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Клініко-діагностичні аспекти синдрому VEXAS

РЕЗЮМЕ. Синдром VEXAS – це рідкісний стан, зумовлений мутацією в гені UBA1, розміщеному на Х-хромосомі.  
Мутантний ген призводить до зниження убіквітинування, уповільнення активації шляхів уродженого імунітету й роз-
витку системних запальних реакцій. VEXAS є одним з багатосистемних розладів з найчастішими гематологічними  
та ревматологічними системними порушеннями. Діагностика синдрому викликає складнощі через подібність його 
клінічної симптоматики з багатьма іншими хворобами. Пріоритетним у діагностиці VEXAS є генетичне тестування для 
виявлення мутації в гені UBA1.
Лікування передбачає призначення глюкокортикоїдів у високих дозах, інгібіторів Янус-кіназ і в окремих випадках про-
ведення алогенної трансплантації гемопоетичних стовбурових клітин.
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ABSTRACT. VEXAS syndrome is a rare disorder caused by a mutation in the UBA1 gene, located on the X chromosome. 
The mutated gene leads to reduced ubiquitination, delayed activation of innate immune pathways, and the development 
of systemic inflammatory responses. VEXAS is one of the multisystemic disorders with the most common hematological and 
rheumatological systemic abnormalities. Diagnosing the syndrome is challenging due to the similarity of its clinical symptoms 
to those of many other diseases. Genetic testing to detect a mutation in the UBA1 gene is a priority in the diagnosis of VEXAS.
Treatment involves the administration of high-dose glucocorticoids, Janus kinase inhibitors, and, in some cases, allogeneic 
hematopoietic stem cell transplantation.
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Вступ
Синдром VEXAS дістав назву за першими літерами його 

ключових клініко-лабораторних ознак:
V (vacuoles) ‒ вакуолі;
E (E1 enzyme) ‒ убіквітин-активувальний білок Е1;
X (X-linked) ‒ зв’язок з Х-хромосомою;
A (autoinflammation) ‒ автозапалення;
S (somatic) ‒ соматична мутація [1, 4].
На сьогодні це рідкісний стан. Згідно з даними Journal 

of the American Medical Association поширеність патогенних 
варіантів UBA1 становить приблизно 1 на 4269 чоловіків [5]. 
Хворіють переважно чоловіки віком понад 50 років. Однак 
масштабні когортні дослідження в США та Франції показали, 
що розлад може також уражати жінок з моносомією Х-хро-
мосоми, екстремальною інактивацією Х-хромосоми або 
набутою віковою втратою Х-хромосоми в гемопоетичних 
клітинах [2, 9, 13].

Уперше синдром VEXAS виявили й описали 2020 року 
фахівці Національного інституту охорони здоров’я 
США [5].

Генетичні механізми та патогенез
Установлено, що синдром VEXAS виникає через сома-

тичну мутацію в гені UBA1, який локалізований у локусі 
Xp11.3 і є критично важливим для клітинного гомеостазу 
[10]. Він кодує основний фермент Е1, який ініціює каскад 
убіквітинування – сигнальний механізм «мітки» пошкодже-
них або «непотрібних» білків для подальшої їх деградації 
в протеасомах [5, 6].

У нормі ген виробляє дві основні ізоформи білка:
•	 UBA1a (починається з кодону Met1 і локалізується пере-

важно в ядрі);
•	 UBA1b (починається з кодону Met41 і локалізується 

в цитоплазмі) [5, 6, 10].




