aj za mevaldnovi aminoaciduriu. Zékladom klinického obrazu su periodické
hortcky s kratsim trvanim a odstupom niekolko tyzdrov. Prejavy vznikaju
obvykle v 1. roku Zivota. V ataku sa objavuje lymfadenopatia — predovset-
kymkr¢na, ale aj axilarna a vnutrobrusna — a niekedy exantém a afty. Typické
su intenzivne bolesti brucha sprevadzané vracanim a hnackou, bolesti
svalov, kibov a artritidy. Atak moZe byt spusteny ockovanim alebo beznou
virusovou infekciou. Ochorenie je sprevddzané zvysenou koncentraciou
imunoglobulinu D v sére a obvykle vysoko zvysenou koncentraciou IgA.
V ataku sa zvysuje vylucovanie mevalonatu a jeho metabolitu mevalono-
lakténu mocom. Stanovenie tychto parametrov spolahlivo odréZa znizenu
aktivitu MVK (29). Diagndéza sa potvrdzuje genetickou analyzou génu MVK.
Liecba je nespecifickd, podavaju sa nesteroidové antireumatika a kortikoidy
v kratkych pulzoch, ktoré maju vyborny efekt (3). Kolchicin byva nedcinny,
niektorf pacienti reaguju na blokddu TNF alebo IL13. Ochorenie je celozi-
votné, i ked v dospelosti byva klinicky obraz miernejsi.

Kryopyrinopatie

Pojmom kryopyrinopatie oznacujeme tri ochorenia, ktoré
spdja mutacia v jednom géne nazyvanom CIAST (Cold Induced
Autoinflammatory Syndrome), podla novsieho ndzvoslovia NLRP3,
ktory kéduje kryopyrin. Kryopyrin je klti¢ové molekula inflamazomu.
Signalmi pre aktivaciu kryopyrinu su viaceré PAMP (muramy! dipeptid,
bakteridlna alebo virusovd RNA) a DAMP (krystély kyseliny mocovej,
ATP, nizka intraceluldrna hladina draslika, kozné iritanty, ultrafialové
Ziarenie B a zrejme aj hlinfk, beZzne pouZivany ako adjuvans vo vakci-
nach) (33). Ku klinickym jednotkdm zaradujeme familidrnu chladovu
urtikériu (Familial Cold Urticaria.Autoinflammatory Syndrome — FCU
alebo FCAS), Muckle-Wellsov syndrém (MWS) a syndrém multisys-
témovej zépalovej choroby so zac¢iatkom v novorodeneckom veku
s neurologickymi, koznymi a kibovymi prejavmi (Neonatal Onset
Multisystem Inflammatory Disease, Chronic Infantile Neurological
Cutaneous and Articular Syndrome — NOMID/CINCA). Medzi jednotli-
vymi formami ochorenia neexistuju ostré hranice a pacienti mézu mat
Crty viac ako jednej choroby alebo nemusi byt mozné ich ku niektorej
forme jasne zatriedit (33). Pri FCU, ktord je najlahsou formou kryopy-
rinopatie, je typickym prejavom urtikdria manifestujica sa do 8 hod
po celkovej expozicii chladu (klimatizovana miestnost). Lokalizované
podsobenie chladu vac¢sinou priznaky nevyvold. Niekedy moéze byt
prvym prejavom vystavenie novorodenca chladu v pérodnickom
boxe. Vac¢sina pacientov ma aj artralgie a myalgie, konjuktivitidu,
potenie, bolesti hlavy a nauzeu. Ataky mézu byt aj denné a trvaju do
24 hod, su sprevadzané leukocytézou. Bolesti hlavy, svalov a Unava sa
mozu vyskytovat aj bez expozicii chladu a to najma v podvecernych
hodinach (33). Muckle-Wellsov syndrém sa méze objavit kedykolvek
v priebehu detstva, ale aj v adolescencii alebo dospelosti. Typické
trias priznakov zahffa opakované hortcky (spojené s urtikaridlnym
vysevom, bolestou hlavy, artritidou alebo artralgiou), senzorineuralnu
hluchotu a amyloiddzu. Pridruzuju sa aj bolesti brucha, konjuktivitida
a uveitida, Unava a afty. Ataky vznikaju nepravidelne, trvaju 12-36
hod a spontanne odoznievaju (33). NOMID/CINCA je najzévaznejsou
formou ochorenia a postihuje novorodencov. Na kozi sa vyskytuju
urtikaridlne a vaskulitické |ézie, pritomné je neurologické a osteoarti-
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kuldrne postihnutie. Typicky je vzhlad novorodenca, ktory ma poruchu
rastu a abnormalnu tvar s prominujucim ¢elom, protriziou o¢nych
bulbov a sedlovitym nosom (33). Neurologické priznaky su spdsobené
aseptickou meningitidou. Okrem toho byva pritomna senzorineurélna
hluchota a strata vizu v désledku edému papily, atrofie optického
nervu alebo uveitidy. Postihnutie kibov vedie k deformitdm a pred-
¢asnej epifyzalnej osifikacii. NOMID/CINCA md vyznamnu dmrtnost
uz v detskom veku a vedie k sekundarnej amyloiddze. Pri vsetkych
formdach ochorenia je v akitnom ataku pritomna vysoka zépalova
aktivita. Diagndzu potvrdi mutacia v géne NLRP3. Niektorf pacienti
su pri konvencnom testovani negativni, ale pri sekvenovani celého
exdému sa u nich najde somaticky mozaicizmus (33). Liekom volby
kryopyrinopatii je blokada ILT (@anakinra, rilonacept, kanakinumab).

PAPA (Pyogenic Arthritis-Pyoderma
Gangrenosum-Acne) syndrém

Ide o raritntiformu autoinflamacného ochorenia vyvolant autozémovo
dominantnou mutaciou v géne PSTPIP1/CD2BP1, hoci existuju aj pripady
bez potvrdenej mutacie, ale s jasnym klinickym fenotypom. Povodne bol
tento syndrém oznacovany ako famillidrna rekurentnd artritida. Ochorenie
je charakteristické sterilnou erozivnou artritidou, ktord zacina v Utlom det-
stve.V puberte sa pridruzuje cystické akné, ktoré zvykne perzistovat az do
dospelostia artritické prejavy ustupuju. Pyoderma gangrenosum postihuje
kozu celého tela, ale predovsetkym koncatin. Menej ¢astou manifestaciou je
inzulin dependentny diabetes mellitus vznikajuci v dospelosti a proteindria.
V liecbe maju uplatnenie anakinra a infliximab. Epizédy artritidy dobre
reaguju na kortikoidy. Kozné prejavy (pyoderma gangrenosum) si ¢asto
vyzaduju podavanie imunosupresiv (3).

Deficiencia antagonistu receptora pre IL1
(Deficiency of IL-1-Receptor Antagonist — DIRA)

Deficiencia antagonistu receptoru pre IL1 je autozémovo recesivne
ochorenie, pri ktorom absencia antagonistu receptoru pre IL1 vedie ku
nadmernej aktivite IL1 (3). Ochorenie zacina v novorodeneckom veku
sterilnou multifokdlnou osteomyelitidou, periostitidou a neutrofilnou
pustuldzou. K dalsim priznakom patrf periartikularny opuch spésobeny
nadmernym epifyzélnym rastom, Ustne slizni¢né lézie a vaskulitida.
Nelieceni pacienti zomieraju na orgdnové zlyhanie. Horticka pritomna
nebyva, ale sedimentacia erytrocytov je zrychlena a Greaktivny protein
zvyseny. Diagnoézu potvrdi testovanie na mutdcie ILTRN. Pacienti pro-
fituju z liecby anakinrou. Glukokortikoidy a nesteroidné antireumatika
maju iba ciastoc¢ny efekt (33).

Majeedov syndrom

Bol opfsany v roku 1989 Majeedom et al u 3 arabskych detf. Prejavuje
sa chronickou rekurentnou multifokalnou osteomyelitidou, neutrofilnou
dermatdzou (spektrum od palmoplantérnej pustuldzy po psoridzu),
poruchou rastu a kongenitalnou dyserytropoetinémiou (34).

Blauov syndrom
Blauov syndrém alebo familidrnu juvenilnd systémovu granulomatézu

charakterizuje nekazeifikujuci granulomatézny zapal postihujuci kiby, kozu
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