
ses. No ha presentado más fracturas,
presenta un leve retraso de crecimien-
to, y se observan claramente unas es-
cleróticas azules. Queda pendiente el
estudio genético.
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Introducción. Los síndromes de fiebre
periódica hereditaria (fiebre mediterrá-
nea familiar [FMF]), Hiper-IgD y fiebre
periódica asociada al receptor de factor
de necrosis tumoral, requieren un diag-
nóstico preciso y un tratamiento ade-
cuado para evitar complicaciones a lar-
go plazo. La FMF se transmite clásica-
mente de forma autosómica recesiva,
aunque hay casos descritos en heteroci-
gosis. Presenta como potencial compli-
cación a largo plazo la amiloidosis renal.
El síndrome de fiebre periódica, estoma-
titis aftosa, faringitis y adenitis (PFAPA)
es una enfermedad benigna, autolimita-
da y sin secuelas a largo plazo. El diag-
nóstico diferencial entre fiebres periódi-
cas puede presentar dificultades, como
en el caso expuesto.

Caso clínico. Paciente de cinco años.
Consulta por episodios febriles men-
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suales desde hace dos años, diagnosti-
cados de viriasis, faringitis, otitis, etc.
Desarrollo físico normal. Analítica in-
tercrisis: perfil inmunológico normal y
reactantes de fase aguda negativos.
Durante la fiebre presenta odinofagia,
adenopatías laterocervicales y cefalea,
sin presentar erupción cutánea, abdo-
minalgia ni artralgias. Se establece una
periodicidad febril de 20 días y se sos-
pecha síndrome de PFAPA. En el si-
guiente episodio febril recibe una dosis
única de prednisolona y la fiebre desa-
parece. Persisten episodios febriles pe-
riódicos, manteniéndose asintomático
entre ellos. Empieza a referir abdomi-
nalgia en las crisis febriles, por lo que
se realiza estudio genético para FMF
detectando presencia de la variante
genética p.Ile-591-Thr de forma hete-
rocigótica. Los episodios febriles desa-
parecen espontáneamente. Actual-
mente, el paciente tiene seis años, está
asintomático y se mantiene bajo obser-
vación ambulatoria sin recibir medica-
ción. La última analítica, que incluye
proteína amiloide A sérica, es normal. 

Comentario. Dadas las complicacio-
nes a largo plazo, es importante reali-
zar un diagnóstico diferencial preciso
entre el síndrome de PFAPA y la FMF.
En el caso de pacientes en heterocigo-
sis para FMF, con episodios de fiebre

espaciados varios meses, se puede
plantear mantenerlos bajo observación
realizando controles clínicos y analíti-
cos, y, si fuera necesario, una prueba
terapéutica con colchicina.
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