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FAMILIARIS MEDITERRAN LAZ

Mi ez?

A familiaris mediterran laz (FMF - familial mediterranean fever) genetikus betegség, melyet
visszatér0 lazrohamok ¢és azt kisérd hasi, mellkasi ¢és/vagy iziileti fajdalmak és duzzanat
jellemeznek. A betegség altalaban mediterran és kozép keleti szarmazast embereket, azaz zsidokat
(kiilonosen szefard), torokoket, arabokat és drményeket érint.

Milyen gyakori ez?

A betegség elofordulasi gyakorisaga 1-3 az 1000 koziil. Ritka a vilag mas teriiletein. Mindazonaltal
a gén felfedezését kovetden, gyakrabban diagnosztizaljak mas olyan populdcidkban is, ahol
egyébként nagyon ritkanak hitték, igymint olaszoknal, gérogoknél és amerikaiaknal.

Az FMF rohamok a betegek 90%-anal 20 éves kor alatt kezd6dnek. Tobb, mint feliiknél a betegség
az ¢élet els6 évtizedében 1ép fel. A fitk kissé gyakrabban érintettek, mint a lanyok (13:10).

Melyek a betegség okai?

Az FMF genetikus megbetegedés. A felelés gént MEFV génnek hivjak a Mediterran laz (fever)
utan, és ez egy, a gyulladas féken tartasaban szerepet jatszo fehérjét kodol.

Ha ez a gén mutaciot hordoz, mint ahogy FMF esetén ez a szabalyozas nem mehet végbe helyesen.
¢s a betegek lazrohamokat tapasztalnak.

A kutatas foként a tobbi, a betegségben €s a kezelésben lehetséges szerepet jatszo gének iranyaban
folyik.

Orokletes ez?

Autoszomalis recessziv betegségként, (mely nemhez nem k&tott) 6roklodik.

Az atvitelnek ez a mddja azt jelenti, hogy ahhoz, hogy valaki FMF-ben szenvedjen 2 mutédcion
atesett (gén) masolatanak kell lennie, egy az apatol és egy az anyatol. gy mindkét sziild hordozo (a
hordozonak csak egy muticion atesett masolata van), de nem beteg. A betegség egy kiterjedt
csaladban példaul egy ikertestvérben, egy unokatestvérben, egy nagybacsiban és egy tavoli
rokonban mutathaté ki. Mindazondltal, mint az esetek kis hanyadéban észlelhetd, ha egy sziilének
FMF-e van ¢s a masik hordozo, 50% a valoszinlisége annak, hogy 2 gyermekbdl az egyik megkapja
a betegséget.

Miért kapta meg a gyermekem? Megelozheté-e?

A gyermek az FMF-et hordoz6 gén miatt kapta meg a betegséget. Fontos tudni, hogy a
vérrokonhazassdgok megemelik a valoszinliségét annak, hogy két hordozd keriiljon Ossze.
Hozzavetdlegesen a betegek egy negyedénél a szililok azonos csaladfahoz tartoznak (azonos 0sok
leszdrmazottai) Kiilonosen azon egyéneket, akik a magas kockazati populéciokhoz tartoznak, ovni
kell a rokonhazassagoktol.

Fertozo-e?
Nem ez nem fert6zo.
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Melyek a f6 tiinetek?

A 16 tlinetek a visszatérd 1z, melyet hasi, mellkasi vagy iziileti f4jdalom kisér. A hasi rohamok a
leggyakoribbak, melyek a betegek mintegy 90 szazalékaban lathatok.

A mellkasi fajdalommal jar6 rohamok 20-40 szézalékban, az iziileti f4jdalom 50-60 szazalé¢kban
fordulnak el6.

A gyermekek éaltaldban egy bizonyos roham tipusra panaszkodnak, ugymint visszatérd hasi
fajdalom és 1az. Mégis néhany beteg kiilonbdzé roham tipusokat tapasztal egyfélét egy alkalommal,
vagy kombinacidban, mint hasi és mellkasi fajdalom ¢és iziileti gyulladas.

Ezek a rohamok dnszabalyozdak, 1-4 napig tartanak. A betegek teljesen meggydgyulnak a rohamok
végére és két roham kozott teljesen normalisak. A rohamok némelyike annyira fijdalmas lehet,
hogy a beteg, vagy csaladja orvosi segitséget kér. Kiilonosen a hasi rohamok sulyosak, melyek akut
vakbélgyulladdst utdnozhatnak, ennél fogva a beteget sziikségteleniil meg is operalhatjak
appendicitisz (vakbélgyulladas) gyanujaval.

Mindazonaltal néhany roham még ugyanazon betegnél is olyan enyhe lehet, hogy gyomorrontassal
téveszthetd Ossze. Ez az egyik oka annak, amiért ezeket a betegeket nehéz felismerni. A hasi
rohamok alatt a gyermek 4ltalaban székrekedésben szenved, de ahogy a fajdalom javul rovid ideig
lagy széklet-iirités jelenik meg.

A gyermek laza nagyon magas lehet egyik roham alatt, egy masik alatt lehet, hogy csak enyhe
héemelkedése van.

A mellkasi fajdalom altaldban egyoldali. Olyan stlyos lehet, hogy a beteg nem tud elég mélyen
1élegezni.

Ez napokon beliill maradéktalanul megoldodik. Altaldban egy idSben egy iziilet érintett
(monartritisz). Ez tobbnyire egy boka, vagy egy térd. Ez lehet annyira fajdalmas, vagy duzzadt,
hogy a gyermek nem tud jarni.

A betegek kb. egyharmadanal borpirral jaro kiiités jelenik meg az érintett iziilet folott. Az iziileti
rohamok kissé hosszabb ideig tartanak, mint mas rohamformak.

Ez 4 naptodl 2 hétig tart, miel6tt teljesen elmulik. Néhdny gyermeknél a betegek egyetlen tiinete a
visszatérd iziileti fajdalom és duzzanat, melyet akut reumds lazként, vagy gyermekkori reumatoid
artritiszként félrediagnosztizalhatnak.

Ezeknek az eseteknek 5-10 szazalékdban az iziileti érintettség idiiltt¢ valhat és maradando
elvaltozasokat okozhat.

Az FMF jellegzetes kiiitése az orbancszerli borpir, mely altaldban az alsé végtag iziileteiben
figyelhetd meg.

Néhany gyermek labfajdalomra panaszkodik, mely zavar6 lehet.

A rohamok legritkdbb formai kozott visszatérd szivburokgyulladds (a sziv kiilsd rétegének
gyulladasa), miozitisz (izomgyulladas), meningitisz €s orhitisz (heregyulladés) talalhaté meg.
Néhany betegséget érgyulladas (vaszkulitisz) jellemez, ez egyre gyakrabban figyelhetd meg FMF
beteg gyermekeknél, tigymint a Henoch-Schoenlein purpura és a poliarteritisz nodoza.

A kezeletlen eseteknél az FMF legfontosabb komplikéacioja az amiloidozis kialakulésa.

Az amiloid egy kiilonleges fehérje, mely bizonyos szervekben (igymint a vesék, bél, bor, sziv)
rakodik le, és fokozatosan gatolja mitkddésiiket, kiilondsen a vese esetében. Ez nem jellegzets a
FMF-re, mert barmely mas kronikus gyulladdsos betegség szovodménye is lehet, ugymint a
reumatoid artritiszé, a gyermekkori kronikus artritiszé, vagy tuberkulézisé. A bélben, vagy a
vesében kimutatott amiloid a diagndzis kulcsa lehet.

Azok a gyermekek, akik megfeleld mennyiségli kolhicint kapnak (Id. Gyogyszeres terapia)
biztonsagban lehetnek ezen ¢€letveszélyes komplikaciotol.

Ugyanugy zajlik minden gyermeknél?

Nem ugyanolyan minden gyermeknél. S6t, mi tobb a rohamok tipusa, idGtartama, stulyossaga
minden gyermek esetében kiilonbozo lehet.
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Gyermekeknél masként zajlik a betegség, mint felndtteknél?

Altaldnossagban a gyermekkori FMF hasonlit a felnéttkorira. Mindazonéltal a betegség néhany
tlinete, mint artritisz (iziileti gyulladas) és miozitisz sokkal gyakrabban fordul el gyermekeknél és
az eldéfordulési frekvencidja csokken, ahogy a gyermek idésebbé valik.

Heregyulladast elsdsorban fiatal fiukon észleltek, gyakrabban, mint felndtt férfiaknal. Az FMF
fellépésének ideje is fontos. Az amiloidézis kockézata magasabb a korai kezdetli, kezeletlen
esetekben.

Hogyan diagnosztizalhat6?

Nincs semmilyen specifikus eszkéz az FMF  diagnosztizalasara. Altaldban a kovetkezd
megkozelités a kdvetendo:

a) Klinikai gyant: Csak akkor lehetséges az FMF felvetése, ha a gyermeknek mar minimum 3
rohama volt.

Az etnikai hattér részletes torténetét figyelembe kell venni, csak Gigy, mint hasonl6 tiinetekben, vagy
veseelégtelenségében szenvedd rokonok felderitését.

A sziiloket is meg kell kérni, hogy részletesen irjak le az el6z6 rohamokat.

b) Nyomonkovetés: Az FMF-gyanus gyermeket szorosan nyomon kell kovetni, mieldtt végérvényes
diagnodzis sziiletne. Ezalatt a nyomonkdvetési periddus alatt, ha lehetséges a beteget a roham alatt
gondosan meg kell vizsgéalni és a laboratériumi vizsgalatokat is el kell végezni a gyulladas
bizonyitasara.

Ezek a tesztek altalaban a roham alatt pozitivva valnak majd normalizalodnak, vagy megkozelitdleg
normalissd vélnak a roham lecsengése utan. Az FMF felismerésére osztalyozasi kritériumok
vannak, melyeket arra a célra terveztek, hogy a diagnosztizalast ebben a szakaszban segitsék.
Kiilonb6zd okokndl fogva nem mindig lehetséges egy gyermeket a roham alatt vizsgdlni. Ilyen
esetekben a sziiloket szépen megkérik, hogy naplot vezessenek és irjak le, mi torténik ezek alatt a
rohamok alatt.

A laboratoriumi vizsgalatok elvégzésére helyi labort is hasznalhatnak.

¢) A kolhicin kezelésre adott valasz.: Azoknak a gyermekeknek, kiknek klinikai és laboratériumi
tiinetei az FMF diagndzist nagyon valdszintivé teszik, kb. 6 honapon 4t kolhicint adnak, hogy az
eredményt értékeljék.

Ha a beteg FMF-ben szenved, vagy nem lesz roham, vagy a rohamok szama, sulyossidga ¢és
id6tartama szignifikansan alacsonyabb lesz, mint varhato.

Csak a fenti teszt elvégzése utan fogadhato el hogy a beteg FMF-ben szenved, és egész életre sz616
kolhicin kezelést irnak fel szamara.

Mivel az FMF a szervezet szamos kiilonb6zd szervrendszerét érinti, a diagndzisban és kezelésben is
szamos kiilonbozd szakorvos vesz részt. Ezek az 4ltalanos gyermekgydgyasz, gyermek- vagy
feln6tt reumatologus, aki a reumds gyermekrdl gondoskodik, nefrologus (vese szakorvos) és
gasztroenterologus (gyomor-bél specialista).

d) Genetikai analizis: Az utolsd6 néhany év alatt a betegek genetikai analizise hozzaférhetévé valt
azon mutaciok kimutatasara, melyeket az FMF kialakulasédban felelésnek gondolunk.

Az FMF Kklinikai diagnozisat megerdsiti, ha a beteg 2 mutéciot szenvedett gént hordoz, mindkét
sziilotol egyet-egyet. Mindazonaltal az eddig leirt mutacidk a betegek 70-80 szazalékéanal fordulnak
eld. Ez azt jelenti, hogy 1étezik FMF mutacié nélkiil (is).

Ennél fogva az FMF diagndzisa még mindig a klinikai megitélésen alapszik.

Lehet, hogy nem minden orszdg minden egyes centrumaban érhetd el a genetikai analizis.

A 14z ¢és a hasi fajdalom gyermekkorban nagyon komoly panasz. Ezért nem kénnyli az FMF
diagnozisa még a magas kockazat népcsoportok esetében sem. J6 néhany évet vesz igénybe, hogy
felismerjék.

A diagnézis eme késése nagyon fontos a kezeletlen betegeknél magas kockézattal eléfordulod
amiloidozis miatt.

Szamos mas olyan betegség létezik, mely visszaérd lazrohammal, hasi és iziileti f4jdalommal jar.
Ezeknek a tobbsége szintén genetikai hatteri. Hogy néhanyat megnevezziink, HIDS, TRAPS,
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PFAPA, Behcet szindroma, Muckle-Wells kor, CINCA osztozik néhany gyakori tiinetben az FMF-
fel, bar mindegyikiiknek megvan a sajat megkiilonboztetd klinikai és laboratoériumi jellegzetessége.

Miben all a vizsgalatok fontossaga?

a) Vérvizsgalatok:

A laborvizsgélatok, mint kordbban mar emlitettiik, 1ényegesek az FMF diagnosztizdlasaban..

Az olyan vizsgalatok, mint a vérsiillyedés (Westergren), CRP, teljes vérkép, fibrinogén-szint arra
hivatottak, hogy a roham alatt a gyulladds mértékét mutassak.

Ezeket a gyermek tiinetmentessé valdsa utan megismételik, hogy megfigyelhessék, vajon
normalizalédnak-e, vagy kozel normalissd valnak-e az eredmények. A betegek mintegy
egyharmadénal a tesztek normalizaldédnak, mindazonaltal a tovabbi kétharmad esetében az értékek
szignifikansan csokkennek, de még igy is a normal érték felsé hatdra f6lott maradnak. Egy kevés
vérre a genetikai vizsgalathoz is sziikség van. Azok a gyermekek, akik életre szoléan kolhicin
terapian vannak, évente 2 alkalommal egy kevés vért és vizeletet kell adniuk a nyomonkdvetéses
vizsgalat céljaira.

b) Vizeletvizsgalat:

A vizeletmintat is tesztelik fehérje és vér jelenlétének kimutatdsdra. A rohamok alatt atmeneti
eltérések eldfordulhatnak. Mindazonaltal, az amiloidozisban szenvedd betegek vizeletében a fehérje
folyamatosan kimutathatd. Ez figyelmezteti az orvost, hogy tovabbi vizsgalatokat végezzen, hogy a
masodlagos amiloid6zis kimutathatova valjon. Ezek a tovabbi vizsgalatok a vizeletben torténd
fehérje mennyiségi meghatarozasa, ¢s a rektalis (végbél nyalkahartya), vagy vese biopszia
elvégzése.

¢/ Rektalis vagy vesebiopszia:

A rektélis biopszia egy pici szovetdarabka eltavolitdsa a rektumbol (végbél nyalkahartyabol). Ezt
nagyon konnyl elvégezni. Ha a rektalis biopszia nem mutat amiloidot, vesebiopszia elvégzése
valhat sziikségessé a diagn6zis megerdsitésére.

A vesebiopszidhoz a gyermeknek egy ¢jszakat a korhazban kell toltenie. A szdvetmintdnal vett
szoveteket megfestik, majd mikroszkop alatt vizsgaljak amiloid lerakodas iranyéaban.

Kezelheto/ gyogyithato-e?

Igen, kezelhetd az egész életen at adott kolhicinnel. Aktudlisan ez a kezelés nem annyira kezelés,
mint inkdbb a gyermek megvédése a visszatérd rohamoktdl és a kovetkezményes amiloiddzis
kialakulasatol.

Mindazonaltal, ha a beteg abbahagyja a gyogyszer szedését a rohamok ¢€s az amiloidozis kockazata
visszatér.

Melyek a kezelési lehetoségek?

Az FMF kezelése egyszerti, olcso €s nincs stlyosabb mellékhatésa.

Ma a kolhicin az egyetlen FMF kezelésére hasznalatos gyodgyszer. A diagnézis feldllitdsa utan a
gyermeknek a kolhicint egész €letén at szednie kell. Ha helyesen szedik a rohamok 60 szazalékban
megszilinnek, részleges valasz 30%-ban nyerhetd és a kezelés hatastalannak bizonyul a betegek 5-10
szazalékaban.

Ez a kezelés nemcsak meggiatolja a rohamok kialakuldsat, de az amiloidozis kockazatat is
megszinteti.

Ezért alapvetd fontossagli, hogy az orvos 0jbol és Ujbol megmagyarazza a sziiloknek és a betegnek,
mennyire létfontossdghh a gyogyszer bevétele az eldirt adagban nap, mint nap. A beteg
egylttmitkddése nagyon fontos.

Ha ez metorténik, a gyermek normalis é¢letet €élhet, normalis élet-kilatasokkal. A doézist nem
modosithatjak a sziildk az orvossal torténd konzultacié nélkiil. A kolhicin dozisa nem ndvelhetd
egy mar aktiv roham esetén, az emelés ilyenkor hatastalan. A fontos dolog a roham kivédése. Nem
ismert semmilyen komoly gydgyszerkdlcsonhatas, melyet a kolhicin adasanal figyelembe kellene
venni.
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Folyik néhany egyéb kezeléssel - mint interferon gamma, anti-TNF terapia és talidomid-
kapcsolatos tanulmany. Ezeknek a hatékonysagara €s biztonsagossagara vonatkozoan azonban nincs
elegendd adat.

Melyek a gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

A sziilsknek nem konnyii, hogy gyermekiiknek egész életében gyogyszert kell szednie. Altalaban
aggddnak a kolhicin mellékhatasai miatt. Ez egy biztonsagos gyogyszer, enyhe mellékhatasokkal,
melyek az adag csokkentésére jol reagalnak. A leggyakoribb mellékhatds a hasmenés. Néhany
gyermek nem toleralja az adott dozist a gyakori vizszeri székiirités miatt. Ilyen gyermekeknél az
adagot addig kell csokkenteni, amig elviselhetd lesz a tlinet, azutdn lassan, apré részletekben kell
visszaemelni a megfeleld dozisig.

Egyéb mellékhatds a héanyinger, hanyas és a hasi gorcsok. Ritka esetekben izomgyengeséget
okozhat.

A vérsejtek szama (fehérvérsejt, vorosvérsejt €s vérlemezke-szam) esetenként csdékkenhet, de a
dozis csokkentésével rendezddik.

A himivarsejtek szadmanak csokkenése nagyon ritka az alkalmazott adagolds mellett. A
nébetegeknek nem kell a kolhicint abbahagyni a terhesség, vagy a szoptatas ideje alatt.

Meddig tartson a kezelés?
Ez egy egész életre sz616 megeldzo kezelés.

Mi a helyzet a nem hagyomanyos/ kiegészité kezeléssel?
Nincs ilyen kezelés.

Milyen idészakos kontroll sziikséges?
A kezelt gyermekeknél évente legalabb két alkalommal vér és vizeletvizsgalatot kell végezni.

Meddig fog a betegség tartani?
Ez egész életen 4t tartd betegség.

Mi a betegség hosszu tava prognozisa (kimenetele)?

Ha a betegséget megfelelden, egész €leten at kolhicinnal kezelik az FMF-es gyermekek normalis
¢letet ¢lnek. Mindazonaltal, amennyiben a diagnézis késlelkedik, vagy az egyiittmiikodés hianyaban
az amiloidozis kifejlodésének kockazata fokozodik, az rossz prognozist jelent. Azoknak a
gyermekeknek, akiknek amiloidézisa lesz, esetenként veseatiiltetésre lesz sziikségiik.

A novekedés visszamaradasa nem nagy probléma FMF- esetében. Mindazonaltal, néhany gyermek
pubertaskori novekedése csak a kolhicin kezelés utan rendezddik.

Lehetséges a teljes gyogyulas?

Nem, mert ez genetikai megbetegedés. Ugyanakkor az egész ¢€leten at folytatott kolhicin kezelés a
beteg szdmara megadja a megkotottségek nélkiili normalis életvitel lehetdségét és nincs veszély az
amiloidézis kialakulédsara.

Mindennapi élet

Hogyan érintheti a betegség a gyermek ¢és a csalad életét.

A gyermek és a csalad nagy gondokkal kiizd a betegség korismézése elott. A gyermeket sokszor
korhazba kell vinni sulyos hasi, mellkasi, vagy iziileti fijjdalom miatt. Néhanyukon folosleges
miutéteket hajtanak végre a téves diagnozis miatt. A korisme megallapitasat kovetéen ugy a
gyermek, mint a sziil6k megkozelitden normalis életet élhetnek. Néhanyan még el is felejthetik,
hogy a gyermeknek FMF-e van.

Ez veszélyes is lehet, mivel az egyiittmiikodést ronthatja.
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Az egyetlen probléma az ¢életen at tartd gyogyszeres kezelés pszichés terhe lehet. Ezt meg lehet
oldani beteg-sziild nevelési programokkal.

Mi legyen az iskolaval?

Gyakori rohamok esetén gond lehet az iskolaba jards. Amennyiben a kolhicin kezelés mar
megkezdddott, ez mar nem lehet 1ényeges probléma.

A tanarokat fel kell vildgositani a betegségrdl és arrdl, mit tegyenek, ha egy roham az iskolaban
kezdddne.

Mi legyen a sportokkal?

Az egész ¢letlikben kolhicint szedd FMF betegek barmilyen sportot lizhetnek, amilyet csak
Ohajtanak.

Az egyetlen gond az elhizodo iziileti gyulladas lehet, mely mozgasbesziikiiléshez vezethet.

Milyen étrend sziikséges?
Nincs specifikus étrend.

Megvaltoztathatja-e az éghajlat a betegséget?
Nem.

Kaphat-e a gyermek védooltast?
Igen, kaphat.

Mi legyen a szexualis élettel, terhességgel, sziiletésszabalyozassal?

Az FMF betegek a kolhicin kezelés elott medddségi problémakkal kiizdottek, de a kolhicin kezelés
bevezetése utan ez a probléma megsziint. A gyogyszert a terhesség alatt is adni kell.
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