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Resumo: Introducéo: A febre familiar do mediterraneo (FFM) é a doenca autoinflamatoria monogénica
mais comum e acomete, principalmente, individuos de ascendéncia mediterranea. E causada por
mutacbes no gene MEFV, que codifica a proteina pirina, estando o defeito associado a
desrregulacdo do sistema imune inato. Os sintomas, em geral, surgem na infancia. A febre
recorrente, de inicio stbito e resolucdo esponténea, € a manifestacdo mais prevaente, sendo
acompanhada por queda do estado geral, dor abdominal ou toracica, podendo ser associada a
artrite, mialgia, manifestacdes cuténeas e gastrointestinais. O diagndstico é baseado em critérios
clinicos, histéria familiar, exclusdo de outras sindromes periddicas febris e resposta terapéutica a
colchicina, além do teste genético, quando disponivel. Caso clinico: DSM, masculino, 8 anos,
inicia investigagdo diagnostica para episodios de febre ata recorrente desde 3 meses de idade.
Nos ultimos anos, a febre vem associada a dor abdominal e toracica, em intervalos irregulares,
bem como dores muscul o-esquel éticas e méculas difusas por todo corpo. No periodo entre crises,
manteve-se assintomético. A investigacdo diagndstica excluiu causas cardiacas, infecciosas e
reumatol 6gicas, estabel ecendo o diagndstico presuntivo de FMF. Iniciou-se teste terapéutico com
colchicina. Apos trés meses, houve melhora dos sinais e sintomas. Discussdo: A FMF € causa de
febre recorrente e manifestagfes sistémicas. A auséncia do tratamento adequado esta associada a
sequelas crénicas de inflamagdo. A amiloidose é claramente a complicacdo mais grave. A FFM
faz parte do diagnéstico diferencial de muitas doencas, havendo pouca conscientizacdo, atraso
significativo no diagnostico e atas taxas de subdiagndstico, 0 que resulta em tratamento
insuficiente, comprometimento acentuado da qualidade de vida e ata morbidade. Conclusdo: A
FMF atinge elevada prevaléncia nos paises do Mediterraneo, mas no Brasil é provavelmente
subdiagnosticada, sendo fundamental alertar os clinicos para a sua existéncia e para os principais
achados da anamnese, aprimorando assim o grau de suspeic¢ao e tratamento da doenca.
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