MUC5B - merkittava nivelreumaan
liittyvan keuhkosairauden riskitekija

Suomalaisessa FinnGen-aineistossa MUC5B-geenin
promoottorivariantti rs35705950 kymmenkertaisti ni-
velreumaa sairastavien elinaikaiseen interstitiaalisen
keuhkosairauden (ILD) riskin. ILD on yksi merkittavim-
mistd nivelreuman ekstra-artikulaarisista ilmentymis-
td, ja geneettiselld alttiudella on taman tutkimuksen
perusteella merkittava vaikutus sen syntyyn.
MUC5B-variantti liséd musiinin tuotantoa ja on
tunnettu idiopaattisen keuhkofibroosin riskitekija.
Variantin yleisyys vdest6ssa on noin 20 %. Tutkimuk-
sessa seurattiin 293 972:ta henkil6d, joista 1965 sai
ILD-diagnoosin. Riski sairastua ILD:hen 80 ikdvuoteen
mennessa oli nivelreumaa sairastavilla MUC5B-kanta-
jilla 17 % ja ei-kantajilla 6 %. Vdestotasolla variantin
kantajien elinaikainen ILD-riski oli 4% ja ei-kanta-
jien 2 %. ILD:n riski suureni selvasti 65 vuoden idssa
ja oli reumaa sairastavilla varianttia kantavilla mie-
hilla suurempi kuin naisilla. Tassa tutkimuksessa yh-
distettiin genotyyppitietoja kansallisiin rekistereihin
ja todettiin ettd MUC5B on merkittdvin reuma-ILD:n
geneettinen riskitekija. Potilaiden kliinisid tietoja ei
ollut kdytettdvissa. Lisda tutkimuksia tarvitaan sen
selvittdmiseksi, miten MUC5B vaikuttaa reuma-ILD:n
ennusteeseen. (Palomdki A ym. Ann Rheum Dis 2021,
doi:10.1136/annrheumdis-2021-220698)

Aikuisialla ilmeneva autoinflammatori-
nen oireyhtyma loydetty

Tutkijat ovat kuvanneet uuden vasta mydhdisemmal-
Id aikuisialld alkavan autoinflammatorisen oireyhty-
man, joka johtuu X-kromosomissa sijaitsevan UBAT-
geenin mutaatiosta. Kyseinen geeni koodaa E1-ent-
syymid, joka on keskeinen ubikitinaatiossa. Oireyhty-
man aiheuttaa verisoluissa ilmenevd somaattinen eli
hankittu mutaatio.

Oireyhtymad ldydettiin tutkijoiden ihmetellessa sitd,
miksi kolmella vakavaa inflammatorista oireyhtymaa
sairastavalla miehelld on X-kromosomissaan kaksi eri-
laista kopiota UBAT-geenistd. Eri kohorteista tunnis-
tettiin vield 22 miestd, joilla oli mutatoitunut UBAT.
Oireyhtymédn nimi, VEXAS, tulee sanoista Vakuolit,
E1-entsyymi, X-linkattu, Autoinflammatorinen ja So-
maattinen. Kliiniseen kuvaan kuuluvat kuumeilu,
sytopeniat, vakuolit luuytimen myeloisissa soluissa,
dysplastinen luuydin ja ihon sekd keuhkojen neut-
rofiiliset infiltraatit, nendn ja korvien kondriitti seka
vaskuliitti. Kun potilaiden solupopulaatioita sekven-
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soitiin, UBAT-variantti l10ytyi suuresta osasta myeloi-
sen linjan soluja mutta puuttui muun muassa B- ja
T-soluista. Tutkijat myds osoittivat, ettd poikkeava
UBAT johtaa proinflammatoristen sytokiinien voimis-
tussaatelyyn.

Oireyhtyman todellinen esiintyvyys on vield kysy-
mysmerkki, mutta nimi VEXAS on py&rinyt reuma-
tologien huulilla 2021 ja aiheesta 16ytyy Pubmed-
haulla jo yli 40 julkaisua. Muita somaattisen mutation
aiheuttamia inflammatorisia oireyhtymia 16ydetdén
varmasti, ja tdaman tutkimuksen metodologia voi olla
avuksi niiden etsimisessa. (Beck DB ym. N Engl J Med
2020;383:2628)

Eurooppalainen hoitosuositus nivel-
injektioiden kaytosta

Kyseessa on ensimmdinen ndyttdon perustuva suosi-
tus nivelinjektioiden kdytannon toteutuksesta. Viides-
sa periaatteessa ja 11 suosituksessa keskitytaan huo-
mioitaviin kdytannon seikkoihin ennen aikuispotilaan
nivelinjektiota, injektion aikana ja sen jalkeen.
Suositus késittelee muun muassa potilasinformaa-
tiota, varotoimia tietyissd populaatioissa, seka toistet-
tujen injektioiden tehoa ja turvallisuutta. Aseptisen
tekniikan tarkeytta korostetaan. Injektioiden osuvuu-
den, jota voidaan parantaa esimerkiksi kaikukuvauk-
sella, todetaan riippuvan monista tekijoista. Diabee-
tikkoja suositellaan informoimaan mahdollisesta
hyperglykemiasta. Paikallishoidettujen nivelten im-
mobilisointia ei suositella, mutta voimakasta rasitus-
ta kehotetaan vélttdm&an 24 tunnin ajan pistoksen
jalkeen. Satunnaistettuja kontrolloituja I6ytyy kolmen
edelld mainitun suosituksen osalta, ndyton puuttues-
sa osa suosituksista perustuu ldhinnd asiantuntija-
mielipiteisiin. (Uson J ym. Ann Rheum Dis 2021, doi:
10.1136/annrheumdis-2021-220266)
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