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2. DIANOGNOZA A TERAPIE

2.1 Jak se nemoc diagnostikuje?

Stanoveni diagnézy CAPS je zalozeno na klinickych priznacich, a to jesté
pred genetickym potvrzenim. Odliseni jednotlivych typG (FCAS, MWS,
CINCA/NOMID) ndm muze Cinit vétsi obtize predevsim z dfvodu
existence prekryvajicich se projevi. Diagndza je stanovena na zakladé
klinickych projevid spole¢né s anamnézou pacienta. VysSetreni oci
(predevsim ocniho pozadi), mozkomisniho moku (lumbalni punkci) a
rentgenové vysetreni kloubl ndm muize pomoci k odliSeni jednotlivych
syndroma.

2.2 Lze nemoc lécit a vylécit?

Onemocnéni CAPS patfi mezi dédi¢na (vrozena) onemocnéni, a proto
vylécit nelze. Diky vyznamnym pokrok@im v porozuméni témto
chorobam mame nyni k dispozici nové slibné |éky, které jsou schopné
ucinné |écit CAPS. Jejich dlouhodobd ucinnost je studovana.

2.3 Jaka je lécbha?

Nedavné prace z oblasti genetiky a patofyziologie CAPS ukazuji, ze
interleukin-1beta (IL-1B), mocny prozanétlivy cytokin, je produkovan v
nadmérném mnozstvi a hraje hlavni roli pfi vzniku tohoto onemocnéni.
V soucasné dobé je mnozstvi 1ékd, které inhibuji IL-1B (blokatory IL-1B)
na rlznych stupnich vyvoje. Prvnim Iékem pouzivanym pri |éCbé tohoto
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onemocnéni byla anakinra. Ukazalo se, ze velmi rychle a ucinné
ovlivhuje zanét, vyrazku, horecCku, bolesti a Unavu u vsech forem CAPS.
Tato |éCba také efektivné zlepSuje neurologické projevy. U nékterych
stavl mUze rovnéz zlepsit sluchové postizeni a zastavit rozvoj
amyloidézy. Bohuzel prilis neptsobi na prerlstovou artropatii.
Davkovani zavisi na zdvaznosti choroby. LéCbu je tfreba zahdjit casné,
drive nez chronicky zadnét zplsobi nevratné poskozeni orgdnl nebo nez
se objevi hluchota nebo amyloidéza. Lék je podavan denné formou
podkoznich injekci. Pomérné Casto se objevuje lokalni reakce v misté
vpichu, kterd se zhoji v odstupu casu. Rilonacept (Arcalyst) patfi mezi
dalsi Iéky blokujici IL-1, ktery byl schvalen FDA (Food and drug
administration) v USA pro pacienty s FCAS nebo MWS starsi 11 let. Lék
se podava jedenkrat tydné formou podkoznich injekci. Canakinumab je
dalsi |ék této skupiny, ktery byl schvalen FDA v USA a EMA (European
Medicines Agency) v Evropé pro pacienty s CAPS ve véku od 2 let. U
pacientll s MWS se ukazalo, ze tento 1ék dokaze zcela ovlivnit
manifestaci zdnétu pfi terapii podkoznimi injekcemi kazdych 4-8 tydnd.
Diky vrozené povaze onemocnéni Ize predpokladat, ze by
farmakologickd blokada IL-1 méla byt podavana dlouhodobé, mozna i
celozivotné.

2.4 Jak dlouho bude nemoc trvat?
CAPS jsou celozivotnim onemocnénim.

2.5 Jaky je dlouhodoby vyvoj (prognéza) CAPS?

Dlouhodobé prognéza u FCAS je prizniva, nicméné kvalita zivota mUze
byt ovlivhéna opakovanymi atakami horecek. V pfipadé MWS se
dlouhodoba progndza odviji od pripadného rozvoje amyloidézy s
porusenim funkce ledvin, pripadné vzniku hluchoty. Dlouhodoba
prognéza déti s CINCA/NOMID syndromem zavisi na zavaznosti
neurologického, smyslového a kloubniho postizeni, déti byvaji postizeny
poruchou ristu. Prerlstova artropatie mUze zpUQsobit invaliditu. U velmi
zavazné postizenych jedinct mUze dojit k pred¢asnému Umrti. Lécba
blokatory IL1 vyznamné zlepSila prognézu pacientt s CAPS.
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