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Co sa skryva za autoinflaméciou?

bol objaveny v roku 1997. Gén MEFV je lokalizovany na 16. chromozéme
a koduje bielkovinu nazyvanu pyrin.marenostrin, ktord je exprimovana
najma v neutrofiloch, eozinofiloch, monocytoch a dendritovych bun-
kéch. Typickymi prejavmi FMF su opakujuce sa ataky febrilit a sérozitid.
Jeden atak trva od niekolkych hodin do niekolkych dni a medzi atakmi je
pacient asymptomaticky. Vacsina pacientov mava bolesti brucha, ktoré
s sposobené sterilnou peritonitidou a patria medzi klicové priznaky
FMF. Druhym typickym prejavom je bolest na hrudniku viazana na
jednostrannu pleuritidu alebo perikarditidu (3). Viyskytuje sa aj zapaloveé
postihnutie kibov a exantém na koZi (pripominajuci erysipelas a lokali-
zovany na dolnych koncatinach, obvykle perimaleoldrne). Akutny atak sa
spadja so vzostupom koncentracie reaktantov akutneho zapalu, pricom
aj medzi atakmi moze pretrvavat subklinicky zapal s nadprodukciou
amyloidu A (29). Pred vznikom ataku sa objavuju prodrémy zahfmajuce
diskomfort v neskér postihnutej casti tela, zvysenu iritabilitu, zavrate,
zmeny chute do jedla, zmeny zmyslového vnimania a akcentaciu celo-
telovej Unavy. Historicky diagndzu poméhali potvrdit tzv. Tel Hashomer
kritéria, uvedené v tab. 2 (30). Pre krajiny Eurdpy s nizkym vyskytom FMF
nie su vsak tieto kritérid dostatocne senzitivne a praktickejsie sa javia
byt kritérid EuroFever registra (Tab. 3). Najvacsie ohrozenie pre pacien-
ta, najmd nelieceného, predstavuje rozvoj amyloidézy. Liekom prvej
volby je kolchicin v davke 1-2,4 mg denne. Pri rezistencii na kolchicin
alebo jeho nedostatocnej Ucinnosti je dalsim terapeutickym krokom
blokdda IL1{ (napr. kanakinumab — monoklonova protilatka proti IL1{,
anakinra — antagonista receptora pre IL1, rilonacept — fuzny receptorovy
protein proti IL13). Prehlad charakteristik biologik proti IL13 je uvedeny
v Tab. 4 (31). Zo vsetkych uvedenych molekul ma len kanakinumab
v SPC uvadzanu indikéciu na lie¢bu FMF.

Tab. 3. Eurofever klinické diagnostické klasifikacné kritérid*

TRAPS (TNF Receptor Associated Periodic Syndrome)

Periodicky syndrom asociovany s TNF receptorom (TNF Receptor
Associated Periodic Syndrome — TRAPS) sa pévodne oznacoval ako Familial
Hibernian Fever. M&Ze sa prejavit v ktoromkolvek veku, ale vacsina pacientov
ma priznaky od detstva. Ataky su v porovnani s FMF dlhsie a dihsie byva
aj bezpriznakové obdobie medzi nimi — méze trvat aj niekolko mesiacov.
Typicky atak sa prejavuje horuckou, stahovavym erytémom, opuchmi
a zapalom kibov a svalov. Pridruzuju sa sérozitidy (bolesti brucha), konjuk-
tivitida a uveitida. Diagndza sa stanovuje na zaklade typického klinického
obrazu a méze sa doplnit dbkazom mutécie v TNFSRTA géne (12. chromo-
zém). Dedi¢nost je autozémovo dominantnd. Laboratérne nachddzame
nespecifické zndmky zapalovej reakcie — zvyseny Creaktivny protein,
zrychlenu sedimentaciu erytrocytov, miernu aktivaciu komplementu. Ataky
TRAPS vacsinou dobre reaguju na kortikoidy poddvané v davke 1 mg.kg
s rychlou retrakciou pocas ataku, kolchicin je nedcinny. Skusa sa blokada
IL1B aIL6. Zaujimavé je, Ze u niektorych pacientov s TRAPS prislo po podanti
infliximabu (monoklonova protildtka proti TNF) paradoxne k exacerbacii
prejavov zapalu. Z uvedeného dévodu sa infliximab v tejto indikacii nema
pouZivat (3). Najzavaznejsou komplikaciou je opdt rozvoj amyloidézy, ktord
sa vyskytuje az u 10 % pacientov (32).

Hyper IgD syndrom, deficiencia mevalonatkinazy

Hyper IgD syndrém (HIDS) je autozomovo recesivne ochorenie.
Opisany bol v roku 1984 u 6 pacientov s holandskym povodom, ktorf mali
opakované ataky horucky nezndmeho pévodu a vysokd koncentraciu
IgD. Preto ochorenie dostalo ndzov hyper IgD syndrém alebo Holandska
horucka (3). Gén MVK (mevalonatkindza) bol objaveny v roku 1999. Mutécia
uvedeného génu, ktory je lokalizovany na 12. chromozéme, je zodpovedna

FMF HIDS.MKD CAPS TRAPS
pritomné S pritomné S pritomné S pritomné S
trvanie epizédy < 2 dni vek pri vzniku
9 ochorenia 10 urtikarialny vysev 25 periorbitalny edém 27
< 2 roky
bolest na hrudniku 3 aftézln,a 1 senzori-neuralna % trvanie epizédy > 6 dni 19
stomatitida strata sluchu
bolest brucha generalizovana
9 LAP alebo 8 konjuktivitida 10 migrujuci ras*** 18
splenomegdlia
ggiﬁjﬁftredomorska 22 bolestivost LU 13 myalgie 6
severostredomorska etnicita** 7 Pjnaévka 2 postihnutie pribuznych 7
(obcas, ¢asto)
hnacka (vzdy) 37
chyba chyba chyba chyba
aftézna stomatitida 9 ﬁiﬁ?fgj " vefzﬁ;r(j;:;;/dnaa % vracanie 14
urtikarialny ras 15 bolest brucha 15 aftézna stomatitida 15
zvacsenie krénych LU 10
trvanie epizédy > 6 dni 13
cut-off =60 cut-off =42 cut-off =52 cut-off =43

CAPS - Cryopyrin-Associated Periodic Syndrome, FMF — Familial Mediterranean Fever, HIDS — Hyperimmunoglobulinemmia D Syndrome, LAP — lymfadenopatia,
LU - lymfatickd uzlina, MKD — Mevalonate Kinase Deficiency, S — skore, TRAPS — TNF-Receptor Associated Periodic Syndrome

*klinické priznaky hodnotit pocas typického ataku (vylicit interkurentnd infekciu a iné komorbidity)

**yichodné Stredomorie: Turci, Arméni, non-askendzski Zidia, severné Stredomorie: Taliani, Spanieli, Gréci

***centrifugdlina migrdcia
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