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Autoinflamacné ochorenia predstavuju skupinu poruch odlisnych od autoimunitnych ochoreni, infekcii a malignit. Su
charakteristické atakmi neprovokovaného neinfekéného zapalu. Klicovou ¢rtou je dysregulacia vrodenej imunity s nad-
produkciou prozapalovych cytokinov. Najlepsie opisanou skupinou su monogénové autoinflamaéné ochorenia. Mézu sa
prejavovat rekurentnou horuckou, atakmi sérozitidy, bolestami kibov a svalov a koznymi exantémami.
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What is hiden behind autoinflammation?

Autoinflammatory diseases represent a group of disorders that are distinct from autoimmune diseases, infections and ma-
lignancies. They are characterised by attacks of unprovoked noninfectious inflammation. A key feature of autoinflammatory
diseases is dysregulation of innate immune system and overproduction of pro-inflammatory cytokines. The best-characterized
group of autoinflammatory diseases arises from mutations in single genes. They are typically manifested by recurrent attacks

of fever and serositis as well as arthralgia, myalgia and skin exanthema.

Key words: autoinflammatory disease, inflammasome, periodic fever, innate immunity.

Uvod

V ostatnych rokoch sa ¢oraz viac dozvedame o procese autoinflamécie.
Tento proces sa netyka iba skupiny raritnych ochoreniz oblasti periodickych
horucok, ale ukazuje sa, Ze je Ucastny aj patogenézy tak rozsirenych ochore-
niako je aterosklerdza, diabetes mellitus 2. typu, obezita, Crohnova choroba
a sarkoiddza. Autoinflamacné ochorenia, ktorych klinickym prejavom méze
byt okrem iného aj periodicka hortcka alebo ataky neindukovaného zapalu,
ktoré sa laboratdrne javia ako ,infekéné”, sa tym okrem iného zaclenili do
diagnostického algoritmu recidivujucich febrilit, resp. atakov zépalu, ktoré
predstavuju Casty problém internistickej praxe. V sicasnej dobe sa tieto
ochorenia stavaju teréom zdujmu pre narastajuci zachyt nielen u predis-
ponovanych etnik a tieZ pre neustale sa rozsirujuce spektrum vedomosti
oich podstate. V ¢lanku sa venujeme skupine ochorent, u ktorych je zndma
genetickd podstata ochorenia.

Autoinflamacia
Vroku 1999 prvykrét v ¢asopise Cell objavil pojem ,autoinflamacny”
a bol pouzity na opis skupiny ochorenti, ktoré sa liili od autoimunitnych

choréb a boli pre ne typické epizddy zapalu spésobeného dysregu-
laciou vrodenej ¢asti imunitného systému bez Ucasti autoreaktivnych
T-lymfocytov alebo autoprotildtok (1). Dnes za autoinflamacné ochore-
nia (Autoinflammatory Diseases — AID) povazujeme skupinu geneticky
rozdielnych, ale klinicky podobnych ochoreni prejavujicich sa opakova-
nymi atakmi zapalu s alebo bez sprievodnej horticky, koznym vysevom,
sérozitidou, lymfadenopatiou a postihnutim muskuloskeletdlneho
systému. Tieto ochorenia svojimi klinickymi a laboratérnymi prejavmi
mozu pripominat infekéné alebo autoimunitné choroby alebo mézu
mat Crty typické pre alergické ochorenia (reakcia na vonkajsi podnet,
napr. chlad), ale nedé sa u nich dokazat ani infekcia, ani pritomnost
autoprotildtok, antigén Specifickych T-lymfocytov alebo IgE mediova-
ného zépalu (2). Autoinflamacné ochorenia s poruchami nespecifickej,
vrodenej imunity a do zapalového procesu sa zapajaju predovietkym
neutrofily, makrofdgy a monocyty. Kltic¢ovu tlohu v patofyzioldgii
hré neadekvétna cytokinové odpoved, a to najma nadprodukcia IL13.
Zapalova odpoved je systémova a postihuje konkrétne tkaniva, ako je
koza, kiby, spojovka a serézne blany (pleura, peritoneum, perikard) (2).
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