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Familiarni Stredomoiska Horecka

Co je to?

Familiarni stfedmoiska (Mediterranean) horecka (Fever) (FMF) je vrozené onemocnéni
charakterizované vracejicimi se zachvaty horecek doprovazenych biisni a/nebo hrudni bolesti
a artritidou. Nemoc obvykle zasahuje jedince pochdzejici z oblasti Stfedozemi a Stfedniho
vychodu, tedy Zidy (zvl4sté sephardické), Turky, Araby a Arménce.

O jak béZné onemocnéni se jedna?

Frekvence nemoci u rizikové populaci je asi jeden az tfi z tisice. Je vzacnd v ostatnich ¢astech
svéta. AvSak, po neddvném objeveni genu, je nyni diagnostikovdna castéji zvlaste v
populacich, kde se povazovala diive za vzacnou, jako u Itali, Reki a Ameri¢and.

FMF zacina pted 20 rokem veku u piiblizné 90 % pacienti. U vice nez poloviny z nich se
nemoc objevi v prvni dekad¢ Zivota. Chlapci jsou zasazeni pon€kud ¢astéji nez divky (13:10).

Jaké jsou pric¢iny nemoci?

FMF je geneticka nemoc. Zodpovédny gen se nazyva MEFV a koduje protein, ktery ovliviiuje
pfirozeny proces ustupu zanétu. Pokud je tento gen zménén mutaci, tato regulace neprobéhne
spravné a objevi se ataky horecky.

Jedna se o dédi¢né onemocnéni?

Je to dédicnd autosomalné recesivni nemoc (neni vdzana na pohlavi a ani jeden zrodich
nemusi mit projevy nemoci). Tento typ pfenosu znamena, ze pro onemocnéni FMF je tfeba
mit 2 zménéné geny, jeden od matky a druhy od otce. V takovém piipad¢ jsou oba rodice tzv.
nosici nemoci (nosi¢ ma jen jednu mutovanou kopii genu, ale neni nemocen), nikoli pacienti.
Nemoc v rozsifené rodin€ se mize objevit u sourozence, bratrance nebo sestfenice, stryce
nebo dalsich vzdalengjsich pribuznych. Pokud jeden z rodi¢i ma FMF a druhy je nosic, je 50
% Sance, Ze jejich dit€ onemocni.

Pro¢ ma moje dité tuto nemoc? Da se ji pfedchazet?

Dit¢ ma nemoc, protoze ma geny, které zpusobuji FMF. Je dulezité védét, ze pribuzenské
manzelstvi zvySuje riziko vzniku onemocnéni. Pfiblizn€ u jedné Ctvrtiny pacientd jsou rodice
ze stejného rodokmenu (potomci stejnych predku).

Je nemoc nakazliva?
Ne, neni.

Jaké jsou hlavni projevy?

Hlavnimi projevy nemoci jsou opakujici se horecky, doprovazené bolestmi bficha, hrudi a
kloubli. Zasazeni bficha je nejbéZnéjsi a je pfitomno asi u 90 % pacientll. Bolest hrudi se
objevuje asi u 20 — 40 % pacientd, bolest kloubti asi u 50 — 60 %.

Obvykle si déti stézuji na ur€ity typ potiZi, jako opakovanou bolest bficha a hore¢ku. Ataky
horecky trvaji omezenou dobu, obvykle 1 — 4 dny. Pacienti se mezi atakami pln¢ zotavi.



Neékdy jsou tyto epizody tak bolestivé, ze vyzaduji 1ékaiskou pomoc. Silné bolesti bticha
mohou napodobovat akutni zanét slepého stieva. V jinych piipadech jsou pfitomny naopak
pouze mirnéjsi bfisni potize se zacpou. To je jeden z divodi, pro¢ je t€zké tyto pacienty
rozpoznat.

Dité¢ mize mit béhem jednoho zachvatu velmi vysokou horecku, u dal§iho jen mirn€ zvySenou
teplotu. Bolest na hrudniku je obvykle jednostranna. Mlze byt tak silnd, Ze pacient nemtize
dostate¢n¢ hluboce dychat. Ustoupi obvykle béhem nékolika dnli bez nasledki. Pti kloubnich
projevech je obvykle zasazen jeden kloub (monoarthritis). Je to bézné¢ kotnik nebo koleno.
Muze byt tak oteklé a bolestivé, Ze dit¢ nemiize chodit. Asi u tfetiny téchto pacientl se na
zasazeném kloubu objevi Cervend vyrazka. ZasaZeni kloubu muize trvat déle nez postizeni
jinych organt. Mize to trvat 4 dny az 2 tydny nez zmizi beze zbytku. U nékterych déti jsou
kloubni projevy a horecka jedinymi pfiznaky a mize dojit k zdméné diagndzy za revmatickou
horecku ¢i juvenilni artritidu. Asi 5 — 10 % ptipadd kloubniho postizeni mize ptejit do
chronicity a vést k poskozeni kloubl. Charakteristickd vyrazka u FMF se oznacuje jako
erysypeloidni erytém, obvykle se objevuje na dolnich koncetinach a nad klouby. Nekteré déti
si mohou stéZovat na bolest nohou.

Mezi tidké formy postizeni patii opakujici se zadnét osrdecniku (pericarditis), zanét svalt
(myositis), mozkovych blan (meningitis) a varlat (orchitis).

Nékteré nemoci, které jsou charakterizovany zanétem cév (napt. Henoch-Schonleinova
purpura a polyarteritis nodosa), je mozno pozorovat ¢astéji mezi détmi postizenymi FMF.
Nejvaznéjsi komplikaci FMF u nelécenych pfipadi je rozvoj amyloidézy. Amyloid je
specialni zanétlivy protein, ktery se uklada pti nekontrolovaném zanétu v orgdnech jako jsou
ledviny, stieva, klize, srdce a zplsobuje pozvolnou ztratu jejich funkce. Neni pro FMF zcela
specificky a mutze komplikovat i jind onemocnéni spojenda s nedostateCné léCenym
chronickym zanétem. Kli¢em k diagnéze muze byt ndlez amyloidu ve stfevé nebo ledving.

U déti, které uzivaji spravné davky kolchicinu (viz 1écba), se tato Zivot ohroZujici komplikace
nevyskytuje.

Je nemoc stejna u kazdého ditéte?
Neni stejnd u kazdého ditéte. Typ, délka a vaznost postizeni mize byt odliSna dokonce
v prubehu Zivota u jednoho ditéte.

Je nemoc u déti odliSna od nemoci u dospélych?

Obecné se FMF u déti podoba nemoci u dospélych. Nékteré rysy nemoci jako artritida a zdnét
varlat se objevuje spiSe u chlapcti nez u dospélych muzi. Dilezity je také vék, kdy nemoc
propukne. Riziko amyloidozy je vyssi u neléenych pacientli s nizkym vékem pfti propuknuti
nemoci.

Jak je FMF diagnostifikovana?
Obecné se uplatiuje nasledujici ptistup:

a) Klinické podezieni je opravnéné teprve po prodélani alespoit 3 epizod onemocnéni.
Velky vyznam mé podrobné rodinné anamnéza.

b) Sledovani: Dité¢ s podezfenim na FMF by mélo byt peclivé sledovano, dokud neni
diagnéza stanovena. Béhem tohoto obdobi, pokud je to mozné, by mél byt pacient
peclivé vySetfen v pribéhu ataky a mély by byt udélany krevni testy zamétfené na
ur¢eni znamek zanétu. Obecné se tyto testy stavaji pozitivnimi béhem ataky a vraceji
se knormalu nebo téméf k normalu po tom, co polevi. Existuji tzv. klasifikacni
kriteria vytvofena k rozliseni FMF od jinych nemoci, kterd mohou pomoci v urceni
diagnézy. Pokud neni z néjakych diivodli mozné vysetfit dité pii atace, jsou rodice



d)

pozadani o peclivé vedeni deniku s popisem projevi u ditéte. Laboratorni vySetieni
muze byt také provedeno v misté bydliste.

Odezva na 1écbu kolchicinem: Détem s klinickymi a laboratornimi nélezy, podle jichz
je diagnéza FMF vysoce pravdépodobnd, se podava kolchicin po dobu pfiblizné 6
meésicl, aby se zhodnotila odezva na 1é€bu. Pokud pacient ma FMF, bud’ nenastane
zadna dal8i ataka nebo se pocet, zdvaznost a délka atak bude vyznamné sniZovat.
V takovém pripad¢ je diagndéza povazovana za potvrzenou a uzivani kolchicinu je
ptedepisovano celozivotné.

Jelikoz FMF postihuje fadu systémt, obvykle se na diagnostice i 1é¢bé podileji rtizni
specialisté. Obvykle jsou to odbornici v oblastech pediatrie, détské ¢&i dospélé
revmatologie, nefrologie (ledviny) a gastroenterologie (zazivaci Ustroji).

Geneticka analyza: V poslednich letech je k dispozici geneticka analyza ptitomnosti
mutaci, které jsou povazovany za  zodpovédné pro vznik FMF.
Klinicka diagnéza FMS je potvrzena, pokud pacient nosi 2 mutace: jednu od kazdého
rodi¢e. AvSak mutace, které byly dosud popsany, jsou nalézany asi u 70-80 %
pacientii s FMF. To znamend, Ze u ¢asti pacientli nelze zatim mutaci identifikovat. T
toho divodu diagnéza FMF stale zavisi hlavné na klinickém posouzeni. Geneticka
analyza nemusi byt dostupnd vkazdém centru v jednotlivych zemich.
Horecka a bolesti bricha jsou v détstvi obvyklé, takze neni lehké diagnostikovat FMF
dokonce ani u rizikové populace. Muze trvat nékolik let, neZ je rozpoznana. Co
nejvetsi zkraceni tohoto zpozdéni je dulezité, protoze riziko amyloidézy u nelééenych
pacientil roste s ¢asem.

V diferencialni diagn6ze FMF je tfeba zvazit moznost jinych nemoci s opakovanymi
horeckami, bolestmi bficha a kloubl. VétSina téchto nemoci je také geneticky
podminéna a i kdyZ maji nékteré spolecné rysy s FMF kazda z nich ma také své vlastni
klinické a laboratorni charakteristiky.

Jaky je vyznam testi?

a)

b)

Laboratorni krevni testy, jak je zminéno vyse, jsou dilezité pti diagnostice FMF.
Testy jako sedimentace erytrocytd (FW), CRP, krevni obraz, fibrinogen jsou
provadény béhem zachvatl k rozpoznani jeho rozsahu. M¢ly by se pak opakovat po
zklidnéni akutniho stavu, kdy dochazi kjejich normalizaci nebo alespon
k vyznamnému poklesu.
Malé mnozstvi krve je také potiebné pro genetickou analyzu. U déti, které uZivaji
kolchicin, je 1é¢ba monitorovana vysetfenim krve a moci dvakrat rocné.

Vysetieni moc¢i na piitomnost bilkoviny a krve mize byt béhem zachvatu prechodné
pozitivni. Naopak pii amyloidoze abnormalni nalezy ptetrvavaji. Nékdy je pak nutné
provést dalsi vySetfeni potvrzeni nebo vylouceni amyloidozy.

Rektalni ¢i ledvinna biopsie: rektalni biopsie je snadno proveditelné vySetteni, které
spo¢ivd v odbéru malého vzorku sliznice z konecniku. Pokud se v tomto vzorku
neprokdze pritomnost amyloidu, je tfeba provést biopsii z ledviny, aby byla diagndza
potvrzena. Biopsie ledviny je provadéna pii hospitalizaci ditéte. Vzorek tkané ziskany
biopsii je barven a vySetfovan mikroskopicky na pfitomnost amyloidu.

Muze byt FMF lécena ¢i vylécena?

FMF nelze zcela vylécit, ale mize byt 1écend celozivotnim uzivanim kolchicinu. Timto
zpisobem lze predejit opakovani atak i rozvoji amyloidézy. Pokud pacient piestane 1ék
uzivat, zachvaty a riziko amyloidozy se vraceji.

Jaka je 1écba?



Lécba FMF je jednoducha, levna a bez zavaznych vedlejSich nezadoucich uc¢inka. V dnesni
dobé je kolchicin hlavnim 1ékem pouzivanym k 1é¢bé FMF. Po stanoveni diagnozy je 1écba
celoZivotni. Pokud se bere fadné, zachvaty zcela vymizi asi u 60 % pacient, u 30% je
1écebnd odezva cCasteCna. Lék je neucinny jen asi u 5-10% pacientli. Lécba nejen kontroluje
zachvaty, ale také snizuje riziko amyloidézy. Proto je zakladnim ukolem lékatfe neustale
vysvétlovat rodicim a pacientovi, jak zivotné¢ dulezité je wuzivat léky kazdy den
v predepsanych davkach. Dodrzovani doporuceni je velmi dilezité. Pokud je toto plnéno, dité
muize zit normalné s normdlnimi vyhlidkami délky Zivota. Davky by nemély byt rodici
upravovany bez predchozi konzultace s 1€kafem.

Dévka kolchicinu by neméla byt zvySovana béhem jiz probihajici ataky. Lék nema
bezprostiedni vliv na probihajici ataku, dtlezité je jejimu vzniku predejit.

Jakeé jsou vedlejsi ucinky 1écby?

Pro rodi¢e neni lehké ptijmout fakt, Ze jejich dité¢ musi navzdy uzivat léky. Maji obvykle
strach z vedlej$ich ucinki kolchicinu. Je to ale bezpeény 1€k s minimalnimi vedlejSimi
ucinky, které se vétSinou upravi snizenim davkovani. Nej€astéjSim vedlejSim ucinkem je
prijem.

Nékteré déti nemohou uzivat predepsané davky z divodu castych vodnatych stolic. U
takovych déti davkovani musi byt upraveno na tolerovanou hranici a pak pomalu zvySovano
zpét na potiebnou davku.

Dalsimi vedlej$imi ucinky jsou nevolnost, zvraceni a kfeCe v bfiSe. Vzacné se miize objevit
svalova slabost. Pocet krvinek (bilych a ¢ervenych krvinek a desti¢ek) se mize n¢kdy snizit,
ale obnovi se upravou davkovani.

Pokles poctu spermii je velmi vzacnym jevem. V dobé& téhotenstvi nebo kojeni neni tifeba
1éEbu pierusovat.

Jak dlouho trva 1écba?
Je to celozivotni preventivni 1écba.

Co nekonvenéni lé¢ba?
Takova léCba neexistuje.

Jaky druh pravidelnych prohlidek je nutny?
Lécené déti by mély podstoupit vySetfeni krve a moci minimalné dvakrat za rok.

Jak dlouho trva nemoc?
Jedna se o celozivotni onemocnéni.

Jaka je dlouhodobé prognoéza nemoci?

Jestlize je nemoc 1éCena spravné a dlouhodobé kolchicinem, déti s FMF Ziji normalni Zivot.
Pokud je vSak stanoveni diagndzy opozdéno nebo je 1écba nedostatecna, riziko rozvoje
amyloiddzy se zvySuje a tim se zhorSuje prognéza onemocnéni. Déti, u kterych se rozvine
amyloiddza, mohou potiebovat transplantaci ledvin.

Poruchy ristu nejsou u FMF hlavnim problémem, avSak u nckterych déti se zénétem
zpomaleny rust obnovi az po nasazeni 1écby.

Je zde mozZnost upIného uzdraveni?

Ne, protoze je to genetickd nemoc. Dlouhodoba lécba kolchicinem vSak dava pacientovi
prilezitost zit normalnim zivotem, bez omezeni a bez rizika rozvoje dlouhodobych
komplikaci.



Kazdodenni Zivot

Jak by mohla nemoc ptisobit na kazdodenni Zivot rodiny a ditéte?

Dité€ a rodina rozpozna hlavni problémy piedtim, nez je nemoc diagnostikovana. Je tfeba brat
dit¢ do nemocnice Castéji, pokud jsou tézké bifisni, hrudni a kloubni bolesti. Nékteré¢ déti
podstoupi zbytecné chirurgické zakroky kviili chybné diagnéze. Poté, co je uréena diagnoza,
jak dité tak rodi¢e vedou prakticky normalni zivot. Nékteti dokonce zapomenou, ze dité FMF
ma. To mlze ale byt nebezpecné, pokud je preruseno podavani 1€ki.

Jedinym problémem muze byt psychologické biimé dlouhodobé 1écby. Pro tento ucel je k
dispozici vzdelavaci program pro rodice a pacienty.

A co $kola?

Casté zachvaty jsou pfi¢inou problémii v dochazce do $koly. Po zahajeni 1é¢by kolchicinem
se situace upravuje. Ucitelé by méli byt informovéani o nemoci a o tom, co délat v ptipadé
propuknuti ataky ve skole.

A co sport?

Pacienti s FMF, ktefi uZzivaji dlouhodobé kolchicin, mohou délat jakykoliv sport si pieji.
Jedinym problémem muize byt zdlouhavy kloubni zanét, ktery muize byt pfi¢inou omezeni
pohybu v postizenych kloubech.

A co strava?
Neexistuje specificka dieta.

MiiZe podnebi ovlivnit pribéh nemoci?
Ne, nemiize.

Mohou byt déti o¢kovany?
Ano, déti mohou byt ockovany.

A co pohlavni Zivot, téhotenstvi a antikoncepce?
Pacienti s FMF méli problémy s plodnosti pted érou 1écby kolchicinem, ale v soucasné dobé
tento problém vymizel. Léky musi byt uzivany i béhem te¢hotenstvi.



