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 1. 什么是冷�啉相关周期性�合征 

 1.1 什么是冷�啉相关周期性�合征？ 
冷�啉相关周期性�合征(CAPS)是一�十分罕�的自身炎症性疾病，它包括家族性寒冷型自身炎
症�合征(FCAS)、Muckle‒Wells�合征(MWS)、慢性�儿神�皮肤关��合征(CINCA)，其中慢
性�儿神�皮肤关��合征又称�新生儿期多系�炎症�合征(NOMID)。�些�合征最初被描述
�不同的�床�体，尽管它�有很多�床相似点：患者常表����、�麻疹�皮疹（��麻疹
）和不同程度的关�受累。
�三种疾病的�重程度是逐��增的：FCAS病情最�，CINCA（NOMID）病情最危重，而MW
S居中。
�三种疾病在分子水平上已���是由相同的基因突�引起的。

 1.2�是一种常�病�？ 
CAPS是非常罕�的疾病，每一百万人中只有几个人�病，但是可能存在尚未被��的病例。全
世界范�内均有�病。

 1.3病因是什么？ 
CAPS是��性疾病。�三种疾病(FCAS, MWS, CINCA/NOMID)可能的致病基因是CIAS1 (or NL
RP3)，它��一种叫做冷�啉的蛋白。�种蛋白在机体的炎症反�中扮演重要角色。如果�基因
被破坏，会�致冷�啉功能亢�（功能�得）和炎症反�增强。炎症反�的增强最�引起了CAP
S的�床症状。
但有30%的CINCA/NOMID的患者，并未��CIAS1基因的突�。病情��的CAPS患者的基因突
�并没有�生�重影响，反之亦然。其他基因和�境因素也可以�疾病的�重程度和症状�生影
响。

 1.4本病���？ 
CAPS是一种常染色体�性��病，即患者的父母中有一人患有本病，并携�一个异常的CIAS1
基因。因�我�每个人的基因都有2个，所以患有本病的人其子女的患病率�50%。但是在一些
病例中，父母双方均不患病也不携�异常的CIAS1基因，可能在�孕期��生了CIAS1基因的突
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�，那么他�的孩子的�病是随机的。

 1.5本病�染�？ 
CAPS是不�染的。

 1.6主要症状是什么？ 
皮疹是�三种疾病的主要症状，通常也是首�症状。皮疹表��游走性斑丘疹（类似于�麻疹）
，通常不伴有痒感。皮疹的�重程度因人而异，并与疾病活�度有关。
FCAS，以前叫做家族性寒冷性�麻疹，其主要特点�反复�作的短期��，接触寒冷后出�的
皮疹和关�痛，其他常�的症状包括�膜炎和肌肉疼痛。接触寒冷后症状出�的平均���1-2小
�，温度�著�化也可�致�作，�作持����短，通常少于24小�。�些症状是自限性的，
不需治�即可好�。患者常�如果夜�温暖�第二天早晨症状��，但如果白天受凉夜�症状会
加重。本病�病�早，通常在出生�或生后6个月内起病。在炎症�作期，血液中可以��到炎
性指�。FCAS患者的生活�量受到症状�作�率和�重程度的影响而有所不同。耳�和淀粉�
�等晚期并�症�很少�生。

MWS的�床特点�反复�作的��、皮疹以及关�、眼睛的炎症。��并不�是出�，慢性疲�
��常�。
本病没有明确的��因素，寒冷刺激不明�。本病的病程根据患者表��炎症的典型�作或�期
症状的不同而不同。患者常常在夜�症状加重。首�症状常出�在生后早期，但到儿童期才引起
重�。
�70%的患者在儿童期或成人早期�生耳�，淀粉��是MWS最�重的并�症，大�有25%的患
者在成人期出�。淀粉�物�是一种与炎症反�相关的特殊的蛋白�，它在��、�道、皮肤、
心�等器官沉�，逐�造成了器官功能障碍。���害尤�突出，随着��功能的下降，患者可
出�蛋白尿。淀粉��并不是CAPS所特有的表�，其他慢性炎症性疾病也可出�。
在炎症�作期，血液中可以��到炎性指�，病情�重的患者可�期��到炎性指�，生活�量
也会受到影响。

CINCA（NOMID）是��疾病中病情最�重的。皮疹通常出�在生后或�儿早期。三分之一的患
者�早�儿或小�儿。��是�歇性的，程度��，甚至在一些病例不出���。患者常常感到
疲�。
骨关�可有不同程度的受累，大�三分之二的患者在�作期�表��关�疼痛或��，然而随着
年�的增�，�骨�度增生，另外三分之一的患者可出��重的关�畸形、疼痛和活�受限。膝
关�、踝关�、腕关�和肘关��最常受累的部位。关�影像学的表�不尽相同。�种增生性关
�病通常在3�之前出�。
几乎所有患者均会出�中枢神�系�症状，�是由慢性无菌性�膜炎（一种非感染性的�脊髓膜
炎）引起的。�些慢性炎症反��致了�内�的升高，表��不同的症状，如慢性�痛、呕吐、
易激惹、�乳�水�（眼底���可看到）。病情�重的患者，可出���或�知�害。
眼睛亦可受累，前后眼球均可出�炎症反�，到成人期可致失明。在儿童后期或成人期常常会出
�感音性耳�。25%的患者随着年�的增�，淀粉��性会逐�加重。慢性炎症会�致生���
，青春期特征延�出�。�CAPS患者�行��的�床��，可��大量的重叠症状。MWS患者
可出�与FCAS相同的症状，如寒冷敏感（冬季多�），也可出�类似CINCA（NOMID）的�微
的中枢神�系�症状，如�繁的�痛或无症状的�乳�水�。相同的是，随着年�的增�，神�
症状会越来越明�。同一家族中不同患者的�重程度可有�度的�异，然而，在症状��的CAP
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S患者（FCAS 或�度的
MWS），也可出��重的CINCA（NOMID）的表�，如增生关�病或�重的神�症状。

 1.7本病在每个孩子的表�都相同�？ 
CAPS的�重程度存在高度的�异性。从��来看，FCAS患者�后�好。MWS患者由于耳�和
淀粉��性，病情��重。CINCA/NOMID患者病情最重。另外，神�症状和关�受累的�重程
度也可�致疾病�重程度不一。
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