Informacija tévams
KRIOPIRINOPATIJOS

Kas tai per liga?

Kriopirinopatijos yra grupé rety autoimuniniy ligy, kurioms priskiriama
Seiminis Sal¢io sukeltas autouZdegiminis sindromas (FCAS), Muckle-Wells
sindromas (MWS)ir vaiky létinis nervy sistemg, oda ir sanarius paZeidZiantis
sindromas, taip pat Zinomas kaip naujagimiy polisteminé uZdegiminé liga
(CINCA/NOMID). I8 pradziy Sie sindromai buvo laikomi atskiromis klinikinémis
formomis nepaisant labai panasiy simptomy: kar$¢iavimo, odos bérimo (dilgélinés) ir
kity simptomy, budingy sisteminiam uzdegimui. Siuos sindromus galima i§déstyti
pagal ligos sunkumag: sunkiausiais simptomais pasireiSkia CINCA, tarping vietg
uzimty MWS ir lengviausiai pasireiskia FCAS.

Dél ko susergama?

Tai yra genetiné liga. Uz visas tris ligos formas (FCAS, MWS, CINCA/NOMID) yra
atsakingas genas CIAS1, koduojantis baltymag kriopiring. Tai yra pagrindinis
baltymas, atsakingas uz uzdegiming organizmo reakcija. Jei genas yra pazeistas,
suintensyvinama baltymo funkcija ir pazeidziamas uzdegiminis organizmo atsakas.
30 proc. pacienty su CINCA/NOMID sindromu nenustatoma CIAS1 mutacija.

CAPS pasireiSkia kaip sutosominé dominantiné¢ liga. Tai reiskia, kad liga gali
perduoti vienas 1§ tévy, kuris taip pat serga Sia liga arba yra pazeisto CIAS1 geno
neSiotojas. Taip pat galimos naujos mutacijos: tai reiSkia, kad né vienas i§ tévy
neserga ir néra geno nesiotojai. Tokiu atveju kitam vaikui turéti §j sindroma rizika yra
tokia pati, kaip ir bendrai populiacijai.

Ligos daznis
CAPS yra labai retas sindromas, nustatomas tik keletui i§ milijono gyventojy, taciau
dalis atvejy yra galimai nenustatyta.

Pagrindiniai simptomai

Pagrindinis visy trijy sindromy simptomas — bérimas. DaZniausiai tai pirmasis
simptomas. Bérimas — migruojantis, makulopapulinis, panasus j dilgeling, dazniausiai
nenieztintis. Bérimo intensyvumas labai individualus ir dazniausiai priklauso nuo
ligos aktyvumo.

FCAS kartais vadinama Seimine $al¢io urtikarija, nes ligai bidingi pasikartojantys
trumpo karS¢iavimo epizodai, bérimas, sgnariy skausmas atsiranda pabuvus Saltyje.
Taip pat budingas konjuktyvitas ir raumeny skausmai. Simptomai dazniausiai
prasideda pragjus 1-2 val. po kontakto su Sal¢iu ir trunka iki 24 val. Simptomai



pracina savaime, be jokio gydymo. Daznai pirmieji ligos pozymiai pasireiskia per
pirmas 6 val. po gimimo.

MWS pasireiSkia kar§¢iavimo epizodais, susijusiais su sgnariy ir akiy uzdegimais,
taCiau karS$Ciavimas biidingas ne visada. Labai daznai pasitaiko létinis nuovargis.
Simptomus iSprovokuojantys veiksniai néra tiksliai Zinomi, Saltis retai bina
provokuojantis veiksnys. DaZniausiai simptomai suintensyvéja vakarais. Daznai
pacientams nustatomas kurtumas (beveik 70 proc. atvejy), pasireiskiantis ankstyvoje
vaikystéje. Sunkiausia komplikacija, kuri dazniausia nustatoma suaugusiems, Yyra
amiloidoz¢ (apie 25 proc. atvejy).

CINA (NOMID) siegjama su sunkiausiais simptomais. DaZniausiai pirmasis
simptomas — bérimas atsiranda ankstyvoje kudikystéje. Dazniausiai suserga
nei$neSioti arba mazo gestacinio amziaus naujagimiai. KarS€iavimas gali biiti
nezymus, o kai kuriais atvejais kar§€iavimas visai nenustatomas. Dviem tre¢daliams
pacienty biidingas sgnariy skausmas ir patinimas. Tre¢daliui pacientui budingas ir
sanariy funkcijos sutrikimas. Dazniausiai pazeidziami keliy, alkliniy, rieSy sgnariai.
Beveik visiems pacientams formuojasi 1étinis aseptinis meningitas. Taip pat gali biti
pazeistos akys — budingi ir priekinés, ir uzpakalinés akies dalies pazeidimai, suaugus
galimas ir aklumas. Vélyvoje vaikystéje pasitaiko ir kurtumo atvejy. Amiloidoze
pasireiSkia apie 25 proc. pacienty.

Ligos diagnostika

ligos anamneze.

Ligos gydymas

Naujausi genetiniai ir patofiziologiniai tyrimai rodo, kad uzdegimag lemia IL-1p.
Todél simptomams susvelninti gali buti skiriami medikamentai, veikiantys kaip Sio
citokino inhibitoriai. Efektyviai veikia vaistas Anakinra, taciau jj reikia pradéti
vartoti ankstyvose ligos stadijose, kol néra iSsivysCiusio létini0 uzdegimoO, néra
pazeista klausa ir neiSsivys¢iusi amiloidozé. Vyresniems pacientams kaip 11 mety,
sergantiems FCAS ir MWS, gali bti naudojamas IL-1 blokatorius Rilonaceptas, nuo
4 mety — gali bati vartojamas Canakinumabas.

Pacientg stebi vaiky reumatologas kas 3 mén., ligos paiiméjmo atveju ar pagal
reikalg. Per apziiirg jvertinama bendra biikl¢, vartojamy vaisty Salutinis poveikis,

kartojami tyrimai.

Ligos prognozé



Sergant FCAS, ilgalaiké gyvenimo prognozé yra gera, daugiausiai priklausanti nuo
karS¢iavimy epizody trukmes. Esant MWS sindromui, gyvenimo prognoze¢ lemia
amiloidoz¢é ir inksty funkcijos paZeidimai, kurtumas taip pat gali biiti blogesnés
gyvenimo prognozés kriterijumi. Vaiky, sergan¢iy CINCA/NOMID, gyvenimo
prognoz¢ nulemta neurologiniy, neurosensoriniy, sgnariy pazeidimy.

Visoms ligoms rekomenduojami informacijos Saltiniai:
http://www.printo.it/pediatric-rheumatology/information/Lithuania/index.htm



http://www.printo.it/pediatric-rheumatology/information/Lithuania/index.htm

