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Paciente femenina de 11 años en estudio por múltiples artralgias, consultó por disnea. Ante la presencia de una Rx con 
patrón reticular difuso (no mostrada) se solicitó una Tomografía Computada (TC) de tórax. 

TC de tórax con contraste a los 11 
años (A-B) y sin contraste a los 17 
años (C-D)

A-B) Áreas en vidrio esmerilado difuso 
con múltiples imágenes quísticas 
subpleurales y peribroncovasculares 
(flechas blancas).

C-D) Se observa la clara progresión de 
la destrucción quística del parénquima 
pulmonar simil enfisema (flechas 
blancas). Persiste el vidrio esmerilado 
difuso con zona de parénquima 
conservado (flecha negra en C).

Las artralgias sumadas a la 
sintomatología pulmonar generó 
dudas en el diagnóstico. Se 
sugirió posible ARJ.
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Anticuerpos ANCA, ANA y FR positivos en más de 
la mitad de los pacientes

Para el diagnóstico se requiere el estudio genético 
en el que se detecta variante en heterocigosis del 
gen COPA del cromosoma 1q23.2.
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ClínicaGeneralidades

TÓRAX (100%)

➔ Tos crónica 
➔ Taquipnea reposo/esfuerzo
➔ Hemoptisis

ARTICULACIONES (75%)

➔ Artritis 
➔ Dolor a predominio de las 

rodillas e interfalángicas.
➔ Poliarticular

OTROS

➔ Fiebre
➔ Glomerulopatías en 50%
➔ Hepatitis
➔ Tiroiditis
➔ Manifestaciones cutáneas y neurológicas

Diagnóstico

➔ Interferonopatía considerada dentro de las 

enfermedades autoinflamatorias

➔ Primera vez identificado en 2015 con 

menos de 60 pacientes reportados hasta el 

momento

➔ La mayoría inicia síntomas antes de los 5 

años 

➔ Compromiso pulmonar con o sin artritis es la 

forma de presentación más frecuente

➔ 50% presentan hemorragia alveolar 

difusa (HAD) recurrente



1. Inmunosupresión

2. Inhibidores de la Janus kinasa (JAK)

3. Trasplante pulmonar

*Asesoramiento genético familiar
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1. Opacidades en vidrio esmerilado asociado 
a engrosamiento de septos

2. Formaciones quísticas con distribución 
subpleural y peribroncovascular

3. Nódulos centrolobulillares asociados a las 
opacidades en vidrio esmerilado

4. Bronquiectasias por tracción y destrucción 
de la arquitectura pulmonar (Fibrosis)

5. Adenopatías mediastinales

Hallazgos TCTórax

● Quistes

● Engrosamiento de 
septos 
interlobulillares

● Vidrio esmerilado

● Fibrosis

● Nódulos 

Tratamiento



CONCLUSIONES
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● Enfermedad recientemente descrita dentro del espectro de las Interferonopatías

● Debemos considerarla ante la presencia de quistes de aspecto enfisematoso o áreas en 
vidrio esmerilado en TC que prueban ser HAD en pacientes pediátricos con o sin 
artropatía. 

● Es importante diferenciar de otras enfermedades autoinmunes más frecuentes para 
realizar un tratamiento más dirigido (inhibidores JAK) además de estudiar a familiares 
aun sin síntomas. 
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