Informacija tévams

SEIMINE AIRIU KARSTLIGE ARBA SU TNF RECEPTORIUMI SUSIJES
PERIODINIS SINDROMAS (TRSPS)

Kas tai per liga?

Seiminé airiy kar§tligé arba su TNF receptoriumi susijes periodinis sindromas
(TRSPS) yra dominantiniu buidu paveldimas sindromas Su pasikartojanciu sunkiu
kar§¢iavimu, dazniausiai trunkanciu 2-3 savaites. Paprastai kartu btina Zzarnyno
sutrikimy, skausmingas raudonas odos bérimas, raumeny skausmy ir periorbitinis
patinimas. Si liga yra neseniai i3aiskinta ir pripazinta. TRSPS eiga daZniausiai yra
lengva. Taciau mazdaug 14 proc. ligoniy iSsivysto antriné sunki inksty liga, vadinama
amiloidoze (Zr. pagrindinius simptomus).

Dél ko susergama?

TRSPS atsiranda dél paveldéto anomalinio baltymo, vadinamojo tumoro nekrozés F
faktoriaus receptoriaus (TNFR). Paciento atsakas j eilinj iimy uzdegimg tampa per
didelis. Uzdegimo hormonas, vadinamas tumoro nekrozés faktoriumi (TNF),
aktyvuojasi, nes néra kontroliuojamas TNFR, kuris jprastai suriSa jj ir sumaZina
uzdegimo atsaka. Sis defektas paaiskina paciento savijautos pakitimus: kar§¢iavima,
Saltkret) ir skausmg. Infekcija, trauma ar psichine jtampa gali iSprovokuoti priepuol;.
Amiloidozés ir TRSPS rySys tikriausiai priklauso nuo létinio uzdegimo ir genetiniy
faktoriy.

Ligos dazZnis

Manoma, kad TRSPS yra reta liga su maziau kaip 100 isaiskinty atvejy, nors ligos
paplitimas $iuo metu néra tiksliai Zinomas. Sia liga gali susirgti ir berniukai, ir
mergaités. Ji gali uzklupti ir vélyvoje paauglystéje, ir suaugus. Si liga pirma karta
buvo nustatyta airiy-skoty kilmés pacientui, taciau taip pat buvo rasta ir kitose
populiacijose: tarp pranciizy, italy, zZydy, armény, araby ir kabiljany i§ Magrebo.
Mety sezonas ir klimatas neturi reikSmés ligos eigai, kuri vystosi nenuspéjamai.

Pagrindiniai simptomai

Kars¢iavimo priepuoliai trunka 2-3 savaites, kartu su Saltkré¢iu bei liemens ir ranky
raumeny skausmais. TipiSkas bérimas yra raudonas ir skausmingas, kartu su odos ir
Sios vietos raumeny uzdegimu. Dauguma pacienty jaucia stipry, traukiant] raumeny
skausmg ligos pradZioje, jis palaipsniui intensyvéja ir pradeda plisti | kitas galiniy
vietas (distaliné migracija), kartu atsiranda bérimas. Daznai biina difuziniy
abdominaliniy skausmy, pykinimas ir vémimas. Konjunktyvitas ir / arba periorbitinis
patinimas yra btdingi TRSPS, nors tokie pat simptomai gali biiti pastebimi ir sergant
kitomis ligomis, pavyzdziui, alergija. Be $iy tipiniy simptomy TRSPS gali pasireiksti
trumpesniais ar ilgesniais priepuoliais. Gali buti kriitinés skausmy dél pleuros ir / arba
perikardo uzdegimo. Amiloidozé yra sunkiausia TRSPS komplikacija, atsirandanti



retais atvejais. Ji pasireiSkia baltymo kiekio padid¢jimu Slapime, progresuojanciu
inksty funkcijos nepakankamumu.

Ligos diagnostika

Patyres gydytojas jtars TRSPS pagal klinikinius simptomus ir Seimos anamneze. Keli
kraujo tyrimai (ENG, C reaktyvusis baltymas) yra naudingi nustatant uzdegima
priepuolio metu. Diagnoze¢ patvirtina tik genetin¢ analizé, kuri pateikia akivaizdzius
mutacijos jrodymus. Diferencijuojant diagnoze reikia atmesti kitas ligas su
pasikartojanc¢ia karstlige, ypa¢ tokias, kaip Seiminé Vidurzemio jiros karStligé ir
hiper IgD sindromas.

Ligos gydymas

Iki Siol néra zinoma, kaip apsisaugoti nuo Sios ligos arba ja pagydyti. Nesteroidiniai
vaistal nuo uzdegimo sumazina simptomus priepuolio metu. Didelés steroidy dozés
daznai yra efektyvios, bet ilgalaikis jy vartojimas sukelia sunkiy Salutiniy reiskiniy.
Specifinis TNF blokavimas gali biti efektyvi priemoné kai kuriems pacientams, jei
anti — TNF terapija taikoma ligos pradzioje.

Gydymo trukme lemia Gimiy priepuoliy trukmé, nes jokie vaistai néra efektyvis ir
negali apsaugoti nuo karstligés priepuoliy.

Pacienta stebi vaiky reumatologas. Pas ji reikia lankytis kas 3 mén., ligos patiméjimo
atveju ar pagal reikalg. Apzitirédamas gydytojas jvertina paciento bendrg bukle,
vartojamy vaisty Salutinj poveiki, prireikus kartoja tyrimus.

Ligos prognozé

Blogesn¢ prognozé, pavyzdziui, didel¢ antrinés amiloidozés rizika, biudinga
nedaugeliui pacienty. Amiloidozés rizikg sunku apibrézti, nes ji priklauso nuo geny
arba nuo aplinkos faktoriy. Amiloidozé yra sunki komplikacija, dél kurios vystosi
inksty funkcijos nepakankamumas. Siuo metu néra Zzinoma, kaip i¥vengti $ios
komplikacijos. Neatmestina prieclaida, kad galbut liga galima ir visiskai iSgydyti. IS
tikryjy genetineé TNFR struktiiros modifikacija nesukelia sisteminio funkcinio
defekto. Be to, pasSalinus potencialias priezastis, galima pasiekti ilgalaikg ligos
remisija.



