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PASIKARTOJANCIOS KARSTLIGES SUSIJUSIOS SU GENETINEMIS
ANOMALIJOMIS

Bendra informacija
Dabartiniai tyrimai parodé, kad daugelis rety karstligiy yra susijusios su genetinémis anomalijomis.
Daugelyje atvejy kiti Seimos nariai taip pat gali kentéti nuo pasikartojanciy karstligiu.

K3 reskia genetiné anomalija?

Tai reiskia, kad genas buvo paZeistas proceso, vadinamo “mutacija”. Si mutacija pakei¢ia geno
funkcija, tada perduodama neteisinga informacija. Tai itakoja ligos atsiradima. Kiekvienoje lasteléje
yra dvi geno kopijos. Viena yra paveldéta i§ motinos, kita paveldéta i§ tévo. Mutacija gali buti:

a) paveldéta i tévy. Paveldéjimas yra dvieju tipu:

-recesyvinis: tai reiSkia, kad abu tévai yra $ios mutacijos nesiotojai tik viename i§ savo dviejuy genu.
Jie neserga, kadangi liga pasireiskia, kai yra abu genai pazeisti. Vaikui tikimybé susirgti, paveldint
mutacijq i§ tévy, yra vienas i$ keturiy.

-dominantinis: tai reiSkia, kad pakanka vienos mutacijos, kad pasireiks$ty liga. Jei vienas i§ tévy
serga, rizika perduoti liga vaikui yra vienas i§ dvieju.

b) nepaveldéta i§ tévy. Mutacija ivyko vaikui. Tai vadinama “mutacija de novo”. Teoriskai néra
jokios rizikos susirgti kitam vaikui (nedaugiau kaip atsitiktinumas), bet sergancio vaiko
palikuoniams rizika susirgti yra kaip ir paveld¢jimas dominantiniu biidu, t.y. vienas i dviejy.

Paveldimos pasikartojancios karstligés

Seiminé Vidurzemio jiros karstlige

Seiminé airiy karstligé arba su TNF receptoriumi susijes periodinis sindromas (TRSPS), su TNFR
(Tumoro Nekrozés Faktoriaus 1 Receptoriumi) susij¢ periodiniai sindromai

Kas tai yra?

TRSPS yra dominantiniu biidu paveldimas sindromas, su pasikartojanc¢iu sunkiu karS¢iavimu
dazniausiai trunkanciu 2-3 savaites. Tipiniais atvejais kartu biina zarnyno sutrikimai, skausmingas
raudonas odos bérimas, raumeny skausmai ir periorbitinis patinimas. Si liga yra nesenai i$aiskinta ir
pripaZinta. TRSPS eiga dazniausiai yra lengva. Taciau mazdaug 14% ligoniy i$sivysto antriné rimta
inksty liga, vadinama amiloidoze (Zr. pagrindinius simptomus).

Kaip dazZnai tai pasitaiko?

Manoma, kad TRSPS yra reta liga su maZziau kaip 100 iSaiSkinty atvejy, nors ligos paplitimas $iuo
metu néra tiksliai zinomas. Si liga vienodai paliedia ir berniukus ir mergaites. Jos pradzia yra
vélyvoje paauglystéje ar suaugusiy amziuje. Si liga pirma karta buvo nustatyta pacientui Airiy-
Skoty kilmeés, ta¢iau ji taip pat buvo identifikuota ir kitose populiacijose: pranciizy, italy, Zyduy,
armény, araby ir kabiljany i§ Magrebo tarpe. Mety sezonas ir klimatas neturi reikSmeés ligos eigai,
kuri vystosi nenuspéjamai.

Kokios yra ligos priezastys?

TRSPS atsiranda dél paveldéto anomalinio baltymo - taip vadinamo Tumoro Nekrozés F Faktoriaus
Receptoriaus (TNFR). Paciento atsakas i eilini Gmy uzdegima tampa per didelis. Uzdegimo
hormonas, vadinamas tumoro nekrozés faktoriumi (TNF), aktyvuojasi, nes néra kontroliuojamas
TNFR, kuris normaliai suri$a ji ir sumazina uzdegimo atsaka. Sis defektas paaiskina paciento
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savijautos pakitimus: karS¢iavima, Saltkréti ir skausma. Infekcija, trauma ar psichiné jtampa gali
iSprovokuoti priepuoli. RySis tarp amiloidozes ir TRSPS tikriausiai priklauso nuo létinio uzdegimo
ir genetiniy faktoriy.

Ar tai paveldima liga ?

TRSPS paveldimas dominantiniu biidu. Vadinasi, daugiau nei vienas atvejis yra nustatomas vienos
Seimos kiekvienoje kartoje.

Genas, atsakingas uz TRSPS buvo identifikuotas 12 chromosomoje (12p13srityje). Iki $iol buvo
identifikuotos 33 skirtingos geno mutacijos.

Kodél mano vaikas susirgo Sia liga? Ar galima jos iSvengti?
Vaikas paveldi §ia liga i$ vieno i§ tévy, kuris yra TNF receptoriaus geno mutacijos nesiotojas, jei
nejvyko mutacija “de novo”. Zmogus esantis §iy mutacijy nesiotojas gali turéti (arba gali neturéti)
Sios ligos klinikiniy simptomy. Kol kas ligos negalima iSvengti.

Ar tai yra uzkreciama liga ?
Tai néra infekciné liga ir reiSkia, kad tik genetiSkai pazeisti subjektai neSioja Sia liga. Tai
neuzkreciama liga.

Kokie yra pagrindiniai ligos simptomai?

Pagrindiniai simptomai: kar§¢iavimo priepuoliai, trunkantys 2-3 savaites, kartu su Saltkréciu, bei
liemens ir ranky raumeny skausmais. TipiSkas bérimas yra raudonas ir skausmingas, kartu su odos
ir Sios vietos raumeny uzdegimu. Dauguma pacienty jaucia gily traukianti raumeny skausma ligos
pradzioje, jis palaipsniui intensyveja ir pradeda plisti i kitas galiiniy vietas (distaliné migracija),
kartu atsiranda ir bérimas. Daznai biina difuziniai abdominaliniai skausmai, pykinimas ir vémimas.
Konjunktyvitas ir/arba periorbitinis patinimas yra budingi TRSPS, nors tokie pat simptomai gali
biiti pastebimi ir sergant kitomis ligomis, tokiomis kaip alergija. Be $iy tipiniy simptomy, TRSPS
gali pasireikSti trumpesniais ar ilgesniais priepuoliais. Gali buti kriitinés skausmai dél pleuros
ir/arba perikardo uzdegimo. Amiloidozé yra sunkiausia TRSPS komplikacija, atsirandanti retais
atvejais. Ji pasireiskia baltymo kiekio padidéjimu Slapime, progresuojanciu inkstu funkcijos
nepakankamumu.

Ar $i liga vienodai pasireiSkia kiekvienam vaikui?

TRSPS pasireiskimas kiekvienam vaikui skiriasi priepuoliy trukme ir laikotarpiais tarp ju.
Pagrindiniy simptomy kombinacija taip pat yra kintanti. Sie skirtumai dalinai gali bati paaiskinami
genetiniais faktoriais.

Kaip liga yra diagnozuojama?

Patyres gydytojas itars TRSPS pagal klinikinius simptomus ir Seimos anamnezg. Keli kraujo tyrimai
(ENG, C reaktyvusis baltymas) yra naudingi nustatant uzdegima priepuolio metu. Diagnoze¢
patvirtina tiktai genetiné analizé, kuri pateikia akivaizdzius mutacijos ijrodymus. Diferenciné
diagnozé yra kity ligy su pasikartojan¢ia karstlige, ypa¢ tokiy kaip Seiminé Vidurzemio jiros
karstlige ir hiperlgD sindromas, atmetimas.

Gydymas

Iki Siol néra zinoma, kaip apsisaugoti ar pagydyti liga. Nesteroidiniai vaistai nuo uzdegimo
sumazina simptomus priepuolio metu. Didelés steroidu dozés daznai yra efektyvios, bet ilgalaikis ju
vartojimas sukelia rimtus pasalinius efektus. Specifinis TNF blokavimas gali biiti efektyvi priemoné
kai kuriems pacientams, jei anti — TNF terapija taikoma ligos pradzioje.
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Kaip ilgai turi trukti gydymas?
Gydymo trukmg apsprendZia iminiy priepuoliy trukmeé, nes jokie vaistai néra efektyvis ir negali
apsaugoti nuo karstligés priepuoliy.

Kaip ilgai trunka liga?
TRSPS nereguliariai kartojasi visa gyvenima.

Kaip toliau vystosi TRSPS?

Blogesné prognozé, pvz.: antrinés amiloidozeés didelé rizika, yra biidinga nedaugeliui pacienty.
Amiloidozés rizika sunku apibréZzti , nes ji priklauso tiek nuo geny, tiek nuo aplinkos faktoriy.
Amiloidoz¢ yra sunki komplikacija, kurios pasékoje vystosi inksty funkcijos nepakankamumas.
Siuo mety niekas nezino ar galima i$vengti ios komplikacijos.

Ar galima liga visiSkai iSgyti?

Siai dienai tokia galimybé néra zinoma, bet ir neatmetama. I3 tikryju genetiné TNFR  struktiiros
modifikacija nesukelia sisteminio funkcinio defekto. Be to, galutinai paSalinus potencialias
priezastis, galima pasiekti ilgalaike remisija.

Su mevalonatkinaze susijes periodinés karstligés sindromas (MSPKS)
(taip pat vadinamas hiper IgD sindromu)

Kas tai yra?

MSPKS tai yra paveldima pasikartojanti karstligé. Pacientams kartojasi karstligés priepuoliai su
odos bérimu, kaklo limfmazgiy padidéjimu, vémimu, pilvo skausmais ir viduriavimu. Sunkiausia
MSPKS forma yra, kai liga prasideda nuo gimimo, zinoma kaip mevaloniné acidurija. Pacientai
sergantys Sia liga kenc¢ia nuo stipriy karStligés priepuoliy, augimo atsilikimo ir neurologiniy
pakitimy. Svelniausia MSPKS forma, kuri ¢ia yra aptariama, yra Zinoma kaip hiper IgD ir
periodinés karstlinés sindromas (HIDS). Sis pavadinimas remiasi tuo, kad daugeliui serganéiy
pacienty yra nustatomas aukstas baltymo IgD kiekis kraujyje.

Kaip daZnai tai pasitaiko?

MSPKS yra reta liga. Ji apraSyta visame pasaulyje tik apie 200 pacienty. Dauguma 1§ ju turi
$velnesng (HIDS) forma. Si forma daZniau yra sutinkama Vakary Europoje, ypa¢ Olandijoje ir
Pranciizijoje. Sia liga serga tiek berniukai, tick mergaités vienodai daznai. Simptomai pasireiskia
ankstyvoje vaikyst¢je, daZniausiai pirmaisiais gyvenimo metais.

Kokios yra Sios ligos priezastys?

MSPKS yra jgimta metaboliné liga. Jos priezastis yra genetiné. Ligos priezasties genas yra
vadinamas MVK. Kiekvienas genas turi specifinio baltymo gamybai reikalinga koda. MVK turi
baltymo mevalonatkinazés koda. Mevalonatkinazé yra fermentas, t.y. baltymas, kuris palengvina
cheming reakcija organizme. Tai Siuo atveju i§ mevalonato susidaro fosfomevalonatas. Tai yra
pirmieji zingsniai gaminant daugybe svarbiy miisy organizmui molekuliy. Vienas gerai zinomas
tokiy molekuliy pavyzdys yra cholesterolis. GenetiSkai pazeisti fermentai pazeidZzia misy
organizmo metabolizma ir tokios ligos, kaip MSPKS yra zinomos, kaip igimtos metabolinés ligos.
Ligos sunkumas priklauso nuo mevalonatkinazés deficito laipsnio. Svelnesnés formos (HIDS)
atveju, fermento aktyvumas sudaro 1-10% lyginant su norma. MSPKS yra autoimunin¢ liga.
Neziiirint vykdomy tyrimy rezultaty, mes nezinome, kokia reikSme turi mevalonatkinazés deficitas
karstligés ir uzdegimo atsiradimo procesuose. Priepuolio metu vyksta generalizuota uzdegimo
reakcija. Tai jtakoja karStligés atsiradima, apetito netekima, leukocity padaugéjima, eritrocity
nusédimo greicio ir C reaktyvaus baltymo kiekio padidéjima. Kadangi néra jokios infekcijos, kuri
sukelty uzdegima, manoma kad MSPKS yra autoimunin¢ liga. Neaisku, kodé¢l genetinis defektas
egzistuojantis visa laika ir jtakojantis ligos atsiradima, iSsiskiria tik karStligés priepuolio metu.
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Karstligés priepuoliai atsiranda spontaniskai arba iSprovokuojami streso, lengvos infekcijos ir labai
daznai vaiky skiepijimo. Moterims sergan¢ioms MSPKS, priepuoli gali iSprovokuoti
menstruacijos. Nés¢ios moterys dazniausiai turi maziau simptomu.

Ar tai paveldima liga ?

Kaip ir dauguma Zmogaus geny, dvi kopijos MVK yra kiekvienoje somatin¢je lasteléje. Viena
kopija paveldima i§ motinos, kita i§ tévo. Periodiné karstligé pasireiskia kai abu MVK genai yra
pazeisti. Tai autosominis recesyvinis paveld¢jimas. Tiek motina, tiek tévas turi tik po vieng pazeista
MVK gena. Kadangi jie turi viena normalia geno kopija, o kita ne, jie neserga. Pora sveiky
nesiotoju gali perduoti paZeistus genus savo vaikams. Kiekvienas tokios poros vaikas turi 50%
tikimybe, kad jis bus sveikas neSiotojas ir 25%, kad turés MSPKS. Jeigu pacientas nesutinka
partnerio, kuris buty paZeisto geno nesiotojas, jo arba jos vaikai bus sveiki neSiotojai. Jeigu pora
sieja giminystés rysis, pazeisto geno nesiojimo tikimybé padidéja.

Ar tai uzkrecdiama liga ?
MSPKS yra neuzkrec¢iamas.

Kokie yra pagrindiniai ligos simptomai?

Karstligés priepuoliai, trunkantys 3-7 dienas, kartojasi kas 2-12 savaiciy. Priepuolis prasideda
staiga, daznai su Saltkréciu, biina Salti, pabalg ar net pamélynave kojuy pirstai ir lipos. Biina galvos
skausmai, pilvo skausmai, apetito netekimas ir bendras negalavimas. Daugumai pacienty biina
pykinimas, vémimas ir\arba viduriavimas. Atsiranda odos bérimas, skausmingos opos burnoje ir
sanariy skausmai, bet pagrindinis poZymis yra kaklo (arba kity kiino daliy) limfmazgiy padidé¢jimas.

Ar §i liga vienodai pasireiSkia kiekvienam vaikui?
Priklausomai nuo mutacijos, liga gali biiti lengvo laipsnio (HIDS) arba sunkaus (mevaloniné
acidurija). Vienoje Seimoje gali biiti skirtingos ligos formos.

Kaip tai yra diagnozuojama?

Liga yra jtariama i$ klinikiniy simptomy. Nors liga vadinama hiper IgD sindromu, IgD kiekis
kraujyje gali buiti normalus, ypa¢ maziems vaikams. Diagnoz¢ gali biiti jtariama i§ §lapimo, surinkto
karS¢iavimo metu, tyrimo, vadinamo chromatografija. Ligos atveju chromatografija parodo
mevalonings riigsties kiekio padidé¢jima Slapime. Tada reikia atlikti specialy kraujo testa, iSmatuoti
mevalonatkinazés aktyvuma kraujo Iastelése. Gali biiti atlickamas genetinis iStyrimas.

Kokia yra testy svarba?

Laboratoriniai tyrimai priepuolio metu parodo padidéjusi uzdegimo rodikliy kieki (ENG, C
reaktyvusis baltymas). Ig D (cirkuliuojantis imunoglobulinas) kiekis kraujo serume yra padidéjgs,
nors gali buti nepadidéjes pradinése ligos stadijose.

Ar galima ligg iSgydyti?
Liga negali buti iSgydoma. Efektyvaus gydymo néra. Atlieckami tyrimai, ieSkant saugaus ir
efektyvaus gydymo biido.

Kokie yra gydymo budai?
Kai kuriems pacientams padeda nesteroidiniai vaistai nuo uzdegimo arba prednizolonas. Yra

tyrinéjamas TNF blokatoriy ir cholesterolio kieki maZinanciy preparaty efektyvumas.

Kaip ilgai trunka liga?
MSPKS yra viso gyvenimo liga.
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Kokia yra ligos prognozé?
Lengvesné ligos forma (HIDS) daugeliui pacienty metams bégant vis lengvéja. Kitos formos gali
sukelti artrita, bet HIDS nesukelia negriztamy organo pakitimy.

Létinis uzZdegiminis neurologinis, odos, sanariy sindromas (LUNOS) ir susijusios ligos.

Kas tai yra?

LUNOS vyra retas paveldimas karitinés sindromas. Siaurés Amerikoje vadinamas multisisteminé
liga su neonataline pradzia ( Neonatal Onset Multisystemic Disease - NOMID). Dazniausias
simptomas yra odos bérimas tik gimusiam arba atsirandantis naujagimiui pirmomis savaitémis po
gimimo. I§ ligos pavadinimo seka. kad liga pasireiskia naujagimiams, kad jai budingas neurologinis
paZzeidimas, pasireiSkiantis létiniu meningitu. Vienas i§ pagrindiniy simptomy, yra sanariy
pazeidimas.

Kaip dazZnai tai pasitaiko?

LUNOS yra labai retas susirgimas. Pasaulyje yra aprasyta maziau nei 100 atveju. Si liga dazniausiai
pasireiskia odos bérimu naujagimiams. Vienodai daznai serga berniukai ir mergaités. Ji pasitaiko
visose populiacijose, Kaukazo, juodaodziy ir Azijos. Néra jokios sezonings priklausomybes.

Kokios yra ligos priezastys?

LUNOS yra genetiné liga. 50% atvejy mutacija yra randama gene pavadintame CIAS1. CIASI - su
Kriopirinu susijes uzdegiminis sindromas Nr.1. Sis genas lokalizuojasi pirmoje chromosomoje. Jis
turi informacija apie baltyma, pavadinta kriopirinu. Zinoma, kad genetiskai modifikuotas genas yra
atsakingas uz organizmo atsaka i uzdegima. Bet tikslus veikimo mechanizmas néra zinomas. Néra
nustatyta, kas sukelia LUNOS.

Ar tai paveldima liga ?

Dazniausiai néra kito Seimos nario sergancio LUNOS. Sergant LUNOS genas biina pazeistas tik
vaikui. Tai vadinama mutacija “de novo”. Kadangi tévai neturi jokios mutacijos, rizika turéti kita
vaika serganti LUNOS yra ne daugiau kaip atsitiktinumas. PrieSingai, kai toks vaikas biidamas
suauges planuoja turéti vaikuy, rizika, kad gims sergantis vaikas yra 50%. Tais atvejais, kai nerasta
jokios mutacijos, rizika turi biiti vertinama taip pat.

Kodél mano vaikas susirgo Sia liga? Ar to galima buvo iSvengti?

Kadangi tai genetin¢ liga, vaikas gimgs su LUNOS sirgs §ia liga visa gyvenima. Tévai auginantys
vaika, serganti LUNOS, turéty kreiptis | geneting konsultacija. Prenatalinis iStyrimas yra tikslingas
tik tada, kai mutacija yra nustatyta vienam i§ tévy. Iki Siol néra jokios galimybés néStumo metu
nustatyti LUNOS ultragarso pagalba.

Ar tai yra uzkreciama?
LUNOS yra neuzkrec¢iamas.

Kokie yra pagrindiniai simptomai?

Pusé serganc¢iy naujagimiy gimsta neiSneSioti. Daznai atrodo, kad jie serga infekcine liga, bet jokio
sukéléjo nerandama. Pirmasis poZymis yra odos bérimas panasus { nenieztintj dilgélinés bérima. Jo
intensyvumas kinta dienos bégyje. Antras ligos poZymis yra susijgs su sanariais: skausmas,
trumpalaikis patinimas be sanariy deformacijy. Sunkesniais atvejais (maziau kaip 50%) gali buti
pernelyg greitas kremzlés, epifizés ar kelio girnelés augimas, kuris sukelia sanariy deformacijas.
Rentgeno nuotraukose matomos kaulo deformacijos. Pastoviis galvos skausmai yra létinio
meninginio uzdegimo rezultatas. Daznai Siek tiek padidéja kaukolés apimtis. Kai kuriems vaikams
yra uzsidargs momenélis.
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Padidéjes intrakranijinis spaudimas yra galvos skausmuy priezastis. Laikui bégant atsiranda
pakitimai akyse. Kai kuriems vaikams dé¢l létinio uzdegimo atsiranda regéjimo sutrikimai ir
papiloedema. Bina skirtingo laipsnio kurtumas. Budingas progresuojantis tgio atsilikimas.
Vyresniy vaiky rankos atrodo trumpos ir storos, gali biiti sustoréje ranky ir kojy pirstai.

Ar §i liga vienodai pasireiskia kiekvienam vaikui?
Ne. Liga gali pasireiksti nuo lengvos formos iki sunkios. Mazdaug 10% atvejuy néra meninginio
uzdegimo. Maziau kaip 50% serga sunkia sanariy forma.

Kaip tai yra diagnozuojama?
LUNOS itariama i$ klinikos ir patvirtinama genetiniais tyrimais. Genetiniai sutrikimai nustatomi
pusei atvejy. Kiti atvejai jvyksta dél iki Siol nezinomy genetiniy priezasciy.

Ar jmanoma ligg iSgydyti?

LUNOS yra nepagydoma. Néra jokio profilaktinio gydymo priepuoliams iSvengti. Simptominis
gydymas gali sumazinti uzdegima ir skausma. Nuolat atliekami tyrimai ir bandymai naujiems
vaistams atrasti.

Koks yra gydymas?

Vartojami nesteroidiniai vaistai nuo uzdegimo, kortikosteroidai, skausma mazinantys vaistai. Néra
etiologinio gydymo. Méginimai vartoti anti - TNF preparatus, tokius kaip etanerceptas, dave
prieStaringus rezultatus. Esant sanariy deformacijai, yra labai svarbi fizioterapija. Gali biuti
reikalingi itvarai ir judé¢jima palengvinancios priemonés. Kurtiems vaikams turi buti pritaikyti
klausos aparatai. Augant vaikams blogéja rege¢jimas del ragenoje atsidedanciy nuosédy. Akiy
chirurgai keletui vaiky

atliko ragenos persodinimo operacijas. Turi biiti skiriamas ir ortopedinis gydymas, kad esant
reikalui galéty buti sumazintos deformacijos.

Kaip ilgai tesis liga?
LUNOS yra viso gyvenimo liga.

Kokia yra ligos prognozé?

Vaikai, sergantys LUNOS, gali turéti augimo atsilikima per visa ligos laikotarpi. Funkcin¢ LUNOS
prognozé priklauso nuo sanariy pazeidimo laipsnio. Ilgalaiké ligos prognozé taip pat priklauso nuo
létinio meningito sunkumo. Reti mirties atvejai yra susij¢ su galvos smegeny pazeidimu.

Muckle-Wells sindromas (MWS) ir Seiminé $alio dilgéliné (SSD).

Dvi kitos ligos, MWS ir SSD, daZniau pasitaikan¢ios vyresniems vaikams arba suaugusiems,
susijusios su mutacijomis, rastomis tame paCiame gene. Bet pusei atvejy néra jokios mutacijos
CIASI1 gene. Moksliniai tyrimai 2003 metais tesiami mazdaug 10 Europos ir Siaurés Amerikos
laboratoriju. Sergant SSD ligos paiiméjima sukelia  Saltis. Siy ligy atvejais yra stebimas
paveld¢jimas Seimoje. Véliau yra autosominis (t.y. budinga tiek moterims, tiek vyrams)
dominantinis (t.y. vienas i$ tévy turi paZeista gena) paveldéjimas.

Pasikartojancios karstligés nesant genetinei anomalijai.
Perioding karstlige su aftiniu faringitu ir adenitu (PKAFA)

Kas tai yra?

PKAFA - pasikartojantis kar$¢iavimas, aftinis stomatitas, faringitas ir kaklo adenitas. Si liga
pasireiskia pasikartojanciais kar§¢iavimo priepuoliais, atsirandanciais ankstyvame vaiky amziuje (2-
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4 mety). Liga turi léting eiga. Ligos eiga laikui bégant gali lengvéti. Pirma karta Si liga buvo
uzfiksuota 1987 m. ir pavadinta pirmuoju Marsalo sindromu.

Kaip daznai tai pasitaiko?
PKAFA daznumas kol kas yra nezinomas, bet pasirodo $i liga pasitaiko dazniau negu buvo
manoma.

Kokios yra Sios ligos priezastys?

Tiksli ligos priezastis kol kas néra zinoma. Kar$¢iavimo metu imuniné sistema, kuri turéty mus
saugoti nuo infekciniy veiksniu agresijos, yra aktyvuojama. Si aktyvacija sukelia uzdegiminj atsaka
su kar§¢iavimu, burnos ir/arba ryklés uzdegimu. Sis uzdegimas pats save kontroliuoja, kadangi néra
randama jokiy uzdegimo pozymiy tarp dviejy priepuoliy.

Priepuolio metu jokio infekcijos sukeléjo nerandama.

Ar tai yra paveldima?
Buvo aprasyti tik Seimyniniai atvejai, taciau jokios genetinés priezasties iki Siol nerasta.

Ar tai yra uzkreciama?
Netgi jeigu infekciniai veiksniai gali turéti itaka PKAFA sindromui, tai néra infekciné liga ir ji néra
uzkreciama.

Kokie yra pagrindiniai simptomai?

Pagrindinis simptomas yra pasikartojantis karS¢iavimas lydymas anginos, burnos gleivinés opuy
ir/arba padidéjusiy kaklo limfmazgiy. Kars¢iavimo epizodai prasideda staiga ir trunka keleta dieny,
dazniausiai 3-6 dienas. Priepuolio metu vaikas atrodo labai sergantis ir skundziasi vienu i§ triju
anksciau iSvardinty pozymiy. Kar§¢iavimo priepuoliai pasikartoja kas keleta savaiciy. Tarp Siy
priepuoliy, vaikas neturi jokiy simptomy ir jo aktyvumas yra normalus. Tai neturi jokios reikSmes
vaiko vystymuisi ir jis atrodo visiSkai sveikas tarp dviejy priepuoliy.

Ar §i liga vienodai pasireiSkia kiekvienam vaikui?

Anksciau apraSyti pagrindiniai simptomai yra randami visiems sergantiems vaikams. Taciau kai
kurie vaikai gali sirgti lengvesne ligos forma, arba gali skustis papildomais simptomais, tokiais
kaip: bendras negalavimas, sanariy skausmai, pilvo skausmai, galvos skausmai, vémimas,
viduriavimas arba kosulys.

Kaip liga yra diagnozuojama?

Néra jokiy specifiniy laboratoriniy tyrimy nustatyti PKAFA. Diagnozés nustatymas yra grindziamas
klinika. Prie§ patvirtinant diagnozg reikia atmesti visas kitas ligas, kurios gali pasireiksti panaSiais
simptomais.

Kokie yra laboratoriniai tyrimai?
Priepuolio metu yra vertingi tokie tyrimai, kaip ENG arba C reaktyvaus baltymo kiekio nustatymas,
kurie parodo uzdegimo aktyvuma. Jie buina padidéj¢.

Ar tai yra iSgydoma?
Néra jokio PKAFA specifinio gydymo. Gydymo tikslas yra kontroliuoti simptomus karstligés
priepuolio metu. Daugumoje atvejy liga laikui bégant praeina savaime.

Koks yra gydymas?

Simptomus dazniausiai sumazina paracetamolis ir nesteroidiniai vaistai nuo uzdegimo. Vienintelé
prednizolono doze¢, skirta simptomy pasireiSkimo pradzioje, sutrumpina simptomy perioda. Taciau
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intervalas tarp epizody taip pat gali biiti sumazintas tokiu gydymo budu ir kitas karstligés epizodas
gali prasidéti anksCiau negu tikeétasi. Kai kuriems pacientams gali biiti taitkoma tonzilektomija.

Kiek ilgai truks liga?
Liga gali trukti keleta mety. Laikui bégant intervalai tarp karstligés priepuoliy ilgés ir galiausiai
ligos simptomai savaime dings.

Ar jmanoma pilnai iSgyti?

Taip. Tik po ilgo laiko tarpo. PKAFA yra pati save kontroliuojanti liga. Vaikui augant, pasiekus
pilnametyste, ligos simptomai savaime dings.

Pacientams su PKAFA neiSsivysto jokie rimti pakitimai arba sutrikimai, nezitrint { ilga ligos
trukme. Liga neturi itakos vaiko augimui ir vystymuisi.
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