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INTRODUÇÃO:
A Febre Familiar do Mediterrâneo(FFM) é uma doença genética autossômica recessiva sistêmica, causada por alterações
no lócus 16p13 do gene MEFV. A doença está relacionada, principalmente, aos indivíduos descendentes da região do
mediterrâneo como os armênios, turcos, árabes e judeus serfaditas. Acomete, com menos frequência, os indivíduos com
descendência européia. Muitas mutações já foram descritas, entre elas a M694V, M694I, V26A, M80I e E148Q, sendo esta
a mais comum entre os europeus. A doença é rara nos países ocidentais e muitos médicos passam a sua carreira sem
encontrar um caso, ou, ao menos, sem diagnosticá-lo. Até o presente momento, nenhum caso de Febre Familiar do
mediterrâneo foi descrito no estado do Rio Grande do Sul pela literatura. O quadro clínico é de episódios recorrentes de
febre alta, geralmente acompanhada por peritonite, pleurite, pericardite e/ou artrite de grandes articulações, amiloidose e
manifestações cutâneas.O diagnostico definitivo é por estudo genético.



RELATO DO CASO:
AT, sexo masculino, 41 anos, descendência italiana, encaminhado para avaliação por doença autoimune. Paciente tinha
diagnóstico prévio de Lúpus Eritematoso Sistêmico(LES). Refere dores articulares, febres recorrentes a cada 3 ou 8
semanas, as quais perduram em média entre 2 a 3 dias. Em alguns episódios apresentou derrame pleural, pericardite e
quadro de ascite. Relata também dores musculares de forte intensidade durante as crises e sensação de fraqueza. Afirma
que os episódios de febre começaram aproximadamente aos 20 anos de idade. Nega que outros familiares tenham
sintomas parecidos. Paciente em uso de Prednisona 20mg/dia.
Foi solicitado TC de tórax e abdome as quais evidenciaram sinais de derrame pericárdico, derrame pleural bilateral e
pequena quantidade de líquido livre na cavidade pélvica. Exames laboratoriais: FAN não reagente, FR < 20mg/dL, PCR =
20,31mg/dL, DHL = 99,4 U/I, VHS = 81mm, CPK = 338, C3 = 182, HLA B27 não detectado, Amilase = 29,5, EQU: traços de
Hb e proteínas, EFP : albumina baixa e alfa 2 alta. Realizado estudo genético para sequenciamento da mutação MEFV que
confirmou a presença da variante patogênica na seqüência dos éxons 2, 3, 5 e 10 do gene MEFV(E148Q).
Iniciou-se Colchicina na dose 1,5mg/dia com melhora dos sintomas. Paciente segue em acompanhamento clínico.

CONCLUSÃO:
O relato apresentado destaca a importância de se considerar o diagnóstico de Febre Familiar do Mediterrâneo em regiões
em que a doença é incomum, como por exemplo, a América Latina e sul do Brasil; a realização do sequenciamento
genético para sua confirmação e a instituição do tratamento para remissão e prevenção da amiloidose renal.
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