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Interferonopatija ili NF-kappaB-patija? Prikaz bolesnika
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Uvod. Interferonopatije i NF-kappaB-patije jesu novije prepoznata skupina autoinflamatornih poremećaja obilje-
ženih disregulacijom u signalnom putu interferona tipa I odnosno NF-kappaB. Prikazat ćemo bolesnicu koja od 
novorođenačke dobi boluje od autoinflamatorne bolesti s preklapanjem obilježja obiju skupina bolesti.
Rezultati. Bolest je započela odmah nakon rođenja pojavom bolnih eritematoznih potkožnih infiltrata, najprije na 
licu, a potom na trupu i ekstremitetima uz povremene febrilitete te visoke upalne parametre (hiperferitinemija, hiper-
komplementemija, hiperfibrinogenemija, ubrzana sedimentacija, povišen C-reaktivni protein, leukocitoza s neutro-
filijom i trombocitozom) uz porast transaminaza te dislipidemiju. Može se izdvojiti pleocitoza u likvoru s dominaci-
jom monocita, uz izraženu hipoglikorahiju, međutim ekstenzivnom mikrobiološkom obradom nije dokazana infek-
cija kojom bi se objasnilo protrahirano upalno stanje. Učinjena je biopsija kožnih promjena, a histološki nalaz bioptata 
odgovara lobularnom panikulitisu. Temeljem kliničke slike, nalaza biopsije kože, isključenja infektivne etiologije 
bolesti i maligniteta, postavljena je sumnja na autoinflamatornu bolest te je učinjen interferonski potpis koji je pristi-
gao viskopozitivan. Diferencijalno-dijagnostički najizglednijim činili su se sindrom CANDLE (engl. chronic atypical 
neutrophilic dermatosis with lipodystrophy and elevated temperature) ili NEMO-NDAS (engl. NEMO deleted exon 5 
–autoinflammatory syndrome). S vremenom dolazi do promjene u kliničkoj slici uz pojavu cikličkih epizoda bolnih 
grčeva u trbuhu praćenih hematokezijom i proljevastim stolicama. Sukladno predminijevanoj dijagnozi započeta je 
terapija sistemskim glukokortikoidima u postupno smanjujućim dozama uz inhibitor Janus kinaze, baricitinib, pri 
čemu dolazi do djelomičnog poboljšanja iako ne i potpune uspostave kontrole bolesti. Sekvenciranjem gena iz imu-
nogenskog panela utvrđena je patogena varijanta u egzonu 5 (c.671+1G>C) gena IKBKG, čime je potvrđena dija-
gnoza NEMO-NDAS i započeta terapija inhibitorom tumor-nekrotizirajućeg čimbenika alfa.
Zaključak. NF-kappaB-patije predstavljaju novu skupinu autoinflamatornih poremećaja. Kliničari moraju biti svjesni 
kliničkih signala poremećaja u putu NF-kappaB kako bi posumnjali na njih i ispravno usmjerili dijagnostičku obradu.
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