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GENETIKAI ANOMALIAVAL (6rokletes rendellenességgel) KAPCSOLATOS
VISSZATERO LAZAK

Altalinos bevezetés

A legtjabb kutatési eredmények tisztdn kimutattdk, hogy néhany ritka l4zas betegséget genetikai
anomalia (rendellenesség) okoz.

Sokuknal a csalad tobbi tagjai is szenvedhetnek visszatérd 1aztol.

Mit jelent a genetikai anomalia?

Ez azt jelenti, hogy egy gént egy véletlen altal eldidézett behatas - a mutacio - megvaltoztat. Ez a
mutacid megvaltoztatja a gén miikodését, amely igy rossz informacidt kdzvetit a szervezetnek és ez
betegséghez vezet. Mindenkinek a sejtjeiben minden egyes génnek két masolata van. Egyik masolat
az anyatdl, a masik mésolat az apatol 6roklédott. A mutacio:

a) jelen lehet a sziilokben. Az 6rokl6dés 2 kiillonbozo tipusu lehet:

-recessziv: ez azt jelenti, hogy mindkét sziil6 hordozza a mutaciot csak a két azonos génjiik
egyikén. Ok nem betegek, mert a betegség csak akkor 1ép fel, ha mindkét azonos gén érintett. A
kockazat, hogy a gyermek 6rokli a mutaciot mindkét sziilotdl egy a négyhez.

-dominans: ez azt jelenti, hogy egy mutacid elegendd ahhoz, hogy a betegség kifejlédjon. Ebben az
esetben az egyik sziild beteg, és a betegség gyermekre torténd atorokitésére a kockazat egy a
kettéhoz.

b) hidnyozhat a sziilokben. A véletlen behatds a gyermek fogantatasa alatt kovetkezett be. Ezt ,,de
novo”(4jonnan kialakult) mutacionak nevezik. Elméletileg egy masik gyermek szamara nincs
semmilyen kockazata a betegségnek (nem tobb mint a véletlenszerliség), de az érintett gyermek
leszarmazottjanak mar azonos a kockazata, ugy, mint a dominans mutacid esetén, azaz kettébol egy
gyermek varhatoan érintett lesz, mint, ahogy eldbb emlitettiik.

Orokletes visszatére lazak

Familiaris mediterran laz

Familiaris ir 14z, avagy TNF Receptor Asszocialt Periodikus Szindroma (TRAPS) TRAPS: TNFR
(Tumor Nekrozis Faktor Receptor 1) Asszocialt Periodikus Szindromak.

Mi ez?

A TRAPS dominénsan 6roklédd szindromék, melyeket visszatérd, altalaban két-harom hétig tartd
magasba sz0ko 14z, tipusos gyomor-bél zavarok, fajdalmas vords borkiiitések, izomfajdalmak és
periorbitalis 6déma kisér. E betegséget nagyon frissen ismerték fel és értették meg.

A TRAPS lefolyasa elég joindulatu és 6nszabalyzo bar a betegek 14 szazalékanal masodlagosan
sulyos amiloidézisnak hivott vesebetegség alakul ki (lasd 6 tiinetek).

Milyen gyakori?

A TRAPS-ot ritka betegségnek gondoltak, kevesebb, mint 100 bizonyitott esettel, bar a valodi
eléfordulasi gyakorisdga jelenleg nem ismeretes. Fitikat és leanyokat egyarant érint €s a kezdete a
késoi gyermekkor folyaman vagy felnéttkorban valoszintisitheto.

Az els0 jelentett esetek ir-skot el6doktdl szarmaztak, bar a betegséget mas populdcidkban is
azonositottak, csakigy mint francia, olasz, szefard és askendzi zsidok, 6rmények, arabok és
Maghrebbdl szarmazé kabilok.
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Az évszakok ¢és az iddjaras befolyasolod szerepét nem bizonyitottak a betegség lefolyasa esetén,
mely egy ¢leten 4t megjosolhatatlan fellangoldsokkal zajlik.

Mik a betegség okai?

TRAPS egy fehérje (tgynevezett Tumor Nekrozis Faktor Receptor) rendellenességén alapul, mely a
beteg normalis heveny gyulladasos vélaszanak fokozddasahoz vezet.

Egy gyulladdsos hormon, melynek tumor nekrozis faktor (TNF) a neve, talmiikddik, mert nem
szabalyozza a TNF receptor, mely normalisan megkoti és csokkenti a gyulladdsos valasz mértékeét.
Ez a defektus megmagyarazza a beteg diszkomfort érzetét : 14z, hidegrazas, fajdalom.

Fert6z¢és, trauma, vagy pszichés megterhelés valthatja ki a rohamokat. Az amiloid6zis és a TRAPS
kozotti kapesolat valosziniileg egyarant alapszik a kronikus gyulladason és a genetikai faktorokon.

Orokolhetd?

A TRAPS dominéns 6roklési menetet mutat, mely azt jelenti, hogy tobb mint egy eset figyelhetd
meg egy csalddon beliill minden generacioban. Tény, hogy a rokonhazassagok/csaladon beliili
hazassdgok csokkenésével a tobbszords esetek eléforduldsanak lehetdsége is csokken.

A TRAPS-ért felelds gént a 12. kromoszdéman azonositottak (12p13 régid).

E génnek a mutacidi abnormalis TNF receptorhoz vezetnek, mely nem megfeleléen szabadul fel a
TNF-et involvald gyulladasos valasz alatt. A mai napig 33 kiilonbdz6 mutacidt azonositottak ezen a
génen.

Miért kapta meg a gyermekem ezt a betegséget? Megel6zheté-e?

A gyermek ezt a betegséget az egyik szliljétdl 6rokolte, aki TNF receptor mutaciot hordoz, hacsak
nem egy ugynevezett ,,de novo” (4jonnan kialakult) mutécio fordult eld.

Az a személy, aki a mutaciot hordozza vagy mutatja vagy nem mutatja a TRAPS klinikai tiineteit.
A betegség jelenleg nem elézhetd meg.

Fert6zo-e a betegség?
A TRAPS nem fert6z6 betegség, mely azt jelenti, hogy csak a genetikailag érintett egyének
betegszenek meg a tiineteiben.

Mik a f6 tiinetek?

A 10 tiinet a 14z visszatérd rohama, mely tipusosan 2 vagy 3 hétig tart, hidegrazéassal és erds, a
torzset ¢és a fels6 végtagokat érinté izomfajdalmakkal jar. A tipikus borkiiités voros és fajdalmas €s
megfelel az alapjat képezd bor-izom teriilet pontszerii gyulladdsdnak. A legtobb beteg mély goresos
izomfajdalmat tapasztal a roham kezdetekor, mely fokozatosan erds6do intenzitasu és elkezd
migralni (atterjedni) a végtag mas teriileteire (tdvoli migracio), kovetve a borkiiités megjelenését.
Hényingerrel és hanyassal kisért diffuz (kiterjedt) hasi fajdalom gyakori. A kotéhartya-gyulladas és
a szemkornyéki duzzanat is meglehetdsen jellemzé a TRAPS-ra bar ezek mas betegségeknél is
megfigyelhetdk — tgy, mint az allergianal. E tipikus tiinetek mellett a TRAPS megjelenhet
valamelyest masképpen is, rovidebb vagy hosszabb idétartamu rohamokban. Mellkasi fajdalmat is
jelentettek a mellhartya vagy a szivburok gyulladasa kovetkeztében. Az amiloidézis a TRAPS
legstilyosabb komplikacidja, mely az esetek csekély részében fordul eld. A vizeletben nagy
mennyiségl fehérje tiritésével jelenik meg, majd veseelégtelenség alakul ki..

Minden gyermeknél ugyanugy zajlik a betegség?

A TRAPS megjelenési formai betegrdl betegre valtoznak a rohamok és a tiinetmentes periodusok
tartamat tekintve. A f0 tiinetek kombinécidja szintén valtozatos. E kiilonbozdségek részben
genetikus faktorokkal magyarazhatok.

Hogyan diagnosztizalhat6?
A kivalo6 klinikus (orvos) gyanujat a tlinetek €s a csaladi anamnézis (kortorténet) vetheti fel.
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Szamos vér vizsgalat hasznos a rohamok folyaman a gyulladésos tiinetek nyomonkdvetésére.

A diagnozist csak a genetikai vizsgalat erdsitheti meg, mely a mutdciora bizonyitékot szolgaltat.

El kell kiiloniteni mas visszatérd lazzal jard betegségtol, kiilonosképp a familiaris mediterran 1aztol
¢s a Hyper IgD szindromatol.

Milyen kezelési lehetoségek adottak?

Mind a mai napig nincs kezelési lehetség a betegség gyodgyitasara, vagy megeldzésére.
Semmilyen specifikus gyulladascsokkentd szer nem segit csokkenteni a tiineteket roham esetén.
Nagy dozisu szteroidok gyakran hatdsosak, de tartds alkalmazasuk gyakran sulyos
mellékhatasokhoz vezethetnek. Kimutattdk, hogy a specifikus TNF gatlas hatékony lehet néhany
betegnél a roham kezdetén adva.

Milyen sokaig tartson a kezelés?
A kezelés idOtartama az akut tiinetek idejére korlatozodik, mivel semmilyen gyogyszer sem
hatékony a lazrohamok kivédésére.

Meddig fog tartani a betegség?
A TRAPS természete az, hogy rendszertelen megjelenéssel egész életen at folytatodik.

Mi a TRAPS hosszu tava kimenetele, prognozisa?

A legrosszabb progndzis csak a betegek kis hanyadat érinti: ez az amiloiddzis kialakulasanak magas
kockazata.

Ezt a kockazatot nehéz elére meghatarozni, mivel egyarant fligg genetikai €s kdrnyezeti
tényezOktol.

Az amiloidézis stulyos komplikacié €s gyakran veseelégtelenséghez vezet. Jelenleg senki sem tudja,
hogy ez a sz6védmény elkeriilhetd-e?

Lehetséges-e a teljes gyogyulas?

Ez a lehetdség jelenleg nem ismert, bar nem zéarhato ki. Valojaban a TNFR genetikus szerkezeti
megvaltozasa nem valt ki altalanos mitkodésbeli karosodast. S6t mi tobb, a lehetséges eldidézo
tényezOk végleges kizarasa tartds megnyugvast eredményezhet.

Mevalonat kindz Asszocialt Periddikus 14z Szindroma (MAPS, hyper IgD szindroménak -HIDS -is
nevezett betegség)

Mi ez?

A Mevalonat kinaz Asszocialt Periodikus 14z Szindroma (MAPS) ordkletes, periddikus 1azas
betegség.

A betegek ismételt 1azrohamoktol szenvednek bdrkiiitéssel, nyaki nyirokcsomod
megnagyobbodassal, hanyas, hasi fajdalom €s hasmenés kiséretében. A MAPS legsulyosabb
formdja kivételes betegség, sziiletéskor jelenik meg és mevalon-aciduria néven is ismeretes. Az
ebben a formaban szenvedd betegek sulyos rohamokban szenvednek, novekedésben
visszamaradottak és idegrendszeri kdrosodéasaik vannak. A MAPS legenyhébb formaja, melyet itt
targyalunk a Hyper IgD és Periddikus 14z Szindroma(HIDS) néven ismert. Ez a név az érintett
betegek tobbségénél észlelhetd IgD nevii fehérje magas vérszintjére utal .

Milyen gyakran fordul el6?

A MAPS ritka betegség. Mintegy 200 beteget irtak le vilagszerte. Ezek tobbségének enyhe (HIDS)
formdja van. Ez a forma gyakoribb Nyugat Europaban, kiilonosen Hollandiaban és
Franciaorszagban.

Egyébként a MAPS eléfordulasat minden etnikai csoportndl leirtak. Fiuk és leanyok egyarant
érintettek.
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A tlinetek altalaban a kora gyermekkorban kezdédnek, leggyakrabban az els6 életév folyaman.

Melyek a betegség okai?

A MAPS az anyagcsere velesziiletett zavara. A MAPS oka genetikus. A MAPS-ban érintett gén
neve MVK. Minden gén egy meghatarozott fehérjének a képzddési utasitasait tartalmazza. Az
MVK a mevalonat-kinaz nevii fehérje specifikaciodit tartalmazza. A mevalonat kinaz egy enzim,
azaz egy olyan fehérje, mely a szervezetben egy kémiai folyamatot segit eld.. Ebben az esetben ez
a folyamat a mevalonsavbol a foszfomevalonsav képzddése. Szervezetiinkben sok fontos molekula
eléallitasanak ez egy korai 1épése. Jol ismert példaja ezeknek a molekuldknak a koleszterin.

A genetikusan kéarosodott enzimek befolyéasoljak szervezetiink anyagcseréjét és az olyan
betegségek, mint a MAPS, ennélfogva velesziiletett anyagcsere rendellenességként ismertek. A
betegség sulyossdga a mevalonat kinaz elégtelenségének fokatol figg. Az enyhe formaban (HIDS)
az enzim aktivitas a normalis 1-10 szazaléka.

A MAPS egy onfenntartd gyulladasos betegség. A folyamatos kutatés ellenére nem tudjuk, hogyan
vezet a mevalonat kinaz elégtelenség 1azhoz és gyulladashoz, de ez észlelhetd. A rohamok alatt
altalanos gyulladas zajlik, azaz a szervezet gy viselkedik, mintha stlyos fert6zéssel kiizdene.

Ez lazban, étvagytalansagban és altalanos rossz kdzérzetben nyilvanul meg, ugyanakkor magas
fehérvérsejtszam, vérsejtsiillyedés és C-Reaktiv Protein (CRP) szint emelkedés jelenik meg.
Mivel nincs fertdzés, mely a gyulladast okozhatnd a MAPS-ot 6nfenntartd gyulladasos betegségként
ismerjiik. Nem ismeretes, hogy egy allandoan jelenlévd genetikus hiba hogyan vezet betegséghez
csupan a lazrohamok idején. A lazrohamok johetnek spontan, vagy kivalthatja dket érzelmi stressz,
kisebb fertézések és nagyon jellegzetes modon a gyermekkori véddoltasok.

MAPS-ben szenvedd nékben a menstrudcios ciklus lazrohamot valthat ki. Terhesség a tiinetek
csOkkenésére hajlamosit.

Orokletes?

Mint a legtobb emberi gén esetében az MVK-nak is két masolata van jelen minden testi sejtben.
Egyiket az apatol, masikat az anyatol 6rokoljiik. Periodikus 14z csak akkor 1€p fel, ha mindkét
MVK gén kérosodott.

Ezt autoszomalis recessziv 6roklodésként ismerjiik. Az apa €s az anya mindketten hordozzak a
hibas MVK gént. Mivel mindketten egy-egy normal gént is hordoznak, 6k egészségesek.
Egészséges par igy orokitheti at a hibas génjeit gyermekeire. Minden e partol sziiletett gyermek
50% valdszinliséggel egészséges hordozo lesz és 25% valoszintiséggel valik MAPS beteggeé.
Hacsak a beteg nem egy olyan partnert talal, aki a hibas gént hordozza, az 6 gyermekei egészséges
hordozdk lesznek. Annak a valoszinilisége, hogy egy par mindkét tagja hordozza a hibas gént,
fokozddik, ha vérrokonsagban allnak.

Fert6zo-e a betegség?
A MAPS nem fert6zo.

Melyek a f6 tiinetei?

3-7 napig tart6 lazrohamok, melyek minden 2-12 hétben visszatérnek. A rohamok hirtelen
kezdddnek, gyakran hidegrazéssal, hideg, sapadt, vagy éppen kékes kéz és labujjakkal, ajakkal és
néha lazas gércsrohamokkal..

Fejfajas, hasi fajdalom, étvagytalansag és altalanos rossz kozérzet gyakori.

A legtobb betegnek hanyingere, hanyasa és/vagy hasmenése van.

Borkititések, fajdalmas fekélyek a szdjban és iziileti fajdalmak is el6fordulnak, de a
legszembetlinObb jelenség a nyirokcsomok megnagyobbodasa a nyakon (vagy egyéb testtajakon).

Egyforman zajlik a betegség minden gyermeknél?

A mutéciotol fliggden a betegség lehet enyhe (HIDS), vagy nagyon stlyos (Mevalonaciduria).
Egy csaladon beliil is kiilonbozhet a betegség valamelyest a kiilonb6zo csaladtagok esetében.
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Hogyan diagnosztizalhat6?

A betegség gyanuja klinikai tiinetek alapjan mertilhet fel. Bar Hyper IgD Szindromanak is nevezik,
az IgD lehet normalis, kiillondsen kisgyermekeknél. A diagnézis egy kromatografianak nevezett,
specialis vizeletvizsgalattal vetheto fel, melyet a lazroham alatt gytijtott vizeletbdl végeznek. A
betegség fennallasa esetén a kromatografia emelkedett mevalonsav szintet mutat. Ezt egy specialis
vérvizsgalat kovetheti, mely a mevalonatkinaz aktivitasat méri a fehérvérsejteken.. Tudomanyos
kutatési célokra a genetikai vizsgalat is elvégezhetd.

Miért fontosak a vizsgalatok?

A laboreredmények a gyulladdsos markerek (gyulladast jelentd leletek) emelkedettségét mutatjak a
vérben (ugy, mint emelkedett vérsejtsiillyedés és CRP) a rohamok alatt. Az IgD (egy keringd
immunglobulin) szérum szintek gyakran emelkedettek, bar normalisak is lehetnek a betegség korai
szakaszaban.

Kezelhetd/gyogyithato-e?
A MAPS nem gydgyithatd. Hatékony modszer, mely a rohamokat megel6zné nem ismeretes. A
kutatés folyamatosan folyik hatékony és biztonsagos kezelés megtalalasara.

Mik a kezelés lehetéségei?
Néhany betegnél javulast eredményezett a nem-szeroid gyulladascsokkento szer és a prednizolon.
A TNF gatlok és a koleszterin csokkentd szer, a simvastatine vizsgalata folyamatban van..

Meddig fog tartani a betegség?
A MAPS egész ¢€leten at tarto betegség.

Milyen a betegség hosszu tava kimenetele (prognozisa)?
Az enyhe HIDS forma az évek sordn egyre kevésbé sulyos. Masoknal iziileti gyulladas alakulhat ki,
de a HIDS nem vezet visszafordithatatlan szervi kdrosodashoz.

Kroénikus Gyulladdsos Neurologiai Kutan Artikularis (CINCA) szindréma és a hozza tartozo
betegségek

Mi ez?

A Kroénikus Infantilis (csecsemdkori) Neuroldgiai Kutan Artikularis (CINCA) szindroma, melyet
csecsemokorban fellépd multiszisztémas betegségnek (Neonatal Onset Mulisystemic Disease,
(NOMID) is neveznek Eszak Amerikaban) egy ritka, 6rokletes visszatér laz szindroma.

A leggyakoribb tiinet a sziiletéskor, vagy az ujsziildttkor elsé hetében jelentkezd borkiiités. A
CINCA név azt jelenti, hogy a betegség ujsziilotteknél jelentkezik és idegrendszeri
megnyilvanulasok, mint a krénikus agyhartya gyulladas és az iziileti érintettség a legfontosabb
tiinetek.

Két masik, az €let folyaman késébb felismerésre keriilé betegség, a Muckle-Wells szindroma
(MWS) és a Familiaris Cold (hideg) Urticaria is ennek a betegségnek a rokonai, mivel ugyanazon
génhez kapcsolddnak.

Milyen gyakori?

A CINCA nagyon ritka betegség. Valosziniileg kevesebb, mint szaz eset keriilt felismerésre a
vilagon.

A betegség borkilités formajaban jelenik meg legtobb esetben a sziiletéskor. Férfiakon és n6kon
egyarant el6fordul. Minden népcsoportban fehéreken, feketéken €s dzsiaiakon el6fordul. Szezonalis
befolyasoltsag nincsen.
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Melyek a betegség okai?

A CINCA oka genetikus. Az esetek felében egy CIAS1. nevil génen kovetkezik be mutacio.

A CIASI. jelentése: Cryopyrin Inflammatory Associated Syndrome 1. szamu. Ez a gén az 1.
kromoszoman talalhatd. A kryopyrin nevil fehérjére vonatkozé informaciot tartalmazza. A tény az,
hogy a genetikusan megvaltozott gén felel a test megvaltozott gyulladdsos valaszaért. De ennek a
zavarnak a pontos mechanizmusa még ismeretlen. A CINCA fellangolasara semmiféle el6idéz6
tényezd6t nem azonositottak.

Orokletes-e?

Az esetek tobbségében nincs masik CINCA-ban szenvedd csaladtag. CINCA esetén a gén a
gyermek fogantatasa alatt karosodik. Ezt ,,de novo” mutdcionak nevezik. Amennyiben a sziilokben
nincs mutacio, a véletlenszeriinél nem nagyobb a kockézat, hogy egy masik, CINCA-ban szenvedd
gyermek sziilessen. Ezzel szemben, ha egy CINCA-ban szenvedd beteg gyermeket tervez, ahhoz,
hogy CINCA szindromas gyermeke sziilessen a kockazat 50%-s. Olyan eseteknél, ahol genetikai
mutacidt nem taldlnak, a genetikai kockéazatot hasonldnak kell tekinteni.

Miért kapta meg a gyermekem ezt a betegséget? Megel6zhetd-e?

Mivel a CINCA genetikai megbetegedés, a gyermek, aki CINCA-val sziiletett, a betegséget egész
¢letén at viseli. A sziilok, akiknek mar van CINCA-ban szenvedd gyermekiik, jogosan keresik fel a
genetikai tandcsadast, ha egy masik gyermeket akarnak. Ennek eredményeként a sziilést megel6z6
diagndzis csak abban az esetben bizonyithato, ha az egyik sziiloben megtalaljak a mutéciot.
Napjainkig nincs lehetdség a CINCA anomalia terhesség alatti, ultrahangos vizsgalattal torténd
kimutatasara.

Fert6z6-e a betegség?
Nem, a CINCA nem fert6zo.

Melyek a legfobb tiinetek?

Sziiletéskor az ujsziilottek fele korasziilott. Gyakran gy tlinik, hogy fertdzésiik van, de korokozo
nem talalhat6. Az elso tiinet a borkiiités, mely nem viszketd csalankiiitésre hasonlit. Ez
intenzitasaban valtozik a nap folyaman. A masodik tiinet az iziileteken jelentkezik. A fajdalom
gyakori.

Néha atmeneti duzzanat figyelheté meg, iziileti deformitas nélkiil. Sulyos esetekben (kevesebb,
mint 50%) a ndvekedési porcnak vagy az epifizisnek (a csont végzddése) vagy a térdkalacsnak a
tulndvekedése jelentkezhet., mely iziileti deformitést okoz. Ez a rontgenfelvételen lathato
csontrendellenességet eredményez.

A kronikus fejfajas a kronikus agyhartyagyulladas kovetkezménye. A koponya gyakran kissé
megnagyobbodott. Néhany gyermeknél az eliilso kutacs késleltetett zarodasa figyelheté meg.

A fejfajasért valdsziniileg a megndvekedett koponyaiiri nyomas felelds. Idonként szem-
rendellenességek 1épnek fel. Néhany gyermeknél a kronikus gyulladas €s a szemideg 6déma
kovetkeztében lataszavar jelenhet meg. Kiilonbozé mérték ,,siiketség” fordulhat eld.

Fokoz6do novekedési visszamaradas figyelheté meg. Idésebb gyermekeknél a kezek révidnek és
vastagnak tlinnek és ugynevezett dobverdujjak (a kéz €s labujjvégek megvastagodasa) alakulhat ki.

Minden gyermeknél ugyanolyan a betegség?
Nem, a betegség az enyhe forma €s a sulyos érintettség kozott valtozhat. Mintegy 10 szazaléknak
nincs agyhartyagyulladasa. Kevesebb, mint 50 szazaléknak van stlyos iziileti érintettsége.

Hogyan diagnosztizalhat6?

A CINCA klinikai tiinetek alapjan gyanithatd €s genetikai vizsgalat bizonyithatja. Az esetek
felében megtalalhat6 a genetikai rendellenesség. A tobbi esetben mas, jelenleg még ismeretlen,
genetikai anomalian illetve anomalidkon alapulnak.
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Kezelhetd/ gyogyithato-e?

A CINCA nem gydgyithatd. A rohamok kivédésére nincs megeldzo kezelés. A tlineti kezelés
csOkkentheti a gyulladast és a fajdalmat. A legtjabb kutatisok 4ltal azonositott érdeklédésre szamot
tart6 Uj gyogyszer még kiprobalas alatt van.

Mik a kezelési lehetoségek?

A nem szteroidok, a kortikoszteroidok ¢és fajdalomcsillapitok hasznéalatosak. Nincs a betegséget
megsziintetd kezelés. A TNF ellenes gyogyszerek, ugy, mint az etanercept hatasarol
ellentmondéasosak az adatok. A fizikoterapia rendkiviil fontos, ha iziileti deformitas alakul ki.

Sinek és jarast javitd segédeszkozok valhatnak sziikségessé.

A siiket (hallaskéarosodott) gyermekeket hallokésziilékekkel kell ellatni. Novésben 1évé gyermeknél,
ha a szemérintettség a szaruhartya lerakodasai révén latasromlashoz vezet, szemmiitétet végeznek
szarthartya betiltetéssel.

Amennyiben sziikséges ortopéd sebészt is be kell vonni a kezelésbe az iziileti deformitasok
csokkentésére.

Mennyi ideig fog tartani a betegség?
A CINCA egész ¢€leten at tartd betegség.

Milyen a betegség kimenetele?

A CINCA szindromaban szenvedd gyermekek novekedési zavarokban szenvednek a betegség
lefolyasa alatt. A CINCA progndzisa a mozgaskészség szempontjabol az iziileti érintettség
sulyossagatol fiigg. A hossza tava kilatasok a kronikus agyhartyagyulladas stilyossagatol is
fiiggenek. A néhany haldlos kimenetelii esetet valdsziniileg az agykarosodas okozza.

Muckle-Wells szindréma (MWS) és Familiaris (csaladi) Cold (hideg) Urticaria (csalankitités)

Két masik betegség MWS és a FCU, melyeket gyakrabban idésebb gyermekeken és felndtteken
irtak le, ugyanazon génen talalt mutaciokkal kapcsolatosak. Az esetek felénél azonban nem
talalhato mutacio a CIAS1-en. A kutatas kb. 10 eurdpai és észak-amerikai laboratoriumban folyik
2003-ban.

Az FCU esetében a hideghatas valtja ki a fellangolast.

Ellenkezoéleg, a csaladi halmozodas az MWS ¢és az FCU-ban gyakori. Utobbiak autoszomalis (azaz
nékon és férfiakon egyarant eléforduld), dominéns (azaz a sziilék egyike érintett) 6roklésmenetiiek.

ISMERT GENETIKAI RENDELLENESSEG NELKULI, VISSZATERO LAZAS ALLAPOTOK
Periodikus laz (Fever) Aftozus Faringitisszel és Adenitisszel (PFAPA)

Mi ez?

PFAPA a Periodikus laz, Aftdzus sztomatitisz, Faringitisz és nyaki Adenitisz
(nyirokcsomogyulladas) roviditéseibdl all 6ssze. Ezt a betegséget visszatérd lazrohamok jellemzik,
melyek korai gyermekkorban (2-4 év) kezdédnek. A betegség kronikus lefolyast, de joindulatq,
mely idével javuld tendenciat mutathat. E16szor 1987-ben fedezték fel és Marschall szindromanak
nevezték.

Mennyire gyakori?

A PFAPA gyakorisaga eddig nem ismert, de a megbetegedés gyakrabban fordul eld, mint altalaban
gondoltak.
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Melyek a betegség okai?

A betegség pontos oka jelenleg ismeretlen.. A lazas idszakok alatt az immunrendszer, mely arra
hivatott, hogy védjen benniinket a fert6z6 agensektol, aktivalodik. Ez az aktivalodas lazzal,
szajnyalkahdartya- illetve torokgyulladdssal jaro gyulladdsos valaszhoz vezet. Ez a gyulladdsos
valasz dnszabalyozé (6nmagat kiolto), hiszen 2 epizod kozott semmilyen gyulladasra utalo jel
nincs.

Orokletes-e a betegség?
Kivételesen csaladi halmozddasu eseteket irtak le, de semmilyen genetikai okot nem talaltak az
eddigiekben.

Fertozé-e?
Még ha fert6z0 agens jatszik is szerepet a PFAPA szindrémaban, ez nem fertdz6 betegség és nem
ragélyos.

Melyek a o tiinetei?

A 10 tiinet a visszatérd laz, melyet torokfajas, szajnyalkahartya-fekélyek és megnagyobbodott nyaki
nyirokcsomok kisérnek. A 1azas epizodok hirtelen kezdddnek és néhany napig, altalaban 3-6 napig
tartanak.

Az epizddok alatt a gyermek nagyon betegnek latszik és a 3 fent emlitett tiinet legaldbb egyikére
panaszkodik. A lazas epizédok négyhetente visszatérnek.

Az epizddok kozott az érintett gyermek tiinetmentes €s aktivitdsa normalis. A gyermek fejlddésére a
betegség egyaltalan nincs kihatassal, aki teljesen egészségesnek tlinik a rohamok kozti idészakban.

Ugyanugy zajlik a betegség minden gyermeknél?

A fent leirt {0 tlinetek minden érintett gyermeknél megtalalhatok. Mindazonéltal néhény gyermek a
betegség enyhébb formdjaban szenved, vagy néhany egyéb tlinetet mutat, igymint iziileti fajdalom,
hasi fajdalom, hanyés, hasmenés vagy kohogés.

Hogyan diagnosztizalhato?

A PFAPA-ra nincsenek jellegzetes laboratoriumi vagy képalkoto eljarasok. A betegséget elsdsorban
a klinikai tiinetek alapjan diagnosztizaljak. Miel6tt a diagnozis megerdsitésre keriil, ktelezd
minden hasonlo tiinetekkel jelentkezd maés betegséget kizarni.

Milyen tipusuak a laboratériumi vizsgalatok?
Az éltalanos gyulladés fokat mérd labor-értékek, igymint vordsvérsejt stillyedés (Westergren), vagy
C-reaktiv protein (CRP), emelkedettek a roham alatt.

Kezelhet6/gyogyithato-e?

Nincs a PFAPA szindroma gyogyitasara alkalmas specifikus kezelés. A kezelés célja a tiinetek
féken tartasa a lazas epizodok folyaman. Az esetek dontd szazalékaban a betegség id6vel spontan
megszinik.

Melyek a kezelési lehetoségek?

A tlinetek altalaban rosszul reagdlnak a paracetamolra, vagy nem-szteroid gyulladascsokkentd
szerekre.

A prednizolon egyetlen adagja, melyet a tiinetek megjelenésének kezdetén adnak be, megroviditi a
tiinetek idOtartamat. Mindazonaltal, az egyes epizodok kozotti idétartam is megrdvidiilhet és a
kovetkezd epizod kordbban jelentkezhet, mint az varhatd. Néhany beteg esetében a mandulamiitét
lehetdségét mérlegelni kell.
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Milyen lesz a betegség lefolyasa?
A betegség néhany évig tarthat. I[dével a lazrohamok kozti idészak hosszabbodik, végiil a tiinetek
spontan megsziinnek.

Lehetséges a teljes gyogyulas?

Hosszu tdvon a PFAPA magétdl elmulik, altaldban még a felndttkor elétt. A PFAPA-ban szenvedd
betegeknek (maradando6) karosodasuk a betegség hosszas lefolyasa ellenére sem alakul ki.

A gyermek novekedését és fejlodését a betegség altalaban nem érinti.
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