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 2 .�断与治� 

 2.1如何�行�断？ 
首先，患儿需具�CANDLE�合征的�床特点。CANDLE�合征只能通�基因��来�断，如果
患者�有2个分别来自父母双方的突�基因即可确�。但不是所有医�中心均可�行基因��。

 2.2 重要的化���有哪些？ 
在疾病的活�期可以��血沉（ESR）、CRP、全血�胞�数、血��蛋白原，用以�估炎症反
�和�血的程度。��肝�可以判断有无肝�受累。
以上��需定期复�以�估�果是否恢复正常。另外，�需�行基因��。

 2.3 本病可以治�甚至治愈�？ 
CANDLE�合征是一种��疾病，不能治愈。

 2.4 如何�行治�？ 
目前�于CANDLE�合征�没有有效的治�方案。已���，大�量的激素（1-2 mg/kg/day）治
�可以改善部分症状，如皮疹、��和关�疼痛，但是一旦减量症状就会复�。�于部分病人，
�用�瘤坏死因子α（TNF-α）抑制�可以�得��的症状改善，而另一部分病人�会症状加重。
免疫抑制�如妥珠�抗�效果甚微。而JAK激�抑制�（托法替尼）正在研究中。

 2.5 �物治�的副作用有哪些？ 
糖皮�激素可能�生的副作用有体重增加、面部��和情�波�。�期�用激素，可以�致生�
抑制、骨�疏松、高血�和糖尿病。TNF-
α抑制�是最近出�的�物，它可以增加感染的危�，�
致�核活�，也可引起神�系�的�害和其他免疫性疾病。�致�性�瘤的潜在��引起了关注
，目前�止，�没有��数据表明�些�物可以增加�性�瘤的患病��。
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 2.6 治�要持�多久？ 
本病需�生治�。

 2.7 有无非��或�充�法？ 
目前没有本病的非��或�充�法。

 2.8 需要什么�的定期��？ 
患儿需定期至儿童�湿科复�以�估病情和�整治�，一年至少复�3次。接受治�的患儿��
至少一年�行两次血液和尿液��。

 2.9 �病会持�多���？ 
CANDLE�合征是�生性疾病。然而，疾病的活�度可随��而波�。

 2.10 疾病的�期�展（�后）如何？ 
�期寿命可能会�短，如果有多�器�害��致死亡的��很大。生活�量会受到病情�化的影
响。

 2.11 是否能完全恢复？ 
不能，因�本病是��性疾病。
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