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Rekurentni horecka spojena s NALP-12

Co je to?

Rekurentni horecka spojend s NALP-12 je dédicnym onemocnénim. Zodpoveédny gen,
oznacovany jako NALP-12, se uplatiuje v mechanizmech pienosu zanétlivych podnét.
Pacienti trpi opakovanymi atakami horecky provazenymi fadou dalSich projevii, jako jsou
bolesti hlavy a kloubii, otok kloubli nebo vyrdzka. Projevy mohou byt spuStény plisobenim
chladu. Nelécené onemocnéni miiZe vest k invalidizaci, ale neni Zivot ohrozujici.

O jak Casté onemocnéni se jedna?
Je to velmi vzacné onemocnéni. V soucasnosti je ve svété znamo asi 10 piipad.

Jaké jsou prifiny nemoci?

Rekurentni horeCka spojend s NALP-12 je dédicnym onemocnénim. Zodpovédny gen je
oznacovany jako NALP-12. Zménény gén zodpovidd za poruseni zanétlivé odpovédi
organizmu. Pfesny mechanizmus této poruchy jesté neni pln¢€ objasnén.

Je nemoc dédicna?

Rekurentni horecka spojend s NALP-12 se dédi jako autozomalné¢ dominantni onemocnéni.
To znamena, ze jeden z rodicli pacienta je obvykle také postizen. Pokud nikdo v rodiné ditéte
netrpi timto onemocnénim, mize se jednat o tzv. mutaci de novo, tedy zménu génu v dobé
koncepce (oplodnéni), nebo miize mit nemoc u jednoho z rodi¢li velmi mirny pribéh a nemusi
byt rozpoznana, tento jev se oznacuje jako variabilni penetrance.

Proc¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?

Dit¢ onemocnélo, protoze zdédilo chorobu po jednom ze svych rodict, ktery je nositelem
zménéného genu NALP-12, nebo u ného doslo v raném stadiu vyvoje k mutaci de novo.
Osoba, ktera je nositelem zménéného (mutovaného) genu muze, ale nemusi mit projevy
rekurentni horec¢ky spojené s NALP-12. Rozvoji nemoci se neda nijak predejit.

Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
Rekurentni horecka spojend s NALP-12 neni infekéni chorobou. Onemocnét mohou pouze
jedinci s genetickou poruchou.

Jaké jsou hlavni projevy onemocnéni?

Hlavnim projevem je horecka., ktera se vraci obvykle v nepravidelnych intervalech v fadu
tydnli az mésict a trvd 5-10 dnl. Ataky horecky jsou provazeny riznymi projevy, napf.
bolestmi hlavy, kloubnimi potizemi, vyraZzkou podobnou kopfivce, bolestmi svald. Ataky
mohou byt vyvolany chladem. Vzacné€ se miize rozvinout porucha sluchu.

Je nemoc u vSech déti stejna?



Ne, neni. Zavaznost nemoci kolisd mezi mirnymi a t€z$imi formami. Charakter, zdvaznost a
trvani jednotlivych atak se mohou liSit mezi pacienty navzajem i mezi jednotlivymi atakami u
jednoho pacienta.

LiSi se choroba v détstvi od dospélosti?
S pokracujicim ristem a vyvojem ditéte se ataky mohou zmirfiovat jak v cetnosti, tak v
zavaznosti prubéhu. Nicméng urcitd mira aktivity onemocnéni pretrvava celozivotné.

Jak se stanovi diagnéza?

Odbornik vyslovi podezieni na toto onemocnéni na zékladé klinického vySetieni a podrobné
anamnézy pacienta. Krevni testy pomohou urcit pfitomnost zanétu béhem ataky horecky.
Diagnoéza je potvrzena genetickym vySetfenim, které prokaze pfitomnost genové mutace. Je
tteba odliSit zejména jiné rekurentni horeCky, zvlasté¢ periodické syndromy asociované s

kryopyrinem.

Jaky vyznam maji vySetieni?

Testy zamétfené na piitomnost zanétu (CRP, sérovy amyloid A, krevni obraz) provedené
béhem ataky horeCky ur¢i miru zanétlivého procesu. Obvykle se opakuji po Ustupu projevi,
aby se ovéftilo, Ze doSlo k jejich normalizaci. Malé mnozstvi krve se odebira jednordzové ke
genetické analyze.

D4 se nemoc 1é¢it a vylécit?

Rekurentni horecka spojena s NALP-12 se nedd vylécit, protoze se jednd o dédicné
onemocnéni. U¢inné prostfedky k prevenci rozvoje horeénatych atak nejsou k dispozici.
Lécba projevi nemoci (symptomatickd 1é¢ba) mtize zmirnit zanét 1 bolest. V soucasné dob¢ se
zkouseji nékteré nové 1éky, které by mohly pomoci udrzet nemoc pod kontrolou.

Jaka je 1écba?

(napf. indomethacin), kortikosteroidy (napf. prednison), nékdy se zkouseji i biologika (napf-.
anakinra - Kineret®). Zadny z téchto 1€kl neni vzdy jednozna¢né Gc¢inny, ale u vSech byl
pozorovan alespon u nékterych pacientii piiznivy efekt. Dikazy o jejich u¢innosti vSak zatim
chybéji.

Jaké jsou vedlejsi ucinky lécby?

To zalezi na typu pouzivané 1éCby. Nesteroidni protizanétlivé 1éky mohou vyvolat bolesti
hlavy a bricha, zalude¢ni viedy, poskodit ledviny, kortikosteroidy a biologika mohou zvysit
vnimavost k infekcim. Kortikosteroidy maji pii dlouhodobém podévani navic celou fadu
nezadoucich uc¢inku.

Jak dlouho by méla lé¢ba trvat?

Zatim nejsou k dispozici Udaje, které by podporovaly nutnost celozivotni 1é€by. Vzhledem
k samovolné tendenci ke zlepSeni v pribéhu zivota se jevi byt rozumnym pokusit se vysadit
1é¢bu, jakmile dojde ke zklidnéni projevi nemoci.

Jak je to s alternativni a dopliikovou lé¢bou?
O téchto 1écebnych postupech nejsou zadné spolehlivé informace.

Jaky typ pravidelnych kontrol je tfeba?



Déti s rekurentni horeCka spojenou s NALP-12 by mély mit vySetfeni krve a moci alespon
dvakrat ro¢né¢.

Jak dlouho onemocnéni potrva?
Jednd se o celozivotni onemocnéni, i kdyz s pfibyvajicim vékem se projevy mohou
zmirfiovat.

Jaka je dlouhodoba progn6za onemocnéni?
Rekurentni horecka spojend s NALP-12 je celozivotnim onemocnénim s tendenci zlepSovat se
s ptibyvajicim vékem. Piesnéjsi udaje o dlouhodobych vyhledech nejsou zatim k dispozici.



