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Êë³í³÷í³ ñïîñòåðåæåííÿ

Ðåôåðàò
Àâòîçàïàëüí³ ñèíäðîìè º ð³äê³ñíèìè âðîäæåíèìè çàõâî-
ðþâàííÿìè, ùî õàðàêòåðèçóþòüñÿ ðåöèäèâóþ÷îþ ãàðÿ÷-
êîþ òà ñèñòåìíèìè çàïàëüíèìè çì³íàìè ³ç ïîøêîäæåí-
íÿì ñåðîçíèõ îáîëîíîê, øê³ðè ³ ñóãëîá³â. Ïàòî´åíåç öèõ
ñèíäðîì³â çóìîâëåíèé õðîí³÷íèì çàïàëåííÿì, ñïðè÷èíå-
íèì çì³íàìè ó âðîäæåíîìó ³ìóí³òåò³. Äîñë³äæåííÿ ³ìó-
íîëî´³÷íèõ çì³í ó õâîðèõ íà êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàí³ ñèíä-
ðîìè äàº ìîæëèâ³ñòü âèâ÷àòè ñèñòåìíå çàïàëåííÿ, ÿêå
â³ä³ãðàº ãîëîâíó ïàòî´åíåòè÷íó ðîëü ó õâîðèõ íà ñèñ-
òåìíèé þâåí³ëüíèé àðòðèò.
Ìåòà ïðàö³ - ïðåäñòàâëåííÿ äâîõ õâîðèõ ³ç çàõâîðþâàí-
íÿìè ç ãðóïè CAPS (ñ³ìåéíîþ õîëîäîâîþ êðîïèâ'ÿíêîþ
òà CINCA-ñèíäðîìîì (Chronic Inflammatory Neurological
Cutaneous Articular Syndrome) òà äîñë³äæåííÿ ïîêàçíè-
ê³â öèòîê³íîâîãî ïðîô³ëþ ó öèõ ïàö³ºíò³â.
Ìàòåð³àë ³ ìåòîäè. Ó äâîõ õâîðèõ ³ç çàõâîðþâàííÿì ç ãðóïè
CAPS ïðîâåäåíî äîñë³äæåííÿ ð³âíÿ öèòîê³í³â IL-1β, IL-4,
IL-6, IL-8, IL-10, IL-17, IFN-γ òà ¿õ ðîç÷èííèõ ðåöåïòîð³â
³ àíòàãîí³ñò³â: àíòàãîí³ñòà ðåöåïòîðà ³íòåðëåéê³íó 1
(IL-1Ra), ðîç÷èííèõ ðåöåïòîð³â ³íòåðëåéê³íó 2 (sCD25),
³íòåðëåéê³íó 6 (sIL6R) òà ôàêòîðà íåêðîçó ïóõëèí
(sTNFR1). ¥åíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ ïðîâåäåíî ó ëàáîðà-
òîð³¿ êë³í³÷íèõ äîñë³äæåíü äèòÿ÷î¿ êë³í³êè ì. Äðåçäåí.
Ðåçóëüòàòè é îáãîâîðåííÿ. Ïîäàíî êë³í³÷íî-³ìóíîëî´³÷í³
âèñë³äè 2-îõ ïàö³ºíòîê ³ç êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàíèìè ïå-
ð³îäè÷íèìè ñèíäðîìàìè: CINCA-ñèíäðîì (Chronic
Inflammatory Neurological Cutaneous Articular Syndrome)
òà ñ³ìåéíîþ õîëîäîâîþ êðîïèâ'ÿíêîþ.
Âèñíîâêè. Êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàí³ ñèíäðîìè íàãàäóþòü
êë³í³êó ñèñòåìíîãî þâåí³ëüíîãî àðòðèòó. Ó öèòîê³íîâî-
ìó ïðîô³ë³ êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàíèõ ñèíäðîì³â âèÿâëÿþòü
ï³äâèùåííÿ IL-1, IL-6, IL-1 Ra, ùî â³äîáðàæàº çì³íè ó
âðîäæåíîìó ³ìóí³òåò³.
Êëþ÷îâ³ ñëîâà: êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàí³ ïåð³îäè÷í³ ñèíä-
ðîìè, öèòîê³íè

Abstract
CRYOPYRIN-ASSOCIATED SYNDROMES:
PRESENTATION OF CLINICAL CASES

Ya.Ye. BOYKO
The Danylo Halytsky National Medical University in Lviv

Aim. Autoimmune syndromes are rare congenital diseases,
characterized by relapsing fever and systemic inflammatory
symptoms involving serous membranes, skin, and joints. The
pathogenesis of these syndromes is related to congenital
changes in the immune system leading to chronic
inflammation. The study of changes in the immune system in
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patients with cryopyrin-associated syndromes enables
exploration of chronic inflammation, which plays a principal
pathogenic role in patients with systemic juvenile arthritis.
Two patients with CAPS-group diseases (Familial Cold
Urticaria and CINCA-syndrome) and their cytokine profiles
are presented.
Methods. In two patients with CAPS-group diseases, IL-1β,
IL-4, IL-6, IL-8, IL-10, IL-17, and IFN-γ cytokine levels were
studied, along with their soluble receptors and agonists:
interleukin 1 receptor agonist (IL-1Ra), soluble receptors
to interleukin 2 (sCD25), interleukin 6 (sIL6R), and tumour
necrosis factor (sTNFR1). Genetic investigations were
performed in the clinical laboratory of Dresden Children's
Hospital (Germany).
Results. Clinical and immunological data of two patients with
cryopyrin-associated periodic syndromes (CINCA-syndrome
(Chronic Inflammatory Neurological Cutaneous Articular
Syndrome) and Familial Cold Urticaria) are presented.
Conclusions. Cryopyrin-associated syndromes resemble the
clinical picture of juvenile rheumatoid arthritis. The cytokine
profile of cryopyrin-associated syndromes shows increased
IL-1, IL-6, and IL-1Ra levels, which reflect changes in
congenital immunity.
Keywords: cryopyrin-associated periodic syndromes, cytokines

Âñòóï
Àâòîçàïàëüí³ ñèíäðîìè º ð³äê³ñíèìè âðîäæåíè-
ìè çàõâîðþâàííÿìè, ùî õàðàêòåðèçóþòüñÿ ðå-
öèäèâóþ÷îþ ãàðÿ÷êîþ òà ñèñòåìíèìè çàïàëü-
íèìè çì³íàìè ³ç ïîøêîäæåííÿì ñåðîçíèõ îáî-
ëîíîê, øê³ðè ³ ñóãëîá³â. Êë³í³÷íà êàðòèíà öèõ
ñèíäðîì³â íàãàäóº ðåâìàòè÷í³ çàõâîðþâàííÿ, ùî
ïîÿñíþº îñîáëèâèé ³íòåðåñ ó ñâ³ò³ äî öèõ õâîðîá
äèòÿ÷èõ ðåâìàòîëî´³â. Àâòîçàïàëüí³ ñèíäðîìè
îá'ºäíóþòü çàõâîðþâàííÿ ³ç âðîäæåíèìè çàïàëü-
íèìè ðåàêö³ÿìè, áåç ñèíòåçó àâòîàíòèò³ë ³ áåç
âèÿâó àíòè´åí-ñïåöèô³÷íèõ Ò-ë³ìôîöèò³â [4]. Ïà-
òî´åíåç öèõ ñèíäðîì³â çóìîâëåíèé õðîí³÷íèì
çàïàëåííÿì, ñïðè÷èíåíèì çì³íàìè ó âðîäæåíî-
ìó ³ìóí³òåò³. Íàÿâí³ñòü ó õâîðèõ êë³í³êè ïåð³îäè÷-
íî¿ ãàðÿ÷êè äàëà ïîïåðåäíþ íàçâó ö³é ãðóï³ çà-
õâîðþâàíü - "ñèíäðîìè ïåð³îäè÷íî¿ ãàðÿ÷êè".
Àâòîçàïàëüí³ ñèíäðîìè º ìîíî´åííèìè õâîðî-
áàìè, ùî îá'ºäíóþòü ñèíäðîìè ïåð³îäè÷íî¿ ãà-
ðÿ÷êè. Êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàí³ ïåð³îäè÷í³ ñèíä-
ðîìè (Cryopyrin-Assotiated Periîdic Syndromes -
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CAPS) îá'ºäíóþòü CINCA-ñèíäðîì (Chronic
Inflammatory Neurological Cutaneous Articular
Syndrome), ñ³ìåéíó õîëîäîâó êðîïèâ'ÿíêó òà
ñèíäðîì Ìàêë-Óåëñà (Muckle-Wells-Syndrome).
Äëÿ êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàíèõ ïåð³îäè÷íèõ ñèíä-
ðîì³â òèïîâîþ º íàÿâí³ñòü ãàðÿ÷êè, à òàêîæ øê³ð-
íèõ ³ ñóãëîáîâèõ çì³í. Äîñë³äæåííÿ ³ìóíîëî´³÷-
íèõ çì³í ó õâîðèõ íà êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàí³ ñèíä-
ðîìè äàº ìîæëèâ³ñòü âèâ÷àòè ñèñòåìíå çàïàëåí-
íÿ, ÿêå â³ä³ãðàº ãîëîâíó ïàòî´åíåòè÷íó ðîëü ó õâî-
ðèõ ³ç ð³çíèìè ðåâìàòîëî´³÷íèìè çàõâîðþâàí-
íÿìè, çîêðåìà, ó õâîðèõ íà ñèñòåìíèé þâåí³ëü-
íèé ðåâìàòî¿äíèé àðòðèò [1, 2].

Ìåòà ïðàö³ - ïðåäñòàâëåííÿ äâîõ õâîðèõ
³ç çàõâîðþâàííÿìè ç ãðóïè CAPS (ñ³ìåéíîþ õî-
ëîäîâîþ êðîïèâ'ÿíêîþ òà CINCA-ñèíäðîìîì
(Chronic Inflammatory Neurological Cutaneous
Articular Syndrome) ³ äîñë³äæåííÿ ïîêàçíèê³â öè-
òîê³íîâîãî ïðîô³ëþ ó öèõ ïàö³ºíò³â.

Ìàòåð³àë ³ ìåòîäè
Ó äâîõ õâîðèõ ³ç çàõâîðþâàííÿì ç ãðóïè CAPS
ïðîâåäåíî äîñë³äæåííÿ ð³âíÿ öèòîê³í³â, à ñàìå
IL-1β, IL-4, IL-6, IL-8, IL-10, IL-17, IFN-γ òà ¿õí³õ
ðîç÷èííèõ ðåöåïòîð³â ³ àíòàãîí³ñò³â: àíòàãîí³ñòà
ðåöåïòîðà ³íòåðëåéê³íó 1 (IL-1Ra), ðîç÷èííîãî
ðåöåïòîðà ³íòåðëåéê³íó 2 (sCD25), ðîç÷èííîãî
ðåöåïòîðà ³íòåðëåéê³íó 6 (sIL6R), ðîç÷èííîãî ðå-
öåïòîðà ôàêòîðà íåêðîçó ïóõëèí (sTNFR1). Äî-
ñë³äæåííÿ öèòîê³í³â ïðîâîäèëè ³ìóíîôåðìåíò-
íèì ìåòîäîì ó ëàáîðàòîð³¿ ³ìóíîëî´³¿ ÄÓ "²íñòè-
òóò ïåä³àòð³¿, àêóøåðñòâà ³ ã³íåêîëî´³¿ ÍÀÌÍ Óêðà-
¿íè" (êåð³âíèê - ïðîô. Â.Ï. ×åðíèøîâ).

Ó ëàáîðàòîð³¿ êë³í³÷íèõ äîñë³äæåíü äèòÿ-
÷î¿ êë³í³êè ì. Äðåçäåíà ïðîâåäåíî ́ åíåòè÷í³ äî-
ñë³äæåííÿ äëÿ ï³äòâåðäæåííÿ CAPS (ñ³ìåéíî¿
õîëîäîâî¿ êðîïèâ'ÿíêè òà CINCA-ñèíäðîìó).

Ðåçóëüòàòè é îáãîâîðåííÿ
²ñòîð³ÿ Íàä³¿. Ïàö³ºíòêà Í.Ï., 16.02.1989 ð.í.,
âïåðøå ïîòðàïèëà äî êë³í³êè ó â³ö³ 2 ðîê³â ³ç ôåá-
ðèëüíîþ ãàðÿ÷êîþ, ùî ñóïðîâîäæóâàëàñÿ ïîñè-
ëåííÿì âèñèïàííÿ íà óñüîìó ò³ë³ òà ïðèïóõë³ñòþ
îáîõ êîë³ííèõ ñóãëîá³â.

²ç àíàìíåçó æèòòÿ â³äîìî, ùî ä³â÷èíêà íà-
ðîäèëàñÿ â³ä ïåðøî¿ äîíîøåíî¿ âàã³òíîñò³ ³ç ìà-
ñîþ ò³ëà 3500 ´. Âàã³òí³ñòü ³ ïîëîãè ïåðåá³ãàëè
áåç îñîáëèâîñòåé. ²ç ïåðøèõ äí³â æèòòÿ ó ä³â-
÷èíêè áóëî ìàêóëîïàïóëÿðíå âèñèïàííÿ íà øê³ð³

îáëè÷÷ÿ, òóëóáà, ê³íö³âîê ³ ïåð³îäè÷íà ãàðÿ÷êà.
Ó â³ö³ 8 ì³ñÿö³â ç'ÿâèâñÿ äâîá³÷íèé ãîí³ò.

Ïðè îãëÿä³ ä³â÷èíêè ó íàø³é êë³í³ö³ ó â³ö³
2 ðîê³â: çð³ñò - 76 ñì (-3,2 σ), ìàñà ò³ëà - 12 ê´
(+0,02 σ), îáâ³ä ãîëîâè - 53 ñì (+2,5 σ). Ãîëîâà
ã³äðîöåôàëüíî¿ ôîðìè ³ç âåëèêèìè ëîáîâèìè
ãîðáàìè, â³äêðèòå âåëèêå ò³ì'ÿ÷êî (2,0õ2,0 ñì),
ïîøèðåíå ìàêóëîïàïóëÿðíå âèñèïàííÿ íà óñüî-
ìó ò³ë³, ́ åíåðàë³çîâàíà ë³ìôàäåíîïàò³ÿ (ä³àìåòð
ë³ìôàòè÷íèõ âóçë³â 1,0 ñì), ïîì³ðíà ãåïàòîìåãà-
ë³ÿ (çà ñåðåäèííî-êëþ÷è÷íîþ ë³í³ºþ +2,0 ñì),
êëèíîïîä³áíà äåôîðìàö³ÿ îáîõ êîë³ííèõ ñóãëîá³â.

Ëàáîðàòîðí³ îáñòåæåííÿ: àíàë³ç êðîâ³: åðèò-
ðîöèòè - 4,94×1012/ë, ãåìî´ëîá³í - 82 ´/ë, ëåéêî-
öèòè - 16,2×109/ë, ï - 6%, å - 1%, ñ - 52%, ë - 40%,
ì - 1%, òðîìáîöèòè - 408×109/ë, ØÎÅ - 25 ìì/ãîä.
Ðåâìàòî¿äíèé ôàêòîð â³äñóòí³é. ÀÍÀ - íå âèÿâëå-
íî; ïðîòå¿íî´ðàìà: àëüáóì³íè - 52,6%, àëüôà 1 -
4,0%, àëüôà 2 - 8,6%, áåòà - 8,6%, ´àììà - 25,6%.
²ìóíî´ëîáóë³í À - 1,64 ´/ë, ³ìóíîëî´ëîáóë³í G -
15,80 ´/ë, ³ìóíî´ëîáóë³í Ì - 3,60 ´/ë. Ðåíò´åíî-
´ðàô³ÿ êîë³ííèõ ñóãëîá³â - áåç âèäèìèõ çì³í. Ñå-
ðîëî´³÷í³ ìàðêåðè â³ðóñíèõ ãåïàòèò³â Â, Ñ, òîê-
ñîïëàçìîçó, öèòîìåãàë³¿ áóëè â³äñóòí³.

²ç îãëÿäó íà äâîá³÷íèé ãîí³ò, ôåáðèëüíó
ãàðÿ÷êó, âèñèïàííÿ, ãåïàòîñïëåíîìåãàë³þ, ë³ì-
ôàäåíîïàò³þ ó ïàö³ºíòêè Í.Ï. ó 2-ð³÷íîìó â³ö³
áóëî ä³à´íîñòîâàíî þâåí³ëüíèé ðåâìàòî¿äíèé
àðòðèò, ñóãëîáîâî-â³ñöåðàëüíó ôîðìó. Ïðèçíà÷å-
íî ïëàíîâèé ïðèéîì ³áóïðîôåíó, ïðîâåäåíî
âíóòð³øíüîñóãëîáîâå ââåäåííÿ êåíàëî´ó â îáèä-
âà êîë³íí³ ñóãëîáè.

Ó ïîäàëüøîìó ñòàí ïàö³ºíòêè çàëèøàâñÿ
íåçàäîâ³ëüíèì, ñïîñòåðåæåííÿ çà äèòèíîþ â³ä
2 äî 12 ðîê³â ñâ³ä÷èëè ïðî óòðèìàííÿ ïåð³îäè÷-
íî¿ ãàðÿ÷êè, ÿêà ñóïðîâîäæóâàëàñÿ ïîñèëåííÿì
´åíåðàë³çîâàíîãî âèñèïàííÿ, íàÿâí³ñòþ àðòðèò³â
³ äåôîðìàö³é ó êîë³ííèõ, ãîì³ëêîâî-ñòóïíåâèõ, ë³-
âîìó ïðîìåíåâî-çàï'ÿñòíîìó ñóãëîáàõ. Ó ä³â÷èí-
êè ç'ÿâèëèñÿ âèðàæåí³ áîë³ ãîëîâè. Âèñë³äè îã-
ëÿäó ó â³ö³ 12 ðîê³â: çð³ñò - 122 ñì (-3,9 σ), ìàñà
ò³ëà - 26 ê´ (-2,6 σ), îáâ³ä ãîëîâè - 57 ñì (+2,3 σ).
Ñò³éê³ îçíàêè ã³äðîöåôàë³¿, ìàêóëîïàïóëÿðíå âè-
ñèïàííÿ, ùîäåíí³ ï³äâèùåííÿ òåìïåðàòóðè, êëè-
íîïîä³áíà äåôîðìàö³ÿ êîë³ííèõ, ïðèïóõë³ñòü ãî-
ì³ëêîâî-ñòóïíåâèõ ³ ë³âîãî ïðîìåíåâî-çàï'ÿñòíî-
ãî ñóãëîá³â (ðèñ. 1). Ó ëàáîðàòîðíèõ îáñòåæåííÿõ
óòðèìóâàëèñÿ ïîçèòèâíà ãîñòðîôàçîâà àêòèâí³ñòü
³ àíåì³ÿ. Íà ðåíò´åíî´ðàì³ êîë³ííèõ ñóãëîá³â - îáèä-
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âà íàêîë³ííèêè çá³ëüøåí³ ó ðîçì³ðàõ, êèñòîçíî-
çì³íåí³, ñóãëîáîâà ù³ëèíà çâóæåíà. Íà ðåíò´åíî-
´ðàì³ êèñòåé ðóê äèñòàëüíèé ìåòàô³ç çá³ëüøåíèé,
êèñòîçíîçì³íåíèé ³ç óðàæåííÿì ä³ëÿíêè ðîñòó
(ðèñ. 2). Ó öüîìó â³ö³ âèÿâëåíî çíèæåííÿ çîðó.
Ïðè îôòàëüìîëî´³÷íîìó îãëÿä³ âèÿâëåíî õðîí³÷-
íèé óâå¿ò, ñòð³÷êîïîä³áíó äèñòðîô³þ ðîã³âêè, ë³-
âîá³÷íó êàòàðàêòó. Íà êîìï'þòåðí³é òîìî´ðàô³¿
ìîçêó îïèñàíî îçíàêè çîâí³øíüî¿ ã³äðîöåôàë³¿ áåç
îçíàê ïîøêîäæåííÿ ñòðóêòóð ìîçêó. Ä³â÷èíêà
îòðèìóâàëà ó â³ö³ 4-12 ðîê³â ³ìóíîñóïðåñ³éíó òå-
ðàï³þ ìåòîòðåêñàòîì, àçàò³îïðèíîì, ïðåäí³çîëî-
íîì, âíóòð³øíüîñóãëîáîâ³ óâåäåííÿ äèïðîñïàíó.
Åôåêòó â³ä ë³êóâàííÿ íå áóëî. Ïàö³ºíòêà ïîñò³éíî
îòðèìóâàëà íåñòåðî¿äí³ ïðîòèçàïàëüí³ ïðåïàðà-
òè (íàïðîêñåí, ³áóïðîôåí, âîëüòàðåí), ùî äàâàëè
ñèìïòîìàòè÷íèé åôåêò ó âèãëÿä³ ïîñëàáëåííÿ

Ðèñ. 1
Çàãàëüíèé âèãëÿä õâîðî¿ Í. ç CINCA-ñèíäðîìîì: îçíàêè ã³äðîöåôàë³¿, âèðàæåí³ ëîáîâ³ ãîðáè, ñ³äëîïîä³áíî¿ ôîðìè

í³ñ, êëèíîïîä³áíà äåôîðìàö³ÿ êîë³ííèõ ñóãëîá³â

Ðèñ. 2. Ðåíò´åíî´ðàô³ÿ êîë³ííèõ ñóãëîá³â õâîðî¿ ç³ CINCA-
ñèíäðîìîì: îáèäâà íàêîë³ííèêè çá³ëüøåí³ â ðîçì³ðàõ,

ê³ñòîçíîçì³íåí³, ñóãëîáîâà ù³ëèíà çâóæåíà.
Ðåíò´åíî´ðàô³ÿ êèñòåé ðóê: äèñòàëüíèé ìåòàô³ç

çá³ëüøåíèé, ê³ñòîçíîçì³íåíèé ç óðàæåííÿì ä³ëÿíêè ðîñòó
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áîëþ ãîëîâè òà çíèæåííÿ ãàðÿ÷êè.
²ç îãëÿäó íà ïî÷àòîê çàõâîðþâàííÿ îäðàçó

ï³ñëÿ íàðîäæåííÿ ç ðåöèäèâóþ÷îþ ôåáðèëüíîþ
ãàðÿ÷êîþ òà ìàêóëîïàïóëÿðíèì âèñèïàííÿì, ïî-
ÿâó ïîøêîäæåíü ñóãëîá³â ó âèãëÿä³ àðòðèò³â ³ ¿õ
äåôîðìàö³é, ã³äðîöåôàë³þ ç áîëÿìè ãîëîâè, óâå¿ò
îáîõ î÷åé, ïîñò³éíî ïîçèòèâí³ ãîñòðîôàçîâ³ ïî-
êàçíèêè, ðåíò´åíîëî´³÷í³ çì³íè ó âèãëÿä³ åï³ô³-
çàðíî¿ äèñïëàç³¿, ó ïàö³ºíòêè çàï³äîçðåíî çàõâî-
ðþâàííÿ ³ç ãðóïè àâòîçàïàëüíèõ ñèíäðîì³â, à ñà-
ìå ç ãðóïè CAPS. Ó â³ö³ 12 ðîê³â ïàö³ºíòö³ ïðî-
âåäåí³ ́ åíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ ó ëàáîðàòîð³¿ êë³-
í³÷íèõ äîñë³äæåíü äèòÿ÷î¿ êë³í³êè ì. Äðåçäåíà,
ÿê³ âèÿâèëè ìóòàö³þ WISP 603400 íà îäí³é àëåë³
´åíà NLRP3 (CIAS1, NALP3). Ìóòàö³ÿ ó öüîìó
´åí³ ìîæå áóòè ïðè÷èíîþ CINCA.

Ïàö³ºíòêà íå îòðèìóâàëà ïàòî´åíåòè÷íî-
ãî ë³êóâàííÿ ³íã³á³òîðàìè IL-1, òîìó çàõâîðþâàí-
íÿ ìàëî íàðîñòàþ÷èé ïåðåá³ã. Ïðè îãëÿä³ ïàö³-
ºíòêè ó â³ö³ 24 ðîê³â: çð³ñò - 139 ñì (-4,1 σ), ìàñà
ò³ëà - 33 ê´ (-4,81 σ) (ðèñ. 3). Óòðèìóþòüñÿ ïå-
ð³îäè÷í³ ï³äâèùåííÿ òåìïåðàòóðè, ã³äðîöåôàëü-
íà ôîðìà ãîëîâè, ñ³äëîïîä³áíèé í³ñ, âèðàæåí³
ëîáîâ³ ãîðáè, êîðîòê³ ê³íö³âêè ç ïàëüöÿìè ó âèã-
ëÿä³ áàðàáàííèõ ïàëè÷îê, êëèíîïîä³áíà äåôîð-
ìàö³ÿ êîë³ííèõ ñóãëîá³â, ïðèïóõë³ òà äåôîðìîâàí³
ãîì³ëêîâî-ñòóïíåâ³ é ë³âèé ïðîìåíåâî-çàï'ÿñò-
íèé ñóãëîáè. Ó ëàáîðàòîðíèõ îáñòåæåííÿõ àíà-
ë³ç êðîâ³: åðèòðîöèòè - 4,49×1012/ë, ãåìî´ëîá³í -
79 ´/ë, ëåéêîöèòè - 7,0×109/ë, ï - 5%, å - 2%, ñ -
67%, ë - 25%, ì - 1%, òðîìáîöèòè - 303×109/ë,
ØÎÅ - 43 ìì/ãîä. Ðåâìàòî¿äíèé ôàêòîð â³äñóòí³é.
ÀÍÀ íå âèÿâëåíî. ÑÐÁ - 12 ì´/ë. Ïðîòå¿íî´ðàìà:
àëüáóì³íè - 42,2%, àëüôà1 - 5,2%, àëüôà2 - 12,8%,
áåòà -15,0%, ́ àììà -24,8%. ÓÇÄ ́ åí³òàë³é: ìàòêà
ðîçòàøîâàíà òèïîâî, ðîçì³ðîì 29×13 ìì, åíäî-
ìåòð³é îäíîð³äíèé ó âèãëÿä³ ³çîåõî´åííîãî ïðî-
øàðêó äî 2 ìì. Ïðàâèé ÿéíèê - 20×14 ìì, ë³âèé
ÿéíèê - 18×20 ìì ç ôîë³êóëàìè äî 3-4 ìì ïî ïå-
ðèôåð³¿. Îôòàëüìîëî´³÷íå îáñòåæåííÿ: vis OD=0,4
OS=0,02, ñòð³÷êîïîä³áíà äå´åíåðàö³ÿ ðîã³âîê îáîõ
î÷åé, ñóáàòðîô³ÿ äèñê³â çîðîâèõ íåðâ³â, ë³âîá³÷íà
êàòàðàêòà.

Àóä³îëî´³÷íå îáñòåæåííÿ: äâîá³÷íå óðàæåí-
íÿ çâóêîñïðèéìàþ÷îãî àïàðàòó. Äâîá³÷íà õðîí³÷íà
ñåíñîíåâðàëüíà ïðèãëóõóâàò³ñòü 2 ñòóïåíþ.

ÅõîÅ¥-Ì-êîìïëåêñ íå çì³ùåíèé, øèðèíà
²²² øëóíî÷êà 10-11 ìì, åõîïóëüñàö³¿ ñïîâ³ëüíåí³,
s=d, íåçíà÷í³ äîäàòêîâ³ òêàíèíí³ åõîñèãíàëè s=d,

áîêîâ³ øëóíî÷êè s=d. Âèñíîâîê: ã³äðîöåôàë³ÿ ó
ñòàä³¿ êîìïåíñàö³¿.

Êîíñóëüòàö³ÿ åíäîêðèíîëî´à: Òàííåð ²²
(Ì2,Ð3), ã³ïîãîíàäèçì, ã³ïîòðîô³ÿ ìàòêè.

²ñòîð³ÿ Êàòåðèíè. Ïàö³ºíòêà Ì.Ê.,
18.04.2004 ð.í. âïåðøå ïîòðàïèëà äî íàøî¿ êë³í³-
êè ó æîâòí³ 2010 ðîêó ç³ ñêàðãàìè íà ïåð³îäè÷íó
ãàðÿ÷êó, ÿêà ñóïðîâîäæóâàëàñÿ ́ åíåðàë³çîâàíèì ìà-
êóëîïàïóëÿðíèì âèñèïàííÿì, áîëÿìè ó êîë³ííèõ,
ïðîìåíåâî-çàï'ÿñòíèõ ñóãëîáàõ ³ áîëÿìè ãîëîâè.

Ä³â÷èíêà íàðîäèëàñÿ â³ä ïåðøî¿ íåäîíî-
øåíî¿ âàã³òíîñò³ ç ìàñîþ ò³ëà 2200 ́ , äîâæèíîþ
ò³ëà 46 ñì. Âàã³òí³ñòü ³ ïîëîãè ïðîõîäèëè áåç
óñêëàäíåíü.

²ç àíàìíåçó õâîðîáè ñòàëî â³äîìî, ùî ä³â-

Ðèñ. 3
Õâîðà ç³ CINCA-ñèíäðîìîì ó â³ö³ 24 ðîê³â: çàãàëüíèé

âèãëÿä, äåôîðìàö³¿ êîë³ííèõ, ãîì³ëêîâî-ñòóïíåâèõ,
ñóãëîá³â êèñòåé ðóê
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÷èíêà õâîð³ëà â³ä íàðîäæåííÿ: ïåð³îäè÷íî ç'ÿâ-
ëÿëèñÿ ãàðÿ÷êà, âèñèïàííÿ, ñïîñòåð³ãàëè íåçíà÷-
íå çá³ëüøåííÿ ë³ìôàòè÷íèõ âóçë³â, ïå÷³íêè òà ñå-
ëåç³íêè. Â³ä òðèð³÷íîãî â³êó ïàö³ºíòêó òóðáóâàëè
âèðàæåí³ áîë³ ãîëîâè, òàêîæ áóëè âèÿâëåí³ çà-
ñò³éí³ çì³íè íà î÷íîìó äí³, êîòð³ òðàêòóâàëè ÿê
íàñë³äîê âíóòð³øíüî÷åðåïíî¿ ã³ïåðòåíç³¿. Ä³â÷èí-
êà ñïîñòåð³ãàëàñÿ ó Äîíåöüêó, îáñòåæóâàëàñÿ ó
êë³í³êàõ ì. Êèºâà. Ïðîâîäèëàñÿ äèôåðåíö³àö³ÿ ç
âðîäæåíèìè TORCH-³íôåêö³ÿìè, îíêîãåìàòîëî-
´³÷íèìè çàõâîðþâàííÿìè. Ó â³ö³ 2 ðîê³â çàãàëüíà
ñèìïòîìàòèêà ó ïàö³ºíòêè áóëà ðîçö³íåíà ÿê
þâåí³ëüíèé ðåâìàòî¿äíèé àðòðèò, ñóãëîáîâî-â³ñ-
öåðàëüíà ôîðìà. Â îáëàñí³é êë³í³ö³ ì. Äîíåöüêà
ïàö³ºíòêà îòðèìóâàëà ìåòèïðåä, äîâåíí³ ³ìóíî-
´ëîáóë³íè, ìåòîòðåêñàò. Íà òë³ âæå ãàäàíî¿ òåðàï³¿
ñïîñòåð³ãàëè ïåâíå ïîêðàùåííÿ. Îäíàê íàïàäè
ãàðÿ÷êè óòðèìóâàëèñÿ, âèñèïàííÿ íå çíèêàëî ³
äèòèíà â³äñòàâàëà â òåìïàõ ô³çè÷íîãî ðîçâèòêó.
Ó ëàáîðàòîðíèõ îáñòåæåííÿõ ïîñò³éíî âèÿâëÿëè
ïîçèòèâí³ ãîñòðîôàçîâ³ ïîêàçíèêè ó âèãëÿä³ ï³ä-
âèùåííÿ ØÎÅ òà ÑÐÁ.

Âèñë³äè ïåðâèííîãî îãëÿäó ïàö³ºíòêè ó
íàø³é êë³í³ö³ ó â³ö³ 6 ðîê³â 2 ì³ñÿö³: çð³ñò 89,8 ñì
(-5,41 σ), ìàñà ò³ëà 10,9 ê´ (-5,71 σ), ²ÌÒ=13,52.
Ã³ïåðåì³ÿ êîí'þíêòèâè îáîõ î÷åé, ïîì³ðíà äå-
ôîðìàö³ÿ îáîõ êîë³ííèõ ñóãëîá³â, ́ åíåðàë³çîâàíå
ìàêóëîïàïóëÿðíå âèñèïàííÿ (ðèñ. 4).

Ëàáîðàòîðí³ âèñë³äè: àíàë³ç êðîâ³:
åðèòðîöèòè - 4,94×1012/ë, ãåìî´ëîá³í - 109 ´/ë,
ëåéêîöèòè - 30,7×109/ë, ï - 11%, å - 1%, ñ - 64%,
ë - 14%, ì - 10%, òðîìáîöèòè - 668õ109/ë, ØÎÅ -
37 ìì/ãîä. Ðåâìàòî¿äíèé ôàêòîð â³äñóòí³é. ÀÍÀ
íå âèÿâëåíî. Ïðîòå¿íî´ðàìà: àëüáóì³íè - 45,6%,
àëüôà1 - 4,6%, àëüôà2 - 12,8%, áåòà - 16,2%, ́ àì-
ìà - 20,8%. ²ìóíî´ëîáóë³í À - 3,89 ´/ë, ³ìóíîëî-
´ëîáóë³í G - 9,82 ´/ë, ³ìóíî´ëîáóë³í Ì - 3,79 ´/ë,
³ìóíî´ëîáóë³í Å - 16 ÌÎ/ìë. ÓÇÄ êóëüøîâèõ ñó-
ãëîá³â: ïîòîâùåííÿ ïåðåäíüî¿ êèøåí³ çë³âà çà ðà-
õóíîê àêóñòè÷íîãî âèïîòó äî 2 ìì, ó êîë³ííèõ
ñóãëîáàõ âèï³ò â³äñóòí³é. Ðåíò´åíî´ðàô³ÿ êîë³ííèõ
ñóãëîá³â: âèðàæåíèé îñòåîïîðîç, åï³ô³çè ïîòîâ-
ùåí³, êîíòóðè åï³ô³ç³â ñòåãíîâèõ ê³ñòîê íå÷³òê³, íå-
ð³âí³ çà ðàõóíîê äð³áíî¿ êðàéîâî¿ óçóðàö³¿. Íàêî-
ë³ííèêè çá³ëüøåí³ â ðîçì³ðàõ, ñòðóêòóðà ¿õ ïîðó-
øåíà, äð³áíîêîì³ð÷àñòà, êîíòóðè íåð³âí³. ÅÊ¥,
ÓÇÄ ñåðöÿ - áåç îñîáëèâîñòåé. Àóä³îëî´³÷íå îá-
ñòåæåííÿ: ñëóõîâà ôóíêö³ÿ çáåðåæåíà. ÅÅÃ-çàïèñ
â³äïîâ³äàº â³êîâ³ äèòèíè, ôîíîâà àêòèâí³ñòü

ïðåäñòàâëåíà ïåðåâàæíî àëüôà-ä³àïàçîíîì
(àìïë³òóäà 25-50 ìêâ). Àñèìåòð³ÿ àëüôà-àêòèâ-
íîñò³ â öåíòðàëüíèõ â³ää³ëàõ. Ì³æçîíàëüíà äè-
ôåðåíö³àö³ÿ õîðîøà. Âîãíèùåâ³ñòü íå âèðàæåíà.
ÅõîÅ¥-Ì-êîìïëåêñ íå çì³ùåíèé, øèðèíà ²²² øëó-
íî÷êà - 4 ìì. Åõîïóëüñàö³¿ â íîðì³. Áîêîâ³ øëó-
íî÷êè ñèìåòðè÷í³. Îôòàëüìîëî´³÷íèé îãëÿä: vis
OD=0,5, OS=0,2, çàñò³é äèñê³â çîðîâèõ íåðâ³â,
ë³âîá³÷íà àìáë³îï³ÿ.

²ç îãëÿäó íà íàÿâí³ñòü ñèìïòîìàòèêè â³ä
íàðîäæåííÿ, ÿêà ïîºäíàëà íàïàäè ãàðÿ÷êè, âè-
ñèïàííÿ, íàÿâí³ñòü â³äñòàâàííÿ ó ô³çè÷íîìó ðîç-
âèòêó òà ïîñò³éíó ãîñòðîôàçîâó àêòèâí³ñòü ó ëà-
áîðàòîðíèõ îáñòåæåííÿõ, çàï³äîçðåíî çàõâîðþ-
âàííÿ ç ãðóïè àâòîçàïàëüíèõ ñèíäðîì³â, à ñàìå
³ç ãðóïè CAPS.

Ó ëàáîðàòîð³¿ êë³í³÷íèõ äîñë³äæåíü äèòÿ-
÷î¿ êë³í³êè ì³ñòà Äðåçäåíà ïðîâåäåíî ́ åíåòè÷í³
äîñë³äæåííÿ, ÿê³ âèÿâèëè ó õâîðî¿ ìóòàö³þ
E525K (c.1574A>T; p.Glu525Val (p.E525V) íà îä-
í³é àëåë³ ́ åíà NLRP3 (CIAS1, NALP3). Âèÿâëåíà
ìóòàö³ÿ ó öüîìó ́ åí³ º ïðè÷èíîþ ñ³ìåéíî¿ õîëîäî-
âî¿ êðîïèâ'ÿíêè, ÿêà ìàº íåñïðèÿòëèâèé ïðî´íîç.

Çä³éñíåí³ ³ìóíîëî´³÷í³ äîñë³äæåííÿ öèòî-

Ðèñ. 4
Õâîðà ç³ ñ³ìåéíîþ õîëîäîâîþ êðîïèâ'ÿíêîþ: âèðàæåí³

ëîáîâ³ ãîðáè, äåôîðìàö³ÿ êîë³ííèõ ñóãëîá³â
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ê³íîâîãî ïðîô³ëþ â îáîõ ïàö³ºíòîê ç CAPS (òàáë.
1). Äîñë³äæåííÿ ð³âí³â öèòîê³í³â ñâ³ä÷èòü, ùî ó
õâîðèõ íà CAPS º ï³äâèùåí³ ð³âí³ IL-1, IL-6,
IL1Ra, ùî º ïîä³áíèì äî ðåçóëüòàò³â öèòîê³íîâîãî
ïðîô³ëþ ó õâîðèõ íà ñèñòåìíèé ÞÐÀ.

Â³äîìî, ùî CAPS çóìîâëåíèé ìóòàö³ºþ
â NLRP3-´åí³ (CIAS1-´åí) íà õðîìîñîì³ 1q44 [1].
Òèï óñïàäêóâàííÿ - àâòîñîìíî-äîì³íàíòíèé. Óñ³
òðè ñèíäðîìè ³ç ãðóïè CAPS õàðàêòåðèçóþòüñÿ
ðàíí³ì ïî÷àòêîì, ðåöèäèâóþ÷èìè åï³çîäàìè ãà-
ðÿ÷êè, óðòèêàðíèìè âèñèïàííÿìè, øèðîêèì
ñïåêòðîì ïîøêîäæåííÿ ñóãëîá³â â³ä àðòðàëã³é äî
ðåöèäèâóþ÷îãî ³ ïåðñèñòóþ÷îãî àðòðèòó.

CINCA-ñèíäðîì º íàéâàæ÷îþ ôîðìîþ
CAPS-ñèíäðîì³â, äëÿ ÿêîãî òèïîâ³ åï³çîäè ãàðÿ÷-
êè, "êîðåïîä³áíîãî" âèñèïàííÿ, õðîí³÷íå ïîøêî-
äæåííÿ ñóãëîá³â ³ç òèïîâèìè çì³íàìè ó âèãëÿä³
âêîðî÷åíîãî ðîñòó ìåòàô³ç³â ³ åï³ô³ç³â äîâãèõ
òðóá÷àñòèõ ê³ñòîê. Õâîð³ ìàþòü ïåâí³ îñîáëèâîñò³
áóäîâè: ñ³äëîïîä³áíèé í³ñ, îïóêëå ÷îëî, íèæí³
òà âåðõí³ ê³íö³âêè äåùî âêîðî÷åí³ òà ïîòîâùåí³,
â³äçíà÷àºòüñÿ çàòðèìêà ðîñòó. Ñïîñòåð³ãàþòü ñè-
ìåòðè÷í³ àðòðèòè êîë³ííèõ, ãîì³ëêîâî-ñòóïíå-
âèõ, ë³êòüîâèõ ³ ïðîìåíåâî-çàï'ÿñòíèõ ñóãëîá³â.
Ó âñ³õ õâîðèõ ñïîñòåð³ãàºòüñÿ ïîøêîäæåííÿ íåð-
âîâî¿ ñèñòåìè âíàñë³äîê õðîí³÷íîãî àñåïòè÷íîãî
ìåí³íã³òó, ðîçâèâàºòüñÿ íåéðîñåíñîðíà ãëóõîòà,
ñïàñòè÷íà äèïëåã³ÿ é åï³ëåïòèôîðìíèé ñèíä-
ðîì. Ó ïîëîâèíè õâîðèõ âèÿâëåíî õðîí³÷íèé
ïåðåäí³é óâå¿ò ³ ïðîãðåä³ºíòíó âòðàòó çîðó ÷åðåç
àòðîô³þ çîðîâîãî íåðâà. Ñïîñòåð³ãàþòü çàïàëüí³

çì³íè ó ñêëîïîä³áíîìó ò³ë³. Ï³äâèùåííÿ âíóòð³ø-
íüî÷åðåïíîãî òèñêó ïðèçâîäèòü äî ï³çíüîãî çà-
êðèòòÿ âåëèêîãî ò³ì'ÿ÷êà, ôîðìóâàííÿ ã³äðîöå-
ôàë³¿. Íàé÷àñò³øèì ôàòàëüíèì óñêëàäíåííÿì º
ðîçâèòîê àì³ëî¿äîçó áàãàòüîõ îð´àí³â [2]. Ó ïàö³-
ºíòêè Ï.Í. áóëà êëàñè÷íà êë³í³÷íà êàðòèíà
CINCA-ñèíäðîìó. Ó õâîðî¿ ñïîñòåð³ãàëè ãàðÿ÷êó
òà âèñèïàííÿ â³ä íàðîäæåííÿ. Ä³â÷èíêà â³äñòà-
âàëà ó ô³çè÷íîìó òà ñòàòåâîìó ðîçâèòêó. Òèïîâèì
áóâ çàãàëüíèé âèãëÿä ïàö³ºíòêè: íèçüêîðîñë³ñòü,
ãîëîâà ã³äðîöåôàëüíî¿ ôîðìè ç âèðàæåíèìè ëî-
áîâèìè ãîðáàìè, êîðîòê³ ê³íö³âêè ç ïàëüöÿìè ó
âèãëÿä³ áàðàáàííèõ ïàëè÷îê. Çì³íè ñóãëîá³â ðîç-
âèíóëèñÿ ó â³ö³ â³ä îäíîãî äî äâîõ ðîê³â ç óðà-
æåííÿì êîë³ííèõ ñóãëîá³â. Íàñòóïíèìè ïîøêî-
äæóâàëèñÿ ³íø³ âåëèê³ ñóãëîáè - ãîì³ëêîâî-ñòóï-
íåâ³, ïðîìåíåâî-çàï'ÿñòíèé. Òèïîâîþ áóëà ôîð-
ìà êîë³ííèõ ñóãëîá³â - êëèíîïîä³áíà, ùî â³äð³çíÿº
CINCA-ñèíäðîì â³ä þâåí³ëüíîãî àðòðèòó, ïðè
ÿêîìó âèÿâëÿþòü êóëåïîä³áíó äåôîðìàö³þ êîë³í-
íèõ ñóãëîá³â. Ó õâîðî¿ áóëè âèÿâè ïîøêîäæåííÿ
î÷åé ó âèãëÿä³ õðîí³÷íîãî óâå¿òó, êàòàðàêòè, ñòð³÷-
êîïîä³áíî¿ äèñòðîô³¿ ðîã³âêè îáîõ î÷åé òà óðà-
æåííÿ îð´àíà ñëóõó - ñåíñîíåâðàëüíà ãëóõîòà.

Óðàæåííÿ ãîëîâíîãî ìîçêó ó õâîðî¿ âè-
ÿâëÿëîñÿ áîëÿìè ãîëîâè íà ´ðóíò³ âíóòð³øíüî-
÷åðåïíî¿ ã³ïåðòåíç³¿ ç âèÿâëåíèìè øëÿõîì êîì-
ï'þòåðí³é òîìî´ðàô³¿ îçíàêàìè çîâí³øíüî¿ ã³äðî-
öåôàë³¿. ¥åíåòè÷íå äîñë³äæåííÿ ï³äòâåðäèëî ó
íàøî¿ ïàö³ºíòêè ä³à´íîç CINCA-ñèíäðîìó.

Ñ³ìåéíà õîëîäîâà êðîïèâ'ÿíêà âèÿâëÿºòü-
ñÿ åï³çîäàìè ãàðÿ÷êè é àðòðàëã³é, à òàêîæ âèñè-
ïàííÿì ó âèãëÿä³ êðîïèâ'ÿíêè, ùî ïðîâîêóºòüñÿ
âïëèâîì õîëîäó. Ïåðø³ âèÿâè çàõâîðþâàííÿ âè-
ÿâëÿþòüñÿ ï³ñëÿ íàðîäæåííÿ àáî âïðîäîâæ ïåð-
øèõ øåñòè ì³ñÿö³â æèòòÿ. Ïîð³âíÿíî ³ç CINCA-
ñèíäðîìîì êë³í³÷íà êàðòèíà ìàº ëåãøèé ïåðåá³ã.
Íà ïåðøèé ïëàí âèñòóïàº êë³í³êà ïðîâîêîâàíèõ
õîëîäîì óðòèêàðíèõ ³ ìàêóëîïàïóëÿðíèõ ́ åíåðà-
ë³çîâàíèõ âèñèïàíü, ùî ñóïðîâîäæóþòüñÿ ñâåð-
á³ííÿì òà ïå÷³ºþ. Ñåðåä ³íøèõ êë³í³÷íèõ âèÿâ³â -
êîí'þíêòèâ³ò, íàïàäè ïîòîâèä³ëåííÿ òà âòîìè,
ãîëîâí³ áîë³, ñïðàãà é çàïàìîðî÷åííÿ [2, 6]. Ïðè
ëàáîðàòîðíîìó îáñòåæåíí³ âèÿâëÿëè ïîçèòèâí³
ãîñòðîôàçîâ³ ïîêàçíèêè. Îäíàê àì³ëî¿äîç, ïîð³â-
íÿíî ³ç ³íøèìè CAPS-ñèíäðîìàìè, ñïîñòåð³ãàâ-
ñÿ ð³äêî [10].

Ó õâîðî¿ Ì.Ê. ïåðø³ âèÿâè õâîðîáè ç'ÿ-
âèëèñÿ ï³ñëÿ íàðîäæåííÿ ó âèãëÿä³ ãàðÿ÷êè òà

pg/ml Ì.Ê. Ï.Í. Íîðìà 

sCD25 918,1 626,4 250,2 – 565,3 

IL-6r 7541,5 8943,2 7445,2 – 9495,9 

IL-1 4,3 12,4 0 – 7,0 

IL-6 46,2 78,3 0 – 10,0 

IL-17 0,0 14,9 0 – 6,2 

IL-10 19,3 13,2 11,2 – 37,8 

IL-4 42,2 1,0 3,6 – 9,6 

IL-8 20,3 19,5 5,7 – 10,5 

γ-IFN 4,4 0,0 3,4 – 8,4 

TNF-α 42,7 12,5 0 – 8,4 

IL-1R 16464,9 122187,0 506,2 – 1804,8 

Òàáëèöÿ 1
Öèòîê³íîâèé ïðîô³ëü õâîðèõ íà õâîðèõ
³ç êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàíèì ñèíäðîìîì
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´åíåðàë³çîâàíèõ âèñèïàíü. Îäíàê íå áóëî âèÿâ-
ëåíî çâ'ÿçêó ì³æ ðîçâèòêîì ãàðÿ÷êè, âèñèïàííÿì
³ çîâí³øí³ì âïëèâîì õîëîäó. Ëèøå ó â³ö³ 6 ðîê³â
áóëî çâåðíåíî óâàãó íà âèÿâè êîí'þíêòèâ³òó, ÿê³
íå ìàëè õðîíîëî´³÷íîãî çâ'ÿçêó ³ç ïðîâîêàö³ºþ
õîëîäîì. Ó ïàö³ºíòêè áóëî â³äñòàâàííÿ ó ô³çè÷-
íîìó ðîçâèòêó, òóðáóâàëè ãîëîâí³ áîë³ é àðòðàëã³¿.
¥åíåòè÷í³ äîñë³äæåííÿ ï³äòâåðäèëè ä³à´íîç ñ³-
ìåéíî¿ õîëîäîâî¿ êðîïèâ'ÿíêè.

Ä³à´íîñòèêà CAPS-ñèíäðîì³â áàçóºòüñÿ
íà òèïîâ³é êë³í³÷í³é êàðòèí³, âèñë³ä³â ñ³ìåéíîãî
àíàìíåçó òà âèÿâëåíí³ ìóòàö³¿ ó ́ åí³ NLRP3. ×àñ-
òèì º ðîçâèòîê ñïîíòàííèõ ìóòàö³é. Â³äñóòí³ñòü
ìóòàö³¿ ó ́ åí³ NLRP3 ó 50% âèïàäê³â ñâ³ä÷èòü ïðî
íàðàç³ íå â³äîì³ ìóòàö³¿ òà ³íø³ ïðè÷èíí³ ôàêòîðè
íà øëÿõó àêòèâàö³¿ IL-1β [1, 11].

Äëÿ ë³êóâàííÿ CAPS-ñèíäðîì³â ðàí³øå
âèêîðèñòîâóâàëè ìåäèêàìåíòè, ùî ïðèãí³÷óþòü
çàãàëüíó çàïàëüíó ðåàêö³þ, çîêðåìà ́ ëþêîêîðòè-
êîñòåðî¿äè, íåñòåðî¿äí³ ïðîòèçàïàëüí³ ïðåïàðà-
òè. Îäíàê ¿õ âïëèâ íà ãàðÿ÷êó, àðòðèòè, óðòèêàðí³
âèñèïàííÿ áóâ íåäîñòàòí³ì.

Íàéåôåêòèâí³øèì ë³êóâàííÿì õâîðèõ íà
CAPS-ñèíäðîìè º çàñòîñóâàííÿ áëîêàòîð³â IL-
1β: àíàê³íðè (ðåêîìá³íàíòíèé áëîêàòîð ðåöåï-
òîðà äî IL-1), ð³ëîíîöåïòó (ðîç÷èííèé ïðîòå¿í
ðîç÷èííîãî IL-1-ðåöåïòîðà) ³ êàíàê³ìóìàáó (ìî-
íîêëîíàëüí³ ãóìàí³çîâàí³ àíòèò³ëà äî IL-1) [3, 7,
12]. ²íã³á³òîðè IL-1 íå ò³ëüêè êîíòðîëþþòü ñèìï-
òîìè òà ñèñòåìí³ âèÿâè õâîðîáè, àëå é çàïîá³ãà-
þòü ðîçâèòêîâ³ ï³çí³õ óñêëàäíåíü, ïðèçóïèíÿþòü
âòðàòó ñëóõó [5]. Íà ñüîãîäí³ º ïîâ³äîìëåííÿ ïðî
óñï³øíå ë³êóâàííÿ íèðêîâîãî àì³ëî¿äîçó, ùî ðîç-
âèíóâñÿ íà òë³ CAPS-ñèíäðîì³â [8].

Ñó÷àñíà êîíöåïö³ÿ ÷³òêî â³äìåæîâóº ïà-
òî´åíåç âðîäæåíèõ àâòîçàïàëüíèõ ñèíäðîì³â â³ä
êëàñè÷íèõ àâòî³ìóííèõ çàõâîðþâàíü, ïðè ÿêèõ
ãîëîâíó ïàòî´åíåòè÷íó ðîëü â³ä³ãðàþòü Ò- ³ Â-
ë³ìôîöèòè ³ç ïîäàëüøîþ àíòè´åí-îïîñåðåäêîâà-
íîþ ³ìóííîþ ðåàêö³ºþ. Âðîäæåí³ àâòîçàïàëüí³
ñèíäðîìè ðîçâèâàþòüñÿ âíàñë³äîê íåâ³äïîâ³äíî¿
ñèñòåìíî¿ çàïàëüíî¿ ðåàêö³¿, çóìîâëåíî¿ çì³íàìè
ó âðîäæåíîìó ³ìóí³òåò³. Äîñë³äæåííÿ îñòàíí³õ
ðîê³â äàëè ìîæëèâ³ñòü çðîçóì³òè ïàòîô³ç³îëî´³þ
ïðîöåñó àâòîçàïàëåííÿ. Îïèñ áóäîâè ³íôëàìà-
ñîìè (êàñêàäó ïðîòå¿í-ïðîòå¿í-³íòåðàêö³é, ÿê³ â
ê³íöåâîìó ðåçóëüòàò³ ïðèçâîäÿòü äî ñåêðåö³¿ IL-
1β ³ IL-18) ïîÿñíþº, ÿê óíàñë³äîê ñòðóêòóðíèõ
çì³í îäíîãî ïðîòå¿íó âèíèêàþòü àâòîçàïàëüí³ ôå-

íîìåíè. ²íôëàìàñîìà º öèòîïëàçìàòè÷íèì
êîìïëåêñîì áàãàòüîõ ïðîòå¿í³â ³ àêòèâóº çàïàëüí³
êàñïàçè, òîáòî ïðîòåàçè, ùî àêòèâóþòü çàïàëüí³
é àïîïòè÷í³ øëÿõè. ²íôëàìàñîìà ìîæå àêòèâó-
âàòèñü ³íôåêö³éíèìè é åíäî´åííèìè òðèãåðàìè
(íàïðèêëàä, êðèñòàëàìè ñå÷îâî¿ êèñëîòè ïðè ïî-
äàãð³). Óíàñë³äîê íàÿâíî¿ ́ åííî¿ ìóòàö³¿ ïðè âðî-
äæåíèõ àâòîçàïàëüíèõ ñèíäðîìàõ â³äáóâàºòüñÿ
àêòèâàö³ÿ ³íôëàìàñîìè ç ïîäàëüøèì âèâ³ëüíåí-
íÿì IL-1β, ÿêèé âèêëèêàº ãàðÿ÷êó, âèñèïàííÿ òà
³íø³ ñèñòåìí³ âèÿâè çàïàëåííÿ.

Ó ïðîâåäåíèõ ³ìóíîëî´³÷íèõ äîñë³äæåí-
íÿõ îáîõ õâîðèõ íà CAPS âèÿâëåíî âèñîê³ ð³âí³
öèòîê³í³â IL-1, IL-6, IL-1Ra, ùî ï³äòâåðäæóº ðîëü
³íôëàìàñîìè ó ðîçâèòêó öèòîê³íîâîãî êàñêàäó.
Áåçïîñåðåäí³ì åôåêòîì àêòèâàö³¿ ³íôëàìàñîìè º
ñòèìóëÿö³ÿ ñèíòåçó IL-1, ÿêèé ï³äâèùåíèé ó õâî-
ðèõ íà CAPS. Îäíàê IL-1 º êîðîòêîæèâó÷èì öè-
òîê³íîì, òîìó îòðèìàí³ ðåçóëüòàòè íå â³äîáðà-
æàþòü ðåàëüíî¿ êàðòèíè ñòóïåíÿ éîãî ï³äâèùåí-
íÿ. Çðîñòàííÿ IL-1Ra º íàñë³äêîì íàäì³ðíîãî
ñèíòåçó IL-1. Ó õâîðèõ ³ç CAPS âèÿâëåíî ï³äâè-
ùåííÿ ð³âíÿ IL-6, ùî º íàñë³äêîì éîãî ñòèìóëÿö³¿
ï³ä ä³ºþ IL-1.

Çà íàÿâíîñò³ ïåð³îäè÷íî¿ ãàðÿ÷êè ó ä³òåé
ðàííüîãî â³êó íåîáõ³äíî ïðîâîäèòè äèôåðåíö³éíó
ä³à´íîñòèêó ³ç âðîäæåíèìè àâòîçàïàëüíèìè
ñèíäðîìàìè. Äëÿ ï³äòâåðäæåííÿ ä³à´íîçó ìàº
çíà÷åííÿ ïåð³îäè÷í³ñòü ãàðÿ÷êè, ðàíí³é äåáþò
õâîðîáè, íàÿâí³ñòü ñèñòåìíèõ âèÿâ³â çàïàëåííÿ:
ñåðîçèòó, óðàæåííÿ øê³ðè, àðòðèòó, çàïåðå÷åííÿ
³íôåêö³éíîãî é àâòî³ìóííîãî çàõâîðþâàíü, ÷àñ-
òèé ðîçâèòîê àì³ëî¿äîçó, âèñîê³ ãîñòðîôàçîâ³ ïî-
êàçíèêè ó ëàáîðàòîðíèõ îáñòåæåííÿõ. Âåðèô³-
êàö³ÿ ä³à´íîçó ìîæëèâà ï³ñëÿ ´åíåòè÷íîãî ï³ä-
òâåðäæåííÿ âðîäæåíîãî àâòîçàïàëüíîãî ñèíä-
ðîìó. Êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàí³ ñèíäðîìè íàãàäó-
þòü êë³í³êó ñèñòåìíîãî þâåí³ëüíîãî àðòðèòó. Ó
öèòîê³íîâîìó ïðîô³ë³ êð³îï³ðèí-àñîö³éîâàíèõ
ñèíäðîì³â âèÿâëÿþòü ï³äâèùåííÿ IL-1, IL-6, IL-
1Ra, ùî â³äîáðàæàº çì³íè ó âðîäæåíîìó ³ìóí³òåò³.
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