, con diagndstico de purpura de
Schénlein-Henoch. Se estudiaron para detectar
6 mutaciones en el gen MEFV (M694V, M680I,
A744S, R202Q, K695R y E148Q).

Resultados. Se incluyeron ochenta pacientes,
de los cuales el 55% eran de sexo masculino
(n=44). La media de edad fue 6,44 + 2,52 afios.
Durante el seguimiento, 9 pacientes presentaron
recurrencia de la enfermedad, 5 sufrieron
invaginacion intestinal y 1 paciente tuvo
convulsiones. Aproximadamente la mitad de
los pacientes recibi6 corticoides. En 44 pacientes
(55%) no se detectaron mutaciones en el gen
MEFV.En19 pacientes (22%)hubo unamutacién
heterocigota. Se encontr6 E148Q en 8 pacientes,
M694V en 5 pacientes, A744S en 4 pacientes y la
mutacién heterocigota R202Q en 2 pacientes. En
1 paciente se detect6 la mutacién heterocigota
M608I y en otro paciente se encontré la
mutacién homocigota M694V. En 15 pacientes
se encontraron mutaciones heterocigotas
compuestasenel gen MEFV.Las mutacionesenel
gen MEFV nose correlacionaban conla frecuencia
de compromiso renal y gastrointestinal ni con el
prondstico, desarrollo de complicaciones y uso
de corticoides.

Conclusiones. Las mutaciones en el gen MEFV
no se correlacionan con la evolucién clinica ni
con las complicaciones en pacientes pediatricos
con purpura de Schonlein-Henoch en Turquia.
Palabras clave: piirpurade Schonlein-Henoch, fiebre
mediterrdnea familiar, gen MEFV.
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INTRODUCCION

La parpura de Schonlein-
Henoch (PSH) es la vasculitis
leucocldstica mds prevalente en
la nifiez, y se caracteriza por la
presencia de purpura palpable no
trombocitopénica, dolor abdominal,
artritis o artralgia y nefritis."* En esta
etiologia se identificaron muchos
factores.!” La fiebre mediterrdanea
familiar (FMF) tiene una transicion
autosdmica recesiva, evoluciona
en ataques y afecta el peritoneo,
la membrana sinovial, la pleura y
(excepcionalmente) el pericardio; casi
siempre, la fiebre es alta.* En estudios
cientificos se demostré la coexistencia
de FMF y de PSH.!?? Se informé que
la frecuencia de PSH y mutaciones
en el gen MEFV es de 10%.° Algunos
estudios demostraron que la
prevalencia de FMF en pacientes con
PSH ha aumentado en comparacién
con la poblacién general.”® Las
mutaciones en el gen MEFV pueden
afectar la evoluciéon de PSH y los
resultados de laboratorio. Ademads,
se sabe que en los pacientes con
PSH, las mutaciones en el gen MEFV
exageran la respuesta inflamatoria.®’
Sin embargo, no hay consenso pleno
sobre el efecto de las mutaciones en
el gen MEFV en las articulaciones,
el compromiso gastrointestinal y
los indicadores pronésticos a largo
plazo. En pacientes en quienes se
detectaron las mutaciones en el gen
MEFYV, diferentes desde el punto
de vista clinico y en su evolucién
y frecuencia de los ataques, se ha
aseverado que las manifestaciones
de la parpura de Schonlein-Henoch



€386 |/ Arch Argent Pediatr 2018;116(3):e385-e391 [ Articulo original

podrian ser una presentacién poco comtn de
la fiebre mediterrdnea familiar.’ Las cuatro
mutaciones observadas con mads frecuencia en
el gen MEFV fueron M694V, M6801, V726A 'y
E148Q."° Debido a esta coexistencia, algunos
estudios han sugerido que la frecuencia de
mutaciones en el gen MEFV, especialmente la de
las mutaciones V726A, aumenta en los pacientes
con purpura de Schénlein-Henoch, aunque no
se encontraron diferencias en los resultados
clinicos y de laboratorio." En otro estudio, las
mutaciones mds comunes observadas en el
gen MEFV fueron p.M694V (41,15%), p.E148Q
(20,35%), p-M680I(G/C) (12,39%) y p.R761H
(9,73%) en la poblacién turca.?

Las mutaciones en el gen MEFV codifican la
proteina pirina, que juega un papel importante en
las vias inflamatorias al disminuir la inflamacién,
especialmente en los neutréfilos; por lo tanto,
la proteina mutada puede causar inflamacién
incontrolable y favorecer la apariciéon de PSH y
de otras variedades de vasculitis.”? La vasculitis
puede ser una manifestacion clinica de la FMF con
una prevalencia familiar mds alta. En pacientes
con FMF, las mutaciones en el gen MEFV pueden
actuar como factor de susceptibilidad genética
para la vasculitis."” Los portadores de la mutacién
pueden tener mayores respuestas inflamatorias
con sintomas clinicos severos; ademds, el analisis
ha indicado que la depuracién anormal de
los inmunocomplejos y la desregulacién de
la respuesta inflamatoria se debieron a locus
genéticos defectuosos.

Nuestro objetivo fue determinar la frecuencia
de mutaciones en el gen MEFV en pacientes de
entre 2 y 11 afios con diagndstico de parpura
de Schonlein-Henoch y evaluar el efecto de la
presencia de mutaciones en el gen MEFV en su
pronoéstico.

MATERIALES Y METODOS
Disefio del estudio

Este estudio transversal se realiz6 en los
consultorios de atencién ambulatoria de un
centro de investigaciéon en Estambul, entre
mayo de 2012 y mayo de 2015. Los anélisis
de las mutaciones en el gen MEFV fueron
incorporados a este estudio. Se incluyeron todos
los pacientes del grupo pedidtrico de entre 2 y 11
afios con diagndstico de purpura de Schonlein-
Henoch. Se excluyeron del estudio los pacientes
sin consentimiento informado, los mayores
de 18 afios de edad, los que presentaban una
enfermedad crénica adicional aparte de ptirpura

de Schonlein-Henoch y los pacientes sin andlisis
del gen MEFV o sin resultados. Se informé6 que la
frecuencia de purpura de Schonlein-Henoch y de
mutaciones en el gen MEFV es de 10%." Teniendo
en cuenta los resultados previos, asumimos que
el tamafio muestral de este estudio es 80 (a= 0,05,
potencia= 80%). El nivel « se estableci6 en 0,05,
segun la prueba ¢ de dos muestras bilateral.

Durante el examen de estos pacientes en
los consultorios de atencién ambulatoria, se
registraron las caracteristicas demogréficas
y los pardmetros clinicos, como edad, sexo,
manifestaciones que motivaron la inclusién en
el estudio, estaciones en las que se incluyeron
los pacientes, presencia de presuntos factores
etioldgicos (infeccién respiratoria de vias altas,
antecedentes de picaduras de insectos, serologia
para hepatitis B, titulo sérico de antiestreptolisina
O [ASQ]), tratamiento con corticoides y resultados
de los andlisis de mutaciones en el gen MEFV. En
los pacientes con puarpura de Schénlein-Henoch y
FMF se registraron los siguientes datos: duracién
de la hospitalizacién, presencia de sangre
oculta en heces, compromiso gastrointestinal,
proteinuria y hematuria, y compromiso renal.
También se registraron el sexo, la edad, las fechas
de diagndstico, los antecedentes de infecciones
antes de la enfermedad, vacunas, picaduras
de insectos y manifestaciones que motivaron
la inclusién de los pacientes. Se analizaron
exhaustivamente las manifestaciones clinicas en
la piel, las articulaciones, los rifiones, el aparato
gastrointestinal y otros compromisos sistémicos,
tanto al inicio como durante la enfermedad. El
diagnédstico de PSH se estableci6é de acuerdo
con los criterios finales de clasificacién de la
enfermedad segin EULAR/PRINTO/PRES
(Tabla 1)."' Las complicaciones fueron la aparicién
de hipertensién, invaginacién y convulsiones. La
serologia de la hepatitis se evalué con el andlisis
del antigeno de superficie de la hepatitis B
(HbsAg) y la seropositividad de los anticuerpos
contra el antigeno de superficie de la hepatitis B
(anti Hbs). En cuanto a los niveles ASO, aquellos
superiores a 200 U/ml fueron considerados
positivos. La biopsia de piel no se puede realizar
en pacientes selectivos para PSH debido a la
imposibilidad clinica.

El seguimiento de los pacientes continu6
durante todo el periodo de estudio. Todos los
pacientes fueron evaluados mediante un examen
clinico y andlisis de laboratorio para determinar la
presencia de compromiso renal y gastrointestinal,
o la persistencia de artritis o artralgias. Se obtuvo
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la aprobacién del Comité de Etica del hospital,
y a los pacientes se les solicité que dieran su
consentimiento informado por escrito, en
cumplimiento con la Declaracién de Helsinki.

Analisis de laboratorio de las mutaciones
en el gen MEFV

En todos los nifios se usé el ensayo FMF Strip
Assay de ViennaLab Diagnostics GmbH, Viena,
Austria, para detectar seis mutaciones (M694V,
M680I, M6941, V726A, K695R, E148Q) del gen
MEFV. Se extrajo el ADN gendémico de 5 ml de
sangre periférica con etilendiamina tetraacético
dcido (EDTA) mediante procedimientos
normalizados de trabajo. El ensayo se basa en la
reaccién en cadena de la polimerasa cuantitativa
en tiempo real (RTPCR) y en la hibridizacién
inversa en el sistema Light Cycler, adecuadas
para la determinacion de la expresién del ARNm
de MEFV. Incluye la amplificacién por PCR con
un programa de termociclado de 35 ciclos (94 °C
durante 15 segundos, 58 °C durante 30 segundos
y 72 °C durante 30 segundos) con la prolongacién

final a 72 °C durante 3 minutos, seguidos por la
hibridizacién de los productos de amplificacién
en una tira reactiva que contiene sondas de
oligonucleé6tidos aleloespecificas, naturales y
mutantes, inmovilizadas como una matriz de
lineas paralelas. Las secuencias biotiniladas
unidas se detectaron con estreptavidina
conjugada con fosfatasa alcalina y con reacciones
enzimdticas colorimétricas. Para cada posiciéon
polimérfica, se obtuvo uno de tres patrones de
coloracién posibles: solo una sonda natural o
wild-type (genotipo normal), una sonda natural y
mutante (genotipo heterocigota) o solo una sonda
mutante (genotipo homocigota mutante).

Andlisis estadistico

Los andlisis estadisticos se realizaron con el
programa estadistico NCSS (Number Cruncher
Statistical System), versioén 2007 (Utah, EE. UU.).
En la evaluacidon de los datos, ademads de los
métodos estadisticos descriptivos (media,
desviacién estdndar), se usé la prueba de t
independiente en la comparacién de grupos
binarios, y la prueba de x? y la prueba exacta de

TaBLA 1. Definicion y criterios finales de clasificacion de la piirpura de Schonlein-Henoch segiin EULAR/PRINTO/PRES

Criterio Glosario

Sensibilidad (%) Especificidad (%) ABC (%)

Ptrpura (criterio
obligatorio)

1. Dolor abdominal

Purpura (frecuentemente palpable y en brotes) o petequias, 89 86 87,5
con predominio en los miembros inferiores,
*no se relaciona con trombocitopenia.

Dolor abdominal célico difuso, de inicio agudo, 61 64 62,2

evaluado por anamnesis y examen fisico.
Puede incluir invaginacién y sangrado intestinal.

2. Histopatologia

Generalmente, vasculitis leucococldstica con depdsito 93 89 91,1

predominante de IgA o glomerulonefritis proliferativa

3. Artritis o artralgias

4. Compromiso renal

Definicién de la
clasificaciéon de ptirpura
de Schénlein-Henoch
segtiin EULAR/
PRINTO/PRES,

de Ankara 2008: « 0,90
(IC del 95%: 0,84 a 0,96)

con depdsito predominante de IgA.

Artritis de inicio agudo definida como inflamacién o dolor
articular con limitacién de la movilidad.

Artralgia de inicio agudo definida como dolor articular sin
inflamacién articular o limitacién de la movilidad.

Proteinuria > 0,3 g/24 h 0 > 30 mmol/mg de cociente
albdmina/ creatinina urinaria en una muestra de orina
recogida en la mafiana. Hematuria o cilindros eritrocitarios:
> 5 eritrocitos/ campo de gran aumento o cilindros
eritrocitarios en el sedimento urinario o > 2+ en tira reactiva.

Parpura o petequias (obligatorio) con predominio en
miembros inferiores* y uno de los cuatro siguientes criterios,
como minimo:

Dolor abdominal

Histopatologia

Artritis o artralgia

Compromiso renal

78 42 59,9
33 70 51,4
100 87 93,5

*Para pacientes con purpura de distribucién atipica, es necesario tomar una biopsia para detectar la presencia de un depésito de IgA.
ABC: drea bajo la curva; EULAR: European League Against Rheumatism; PSH: purpura de Schénlein-Henoch;

PRES: Paediatric Rheumatology European Society; PRINTO: Paediatric Rheumatology International Trials Organisation.
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Fisher en las comparaciones de datos cualitativos.
Los resultados se analizaron con un nivel de
significaciéon de p < 0,05.

RESULTADOS

En el estudio se incluyeron 80 pacientes.
De ellos, 44 (55%) eran de sexo masculino y
36 (45%) de sexo femenino; la media de edad
fue de 6,44 + 2,52 afios. Las manifestaciones més
frecuentes que motivaron la inclusién de los
pacientes fueron erupcion cutdnea en 67 pacientes
(83,75%), dolor articular en 7 pacientes (8,75%),
dolor abdominal en 5 (6,25%) y convulsiones
en 1 paciente (1,25%). Se encontré sangre oculta
en heces en 48 (60%) pacientes, hematuria en
20 (25%), proteinuria en 18 (22,5%) y compromiso
articular en 46 (57,5%) de los pacientes. La
estacién en la que se recibieron mds solicitudes
de inclusién fue el invierno (41%). Entre los
factores etiolégicos, 38 (47,5%) pacientes tuvieron
antecedentes de infeccion respiratoria de vias
altas, 1 (1,2%) paciente tuvo un antecedente de
picadura de abeja y se encontré que 2 (2,5%)
pacientes eran positivos para hepatitis B.

En 36 (45%) de los pacientes con PSH, se

No se observ una diferencia estadisticamente
significativa entre la distribucién por sexo en los
grupos con mutaciones en el gen MEFV (Tabla 2).

E148Q se encontré en 8 (10%) pacientes,
M694V en 5 (6,25%) pacientes, A744S en
4 (5%) y las mutaciones heterocigotas R202Q en
2 (2,5%) pacientes. Las mutaciones homocigotas
M608I se detectaron en 1 (1,25%) paciente y las
mutaciones homocigotas M694V en 1 (1,25%)
paciente. Las mutaciones heterocigotas
compuestas en el gen MEFV se identificaron en
15 (18,7%) pacientes (Tabla 3).

Durante el seguimiento, 1 (1,25%) paciente tuvo
invaginacion; 2 (2,5%) pacientes, hipertension; y
1 (1,25%), convulsiones, mientras que 5 (6,25%)
pacientes tuvieron recurrencia.

Se administré tratamiento con corticoides a
17 (47,2%) pacientes del grupo con mutaciones en

TaBLA 3. Caracteristicas de las mutaciones y
complicaciones en pacientes con PSH con FMF

FMF (+) n: 36 %

Mutaciones detectadas

. Mutaciones heterocigotas 19 23,7
encontraron mutaciones en el gen MEFV; E148Q 8 10
19 (23,7%) de los pacientes tenian mutaciones M694V 5 6,25
heterocigotas. La media de edad de los pacientes A7445 4 5
con diagnéstico positivo de mutaciones en R202Q . 2 25
el gen MEFV heterocigotas, heterocigotas Mutaciones homocigotas M60SI ! .
) Mutaciones homocigotas M694V 1 1,25
compuestos y homOCIgOtaS fue 722 +2,57 Mutaciones heterocigotas compuestas 15 18,7
afios. La media de edad de los pacientes en Seguimiento
quienes no se encontraron mutaciones en el Sin complicaciones 71 88,75
gen MEFV fue 5,80 £ 2,31 afios. Al comparar la Invaginacién 1 1,25
distribucién etaria, se encontré que la diferencia Hipertension 2 2,50
en la media de edad del grupo afectado por gonvulmopes ! L2
P g . ecurrencia 5 6,25
FMF era estadisticamente significativa (p= 0,01).
TaBLA 2. Comparacion demogrdfica y clinica de casos de piirpura de Schonlein-Henoch con FMF
FMEF (-) n: 44 FMEF (+) n: 36 14
Edad, afios 5,80 +2,31 7,22 +2,57 0,01
Sexo
Masculino 25 56,82% 19 52,78% 071
Femenino 19 43,18% 17 47,22% 4
Manifestaciones que motivaron la inclusién
Parpura no palpable 44 100% 36 100% NS
Andlisis de sangre oculta 25 56,8% 23 63,8% NS
Hematuria 11 25% 9 25% NS
Proteinuria 8 18,1% 10 27,7% NS
Compromiso articular 22 50% 24 66,6% NS
Sangre oculta en heces 22 %50 26 72,2 NS

*NS: no significativo (p > 0,05)
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el gen MEFV 'y a 20 (45,45%) pacientes en el grupo
con mutaciones negativas para el gen MEFV. La
tasa de complicaciones fue 4 (11,1%) en el grupo
con mutaciones en el gen MEFV'y 5 (11,36%) en el
grupo con mutaciones negativas en el gen MEFV.
No se observaron diferencias entre la presencia
de mutaciones en el gen MEFV y la gravedad
de la enfermedad que exigiera la administracién
de corticoides (p= 0,875) y no se observé una
diferencia significativa entre la aparicién de
complicaciones y la presencia de mutaciones en
el gen MEFV (p=0,972).

DISCUSION

En general, segtin las publicaciones, la pirpura
de Schonlein-Henoch (PSH) se manifiesta entre
los 5 y los 15 afios, en promedio entre los 5y
los 6 afios.'?!'%17 En nuestro grupo de estudio,
los pacientes tenfan entre 2 y 11 afios, con un
promedio de edad de 6,44 £ 2,52 afios. El promedio
de edad de los pacientes en quienes se detectaron
mutaciones en el gen MEFV fue 7,22 £ 2,57 afios,
que fue mds alto en comparacién con el del grupo
de pacientes que no presentaron mutaciones. La
razén del retraso en la media de edad se debe a que
la media de edad de los pacientes recientemente
diagnosticados es alta. El andlisis genético se
realiz6 cuando se considerd, desde el punto de vista
clinico, que los pacientes tenfan PSH. Se informé
que la relacién sexo masculino/sexo femenino en
la enfermedad era 1,5:1 y 1,8:1.1'%7 Sin embargo,
en este estudio la relacién fue 1,2:1. No hubo
diferencia entre los grupos con y sin mutaciones
en el gen MEFV ni en la distribucién por sexo en
estos grupos.

Se sabe que la frecuencia de FMF aumenta en
los pacientes con PSH.”® En estudios realizados
en varios centros en Turquia, se han informado
diferentes prevalencias mutacionales en relaciéon
con las mutaciones en el gen MEFV en nifios
con PSH. En un estudio realizado por Ozcakar
y colaboradores en 80 pacientes, se informé que
la frecuencia de mutaciones en el gen MEFV fue
de 34%. En estos pacientes solo se observaron
mutaciones heterocigotas, y no se identificaron
mutaciones homocigotas o heterocigotas
compuestas.* Segiin Bayram y col.,® se observaron
mutaciones heterocigotas en 31% de 107 pacientes,
y mutaciones homocigotas y heterocigotas
compuestas en 13%. Altug y colaboradores
demostraron que 18 (26%) de 68 pacientes con
PSH tenfan mutaciones en el gen MEFV. Segtin
el andlisis de las mutaciones, 15 (22%) pacientes
eran heterocigotos para una de las mutaciones

estudiadas en el gen MEFV, mientras que
3 (4,5%) pacientes eran heterocigotos compuestos
para dos de las mutaciones estudiadas, y un
(1,5%) paciente era homocigoto para la mutacién
E148Q/E148Q."* Dogan y colaboradores
informaron que 11 de 76 pacientes (14,4%) eran
heterocigotos (E148Q en 5, M694V en 4, M680I
en 1, E148V en 1), 5 (6,6%) eran homocigotos
(M694V /M694V en 4, V726A/V726A en 1),
y 2 (2,6%) eran heterocigotos compuestos
(mutaciones E148Q/M694V en 1 y mutaciones
L110P/E148Q en 1)."* En nuestro estudio, con
una frecuencia de 45% de mutaciones en el gen
MEFV, las mutaciones se detectaron en 19 (23,7%)
de los pacientes con PSH que eran heterocigotos,
mientras que 15 (18,7%) tenian mutaciones
heterocigotas compuestas en el gen MEFV, y en
2 (2,5%) pacientes se encontraron mutaciones
homocigotas. Este resultado difiere de los del
estudio de Bayram y colaboradores,® en el que
70% de los pacientes con PSH con mutaciones en
el gen MEFV tenian mutaciones heterocigotas,
12,7% tenia mutaciones heterocigotas compuestas
y 17% tenia mutaciones homocigotas. Las
mutaciones mds frecuentes detectadas en nuestro
grupo de pacientes con PSH fueron E148Q,
a diferencia de otros estudios de Turquia en
los que encontraron que las mutaciones mas
frecuentes eran M694V.*® Sin embargo, nuestros
resultados concuerdan con los de los estudios
de Gershoni y colaboradores” de Israel, y de
He y colaboradores® de la Republica de China,
en los cuales las mutaciones mds frecuentes
fueron E148Q en pacientes con PSH (43% y 85%,
respectivamente).

Se inform6 que la purpura de Schénlein-
Henoch es mds prevalente en los meses de
otofio, primavera e invierno."*!® 5i se tiene en
cuenta que en estas estaciones aumentan las
infecciones respiratorias de vias altas, que se
considera juegan un papel en la etiologia de la
enfermedad, se encontré que la prominencia en
los meses mads frios es significativa. Los factores
infecciosos informados en las publicaciones
son el estreptococo betahemolitico del grupo A
(GABHS), la bacteria Mycoplasma pneumoniae,
el pardsito Toxocara canis, la enterobacteria
Yersinia, las bacterias Legionella, Helicobacter
pylori, enteritis por Campylobacter jejuni, Bartonella
henselae, el virus varicela zdster, el virus de la
rubéola, los virus de la hepatitis B y A, el virus de
Epstein-Barr, el virus del herpes simple (VHS), el
citomegalovirus, el virus de la inmunodeficiencia
humana y el virus del papiloma humano.?* En



€390 / Arch Argent Pediatr 2018;116(3):e385-e391 [ Articulo original

nuestro estudio, la positividad para hepatitis B
se encontrd solo en 2 casos con factores virales.
En las publicaciones se mencionan factores
desencadenantes como las vacunas y las
picaduras de insectos;”* en nuestro estudio, un
paciente tenia antecedentes de haber sufrido una
picadura de abeja.

Generalmente, la PSH se diagnostica ya que
tiene caracteristicas de purpura palpable que
se observa mds intensamente en los miembros
inferiores y puede variar de pequerias lesiones
a amplias zonas de equimosis. En nuestro
estudio se encontr6 que la ptirpura palpable no
trombocitopénica fue la tinica manifestacién
que se observo en todos los casos, al igual que se
informé en diferentes publicaciones cientificas.
La segunda manifestacién mds frecuente es el
compromiso articular.?'®' En nuestro estudio,
el compromiso gastrointestinal y el articular
se observo con una frecuencia de 60% y 57,5%,
respectivamente, frecuencia similar a aquellas
publicadas en la bibliografia.>'8%

Aunque los pacientes con compromiso
abdominal presentaron dolor abdominal y
resultados positivos en los anédlisis de sangre
oculta en heces, la complicacién mds frecuente fue
la invaginacién. En nuestro estudio, 5 pacientes
tuvieron invaginacién que se resolvié con
laparotomfa. Las incidencias de laparotomias
realizadas cuando aparecen complicaciones
quirtrgicas varfan entre 5% y 22,4%, tal como lo
informan estudios anteriormente publicados.®*!
En nuestro estudio no se observé una diferencia
estadisticamente significativa entre el compromiso
articular y el compromiso gastrointestinal y la
presencia de mutaciones en el gen MEFV.

Se informé que en la PSH, las tasas
de compromiso renal fluctdan entre 15% y
62%;>14182 cabe destacar que el compromiso
renal principalmente ocurre durante las cuatro
primeras semanas desde la presentacion de la
enfermedad, y la posibilidad aumenta en aquellos
pacientes con purpura persistente o compromiso
gastrointestinal grave.* Sin embargo, en algunos
estudios realizados, se informa que la frecuencia
de insuficiencia renal relacionada con la PSH
es entre 0% y 3%."%* Asimismo, en los estudios
de Altug y colaboradores y de Dogan y cols.,
no se observaron diferencias estadisticamente
significativas entre el compromiso renal y la
presencia de mutaciones en el gen MEFV.1314
Mientras que en 25% de nuestros pacientes se
observ6 hematuria, el cociente de proteinuria
fue 22,5%. En la proteinuria a nivel nefrético, o

en estadios mds avanzados, ninguno de nuestros
pacientes tuvo insuficiencia renal ni tampoco
se tomaron biopsias renales. No se observo una
diferencia estadisticamente significativa entre
la presencia de mutaciones en el gen MEFV y el
compromiso renal.

En general, los pacientes con PSH se recuperan
con el tratamiento de apoyo. No obstante, en
pacientes con compromiso gastrointestinal
grave y artritis, el tratamiento con corticoides
puede garantizar la mejoria de los sintomas. El
tratamiento con corticoides no afecta el pronéstico
de compromiso renal, no acorta la duracién de
la enfermedad ni previene las recidivas.*® En
este estudio, 53,75% de nuestros pacientes se
beneficiaron con el reposo en cama, la hidratacién
y el tratamiento con antiinflamatorios no
esteroides. El tratamiento con corticoides se indic6
al 46,25% restante del grupo de pacientes. No
hubo una diferencia estadisticamente significativa
entre el uso de corticoides y la presencia de
mutaciones en el gen MEFV.

En resumen, en el presente estudio, no se
encontr6 una relacién entre la presencia de
mutaciones en el gen MEFV y la evolucién
clinica de la enfermedad, y entre la aparicién de
complicaciones en pacientes pedidtricos con PSH
y los requisitos de tratamiento. ®
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