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Neuobičajena dob, uobičajeni izazovi: rijetka prezentacija 
autoinflamatorne bolesti
An uncommon age, common challenges: a rare manifestation  
of an autoinflammatory disorder
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Uvod: Obiteljska mediteranska vrućica (eng. Familial Mediterranean Fever, FMF) je najčešća nasljedna autoinfla-
matorna bolest, a uzrokovana je mutacijama gena MEFV. Ovaj poremećaj slijedi autosomno recesivni obrazac 
nasljeđivanja. Prezentira se ponavljajućim napadajima vrućice i serozitisom, poput peritonitisa, pleuritisa i peri-
karditisa te artritisom, mialgijom i kožnim manifestacijama poput eritema sličnog erizipelu i pruritičnim osipom 
kože. Prosječna dob početka FMF-a je između 3 i 9 godina, s prvim napadajem koji se javlja prije drugog deset-
ljeća života kod otprilike 90% bolesnika. Početak nakon 40. godine života je vrlo rijedak, stoga je cilj našeg rada 
prikazati bolesnicu s početkom bolesti u kasnijoj životnoj dobi.
Prikaz bolesnika: Bolesnica uredne osobne i obiteljske anamneze je u dobi od 55 godina prvi put pregledana na 
hitnom prijemu zbog febriliteta do 38.3°C, nelagode u prsima i osjećaja pulsiranja u vratu. Tada je u laboratorij-
skim nalazima zabilježen porast upalnih parametara uz jetrenu leziju, a MSCT-om torakalnih organa je verifici-
ran perikardijalni izljev i lijevostrani pleuralni izljev te je hospitalizirana na naš Zavod. Mikrobiološka obrada je 
pristigla sterilna.
Unatoč višelinijskoj antibiotskoj terapiji febrilitet praćen porastom upalnih parametara, serozitisom i artritisom 
je recidivirao. Nakon treće atake je započeto liječenje glukokortikoidima na što je došlo do poboljšanja, no pri 
pokušajima redukcije doze dolazilo je do ponovnih napadaja. Zbog serozitisa je liječena i kolhicinom koji je u 
početku bio djelotvoran, ali je nakon 6 mjeseci izostavljen iz terapije zbog pojave osipa. Liječena je i meto
treksatom zbog artritisa, a eskalacija doze također nije spriječila recidive. Zbog sumnje na autoinflamatorni 
sindrom učinjeno je genetsko testiranje (panel za autoinflamatorne bolesti), kojim je verificirana heterozigotna 
varijanta c.-397C>G u promotorskoj regiji MEFV gena (VUS), ranije opisana kod jednog bolesnika s FMF. Prema 
Tel Hashomer kriterijima je postavljena dijagnoza FMF-a te je na liječenje anakinrom zabilježen potpun klinički 
odgovor.
Zaključak: U bolesnika s ponavljajućim febrilitetom i serozitisom unatoč liječenju diferencijalna dijagnoza bi 
trebala obuhvatiti i autoinflamatorne sindrome neovisno o dobi.
Ovaj prikaz naglašava značaj genetskog testiranja u razrješavanju dijagnostičke dileme i usmjeravanju ka opti-
malnoj terapiji.
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