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VEXAS SINDROM - NOVA BOLEST NA REUMATOLOSKOM HORIZONTU
VEXAS SYNDROME - A NEW DISEASE ON THE RHEUMATOLOGIC HORIZON
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Uvod: VEXAS sindrom je novootkriveni, teski autoinflamatorni poremecaj koji je posljedica somatske mutacije
u UBA1 genu. Bolest se gotovo iskljucivo javlja kod muskaraca starije Zivotne dobi, a karakteriziraju je sistemska
upala, kozne i plu¢ne manifestacije, artritis, citopenije te refrakternost na standardnu imunosupresivnu terapiju.
Prikazi slucajeva: 63.-godi$nji i 81.-godis$nji muskarac hospitalizirani su na Zavod za reumatologiju i klinicku
imunologiju KBC-a Rijeka zbog protrahiranog febriliteta, bolnih uski i o¢iju, koznih promjena, artralgija te pluc-
nih infiltrata. U laboratorijskim nalazima biljeze se visoke vrijednosti parametara upale (CRP do 200 mg/L, SE do
90 mm/3.6ks), dok je u prvom slucaju prisutna i makrocitna anemija, a u drugom trombocitopenija. U¢injenom
opseznom mikrobioloskom obradom nije dokazan infektivni uzro¢nik bolesti. U sklopu obrade ucinjena je
punkcija i biopsija kosti, gdje je u drugom sluc¢aju analizom uzorka kostane srzi potvrdeno prisustvo vakuola, dok
patohistoloski nalaz biopsije kosti u nijednom slucaju nije ukazao na limfoproliferativnu bolest. Opseznom
dijagnostickom obradom iskljucena je i ostala paraneoplasti¢na etiologija bolesti. S obzirom na dob i spol pacije-
nata, klinicku prezentaciju bolesti te laboratorijske nalaze, postavi se sumnja na VEXAS sindrom (u prvom
slucaju genetskim testiranjem potvrdena mutacija u UBA1 genu, u drugom je nalaz jo$ u izradi). Prvotno je
zapoceto lijecenje prednizonom u dozi 0,3 mg/kg na $to se pratio dobar klinicki odgovor (prvenstveno u vidu
izostanka vrucice, regresije koznih promjena i hondritisa), a u laboratorijskim nalazima dolazi do normalizacije
upalnih parametara. Kod prvog pacijenta prilikom snizavanja doze glukokortikoida dolazi do pogorsanja bole-
sti te se uvede metotreksat u terapiju, dok je drugi pacijent stabilno na monoterapiji prednizonom. U oba slu-
¢aja tijek bolesti kompliciran je razvojem konkomitantnih infekcija zbog cega je Cesto potrebna i antimikrobna
terapija.

Zakljucak: VEXAS sindrom predstavlja dijagnosticki izazov zbog svoje klinicke heterogenosti i preklapanja s
ostalim sistemskim autoimunim bolestima te hematoloskim oboljenjima. Na njega treba posumnjati kod muska-
raca starije Zivotne dobi sa sistemskom upalom, citopenijama i polihondritisom. Pravovremeno prepoznavanje i
genetska analiza UBA1 gena klju¢ni su za postavljanje dijagnoze i planiranje terapije s obzirom na neizvjestan
tijek i ishod bolesti.
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