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patograma, koagulopatiju i afekciju CNS-a, i naglagavaju
znacaj rane evaluacije geneticke predispozicije za HLH/
MAS-a.Znacajno preklapanje klinic¢kih i laboratorijskih
nalaza izmedu aktivnog SEL-a i MAS-a dodatno kompli-
kuje postavljanje dijagnoze, te je od posebne vaznosti pra-
¢enje specifi¢nih biomarkera kao $to su feritin, sCD2S i
IL-18,CD163,IL-18 i CXCL9. Vrednosti feritina >10.000
ng/mL smatraju se visoko sugestivnim za HLH/MAS.
Rana terapijska intervencija uklju¢uje primenu intraven-
skih imunoglobulina i imunomodulatornih lekova (kor-
tikosteroidi, ciklosporin A, etopozid u sluc¢aju primarnog
HLH-a), bioloskih lekova usmerenih na selektivnu inhi-
biciju proinflamatornih citokina (IL-1, IL-6, IFNYy), i sve
¢e$ce primenjivanih JAK inhibitora.

U zaklju¢ku, MAS u okviru SEL-a predstavlja urgent-
no klini¢ko stanje koje znacajno uti¢e na ishod bolesti.
Pravovremeno prepoznavanje kroz integraciju klinickih,
laboratorijskih i imunoloskih parametara, uz primenu
personalizovanih terapijskih strategija, od klju¢nog je
znataja za redukciju mortaliteta i optimizaciju le¢enja
ovih kompleksnih pacijenata.

Klju¢ne redi: SLE, hiperinflamacija, sindrom aktiva-
cije makrofaga, hemofagocitna limfohistiocitoza
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Monogenski lupus (moSLE) predstavlja redak oblik
sistemskog eritemskog lupusa (SEL), karakterisan ranim
pocetkom i porodi¢énom pojavom. Klinicki se najéesce
manifestuje pojavom bubreznih, neuropsihijatrijskih i
koznih simptoma. Nastaje usled mutacija u genima koji
remete klju¢ne imunske puteve, izazivajuéi duboku disre-
gulaciju urodenog i adaptivnog imuniteta. Monogenske
forme SLE su klini¢ki prepoznate jos od 1970-ih godina
sa otkricem deficita sistema komplementa. Zahvaljujuci
znacajnom napretku tehnika visoko-proto¢nog sekvenci-
ranja tokom 2010-ih godina doslo je do znacajnog napret-
ka i do identifikacije brojnih mutacija pojedina¢nih gena
povezanih sa SLE, $to je rezultiralo uvodenjem koncepta
moSLE. Do sada je identifikovano oko trideset genetskih
varijacija povezanih sa moSLE, koje naj¢e$c¢e dovode do
poremecaja u sistemu komplementa i putevima interfe-
rona tipa I. Medu najznacajnijim genima povezanim sa
pojavom monogenskog lupusa su TREX1, DNASEI1L3,
Cl1q,C4, PRKCD, IFIH1 i STATI. Pored klasi¢nog mo-
nogenskog lupusa, postoji i spektar lupus-like sindroma
koji predstavljaju posebnu grupu koja klini¢ki imitira
SEL, ali sa specifi¢nom genetskom osnovom i imunskih
mehanizmima. Ovi sindromi, izazvani mutacijama u
genima poput SAMHDI, RAG1/2, ADA2 i COPA, ka-
rakterisu se atipi¢nim klini¢kim tokom, slabijim odgovo-
rom na standardnu terapiju i Cesto su deo Sireg spektra
urodenih poremecaja imunskog sistema. Razumevanje
genetske osnove moSLE doprinosi dubljem razumevanju
patogeneze lupusa i otvara put za razvoj novih, ciljanih
terapijskih pristupa.
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