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P314 - La vasculopatia asociada a STING con inicio en la infancia (sindrome SAVI)
puede imitar la artritis idiopatica juvenil
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Resumen

Introduccion: Las mutaciones de ganancia de funciéon en TMEM173 que codifica STING se
relacionan con interferonopatia tipo I denominada sindrome SAVI (vasculopatia asociada a STING
con inicio en la infancia). Esta enfermedad se caracteriza por inflamacién sistémica y alta
morbimortalidad infantil. Se caracteriza por una vasculopatia que puede afectar la piel, los pulmones
y las articulaciones.

Objetivos: El objetivo de este estudio es describir una cohorte detallada de pacientes con sindrome
SAVI y resaltar la similitud, en algunos casos, del fenotipo de esta enfermedad con la Al]J.

Métodos: Nino de 11 anos, con una mutacion de novo p.V155M en TMEM173. Iniciada durante el
primer mes de vida con infeccién bronquial recurrente y lesiones de vasculitis cutdnea en zonas
acras. Poliartritis de grandes y pequeiias articulaciones, no erosiva. No fiebre. Se realizé una biopsia
cutdnea que muestra una vasculitis leucocitoclastica con dermatitis de interfaz. La TCAR pulmonar
identificéd una neumonia intersticial inespecifica (NSIP) y una biopsia pulmonar mostré hiperplasia
linfoide. Una prueba de caminar 6 min. se vi6 gravemente afectada y asociada con taquicardia y
desaturacion. Aumento de inflamatorios y FR, ACPA y ANA positivos. Se administraron varios
tratamientos inmunosupresores sin respuesta. A la edad de 6 afios, se introdujo ruxolitinib a la dosis
inicial de 5 mg dos veces al dia con una mejora de la enfermedad de la piel y la funcién pulmonar. La
artritis estuvo bien controlada y el ruxolitinib fue bien tolerado. Nifia de 17 afos, portadora de una
mutacion de novo p.V155 en TMEM173. Se inicid a los 3 afios con una poliartritis grave de grandes y
pequeiias articulaciones. No fiebre, ni alteraciones cutaneas o de las vias respiratorias al inicio de la
enfermedad. Las pruebas de laboratorio fueron positivas para FR y ACPA. Fue diagnosticada con AlJ
poliarticular y se trat6 con esteroides y metotrexato sin mejoria. A los meses, inici6 disnea con
infecciones bronquiales recurrentes. TCAR mostré NSIP y se encontré neumopatia intersticial
linfoide en la biopsia pulmonar. A pesar de los diferentes tratamientos inmunosupresores, las
pruebas funcionales pulmonares empeoraron progresivamente. Ruxolitinib se inici6 a la edad de 17
anos sin ser tolerado. Por la afectacion pulmonar, requiere oxigeno domiciliario continuo y ha sido
incluida en lista de trasplante pulmonar. Hombre de 29 afos, con una mutaciéon de novo p.V155 en
TMEM173. Se inici6 a la edad de 7 afios con una artritis poliarticular simétrica después de una
infeccion bronquial que curso con fiebre. No afectacidon cutédnea. Igualmente, FR, ACPA y ANA
positivos. Se diagnosticd de AlJ poliarticular, recibié diferentes tratamientos sin respuesta. Debido a
infecciones bronquiales recurrentes, se realizé una TCAR que mostrd una ILD en las bases y
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bronquiolitis folicular con patrén NSIP en una biopsia pulmonar. Las pruebas funcionales
empeoraron. Se inicié ruxolitinib sin adherencia por el paciente. Requiere oxigeno domiciliario y
estd siendo evaluado para un trasplante de pulmon.

Conclusiones: El sindrome SAVI podria presentar un fenotipo diferente que junto a la positividad
de las pruebas inmunoldgicas podrian confundir su diagndstico con el de AlJ. Conocer el fenotipo
distintivo de la enfermedad podria ayudar a los médicos a hacer un diagndstico precoz y reevaluar a
los pacientes con estas presentaciones que no responden bien a los tratamientos convencionales.
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