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1. CO JE FMF

1.1 Co je to?

Familiarni stfredomorska (Mediterranean) horecka (Fever) patri mezi
deédi¢na onemocnéni charakterizovana opakovanymi zachvaty horecCek
doprovazenymi bolesti bricha nebo hrudi spolu s bolestmi a otoky
kloubl. Nemoc obvykle postihuje jedince z oblasti Stfredozemi a
Stfedniho vychodu, zvldsté Zidy (pfedevsim sephardické), dale Turky,
Araby a Arménce.

1.2 O jak bézné onemocnéni se jedna?

Frekvence této nemoci v rizikové populaci je asi jeden az tri pacienti z
tisice. V ostatnich etnickych skupinach se jednd o vzacné onemocnéni.
Od objeveni genu zodpoveédného za toto onemocnéni je stanovena
diagn6za FMF cCastéji i v populacich, kde byla drive povazovana za
vzacnou (jako u Itald, Rekd, Ameri¢an().

FMF se v 90% pripadl zacind projevovat pred 20. rokem véku. U vice
nez poloviny pacientl dojde k manifestaci choroby v prvni dekadé
Zivota.

1.3 Jakeé jsou priciny nemoci?

FMF je genetické onemocnéni. Gen zodpovédny za tuto chorobu se
jmenuje MEFV a koduje protein, ktery hraje dllezitou roli v prirozené
regulaci zanétlivé odpovédi téla. Pokud je tento gen zménén mutaci,
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jako v pripadé FMF, tato regulace nefunguje spravné a dochazi k
epizodam horecky.

1.4 Jedna se o dédi¢cné onemocnéni?
Jedna se o autozomalné recesivné dédi¢né onemocnéni, coz znamena,
ze rodice nemuseji mit zadné priznaky choroby. Tento typ prenosu
znamena, Ze pro rozvoj nemoci je nezbytna pritomnost dvou
mutovanych gend, jednoho od otce a druhého od matky. V takovém
pripadé jsou oba rodice prenaseci (prenase¢ ma pouze jednu ze dvou
kopii genu mutovanou a je tedy klinicky zdrav). Nemoc se v Sirsi rodiné
mUze objevit u sourozence, bratrance nebo sestrenice, stryce nebo
vzdalenéjsich pribuznych. Pokud jeden z rodi¢ trpi onemocnénim FMF a
druhy z rodic¢t je prenasec, je zde 50% riziko, Ze jejich dité bude mit
toto onemocnéni. V mensiné pripadl pak jedna nebo obé kopie genl
byvaiji v poradku.

1.5 Pro¢ ma moje dité tuto nemoc? Da se ji predchazet?
Dité je nemocné, protoZze obé kopie jeho genu pro MEFV jsou zménény
mutaci, kterd zplsobuje FMF.

1.6 Je nemoc nakazliva?
Ne, neni

1.7 Jaké jsou hlavni projevy?

Hlavnimi projevy nemoci jsou opakujici se horecky doprovazené
bolestmi bricha, hrudi a kloubU. Bolesti bricha jsou nej¢astéjsi stiznosti,
vyskytuji se u 90% pacientl. Bolesti hrudi viddme u 20-40% pacientd.
Bolesti kloubd se vyskytuji v 50-60%.

Déti si obvykle stézuji na urcity typ obtizi jako jsou opakované bolesti
bricha a horecku. Presto vsak u nékoho mize dochazet k rznym typlim
atak v r@iznych c¢asech.

Epizody horecky trvaji omezenou dobu, obykle 1-4 dny. V mezidobi se
pacienti zcela zotavi. Nékteré z téchto atak mohou byt tak bolestivé, ze
pacient nebo jeho rodina vyhleda Iékarskou pomoc. Kruté bolesti bricha
mohou napodobovat akutni zanét slepého streva a z tohoto d@vodu jsou
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neékteri pacienti dokonce operovani a je jim provedena apendektomie.
Jindy mohou mit ti sami pacienti ataky mirnéjsi spojené pouze s brisnim
diskomfortem. To je jednim z dlvodd, proc je tézké tyto pacienty
rozeznat. Béhem bolesti bricha jsou déti obykle suzovany zacpou, ktera
se se zlepSenim obtizi upravi.

Déti mohou mit béhem jedné ataky velmi vysokou horecku, nicméné u
dalSi se mUze objevit tfreba jen mirné zvysSena teplota. Bolest na hrudi je
obykle jednostranna. MUze byt ale tak silnd, Ze pacient nemUze
zhluboka dychat. Obtize se upravi béhem dne.

Kloubni postizeni je vétSinou vdazano pouze na jeden kloub
(monoartritida). Jedna se nejcastéji o kotnik nebo koleno. Kloub mUze
byt otekly a bolestivy, takze dité neni schopno chodit. Asi u tretiny
pacientl se u postizeného kloubu objevuje zarudnuti. Kloubni postizeni
mUze trvat déle nez ostatni projevy onemocnéni, obtize se upravi
béhem ¢tyr dnl az dvou tydnl. U nékterych déti je bolest a otok kloubu
jedinym priznakem onemocnéni, coz mUze zapricinit zaménu diagnozy
za akutni revmatickou horecku nebo juvenilni idiopatickou artritidu.

V 5 - 10% pripadC prechézi kloubni postizeni do chronického a mtze
zapficinit poSkozeni kloubu.

V nékterych pfipadech je pritomna charakteristicka vyrazka, kterou
oznacujeme jako erysypeloidni (spale podobny) erytém (zarudnuti).
Nejvice je pozorovan na dolnich koncetinach a nad klouby. Nékteré déti
si mohou stézovat na bolesti nohou.

Vzacnéjsi formy postizeni se manifestuji opakovanymi perikarditidami
(zanét osrdecniku), myositidami (zanét svalu), meningitidami (zanét
mozkovych blan) a periorchitidami (zanét blan kolem varlat).

1.8 Jaké jsou mozné komplikace?

Nékterd z nasledujicich onemocnéni jsou Casteji pozorovana u déti s
FMF, jedna se o Henoch-Schonleinovu purpuru a polyarteritis nodosa.
Nejzaveéznéjsi komplikaci FMF je amyloidoza, ktera se objevuje u
nelécenych pacientl. Amyloid je specialni bilkovina, kterd se uklada v
rdznych organech jako jsou ledviny, strevo, kliZze a srdce a ktera
zplsobuje selhavani jejich funkce, zvlasté ledvin. Tato komplikace nenf
specifickd pouze pro FMF, obecné mlze komplikovat i jind chronicka
zanéetliva onemocnéni, kterd nejsou dostatecné Iécena. Klicovym bodem
v diagnose mUze byt proteinurie (bilkovina v moci). Diagnoza je
potvrzena nalezem amyloidu v bioptickém vzorku ze stfeva nebo
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ledviny. U déti, které urivaji spravné davky kolchicinu (viz |écba), se
tato zivot ohrozujici komplikace prakticky nevyskytuje.

1.9 Je nemoc stejna u kazdého ditéte?

Nemoc neni u vSech déti stejnd, dokonce i vzhled ataky, jeho trvani a
zavaznost se mohou od sebe pokazdé liSit a to i u jednoho a téhoz
jedince

1.10 Je nemoc u déti odliSna od nemoci u dospélych?

Obecné se FMF u déti podoba nemoci u dospélych, nicméné nékteré
rysy jako napriklad artritida (kloubni zanét) a myositida jsou v détstvi
béznéjsi. Frekvence atak obvykle klesa se zvysujicim se vékem
pacienta. Zanét oball varlat je ¢astéji diagnostikovan u chlapcl nez u
dospélych muzl. Riziko amyloidozy je vyssi u nelécenych pacientl s
c¢asnou manifestaci onemocnéni.
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