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2. DIAGNOZA A LECBA

2.1 Jak se nemoc diagnostikuje?
Obecné se uplatniuje nasledujici postup:

Klinické podezreni: Zvazovat FMF Ize u ditéte po prodélani alespon
tri epizod onemocnéni. Dllezita je predevsSim anamneza stran etnické
prislusnosti pacienta, podobného postizeni v rodiné nebo selhavani
funkce ledvin.

Rodice jsou vyzvani k podrobnému popisu prfedchozich atak.

Sledovani: Dité s podezrenim na FMF by mélo byt peclivé sledovano
pred tim, nez je diagnéza potvrzena. Béhem této doby, pokud je to
mozné, by mél byt pacient peclivé vysetren v pribéhu nékteré dalsi
ataky a soucasné by mu mély byt provedeny krevni testy se zamérenim
na zndmky zanétu. Obecné se tyto testy stavaji pozitivnimi v pribéhu
ataky a zcela nebo témeér se normalizuji po jejim odeznéni. Klasifikacni
kriteria pomahaji k rozeznani spravné diagnozy FMF. Ne vzdy je mozné
dité vysetrit v pribéhu ataky, proto je nezbytné peclivé vedeni deniku s
popisem projevl u ditéte. Laboratorni vySetfeni mdze byt provedeno v
misteé bydlistée.

Odpovéd na lIécbu kolchicinem Déti s typickym klinickym a
laboratornim nalezem podezrelym z pritomnosti FMF dostanou
kolchicin. Po Sestimésicni terapii se zhodnoti efekt této [éCby. Pokud ma
pacient FMF, ataky se bud' zcela zastavi nebo se snizi jejich frekvence,
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doba trvani a zavaznost projeva.

Teprve pokud pacient spIni vySe uvedené podminky, je onemocnéni
hodnoceno jako FMF a je doporucena celozivotni |éCba kolchicinem.
Vzhledem k tomu, Ze FMF postihuje radu systému, obykle se na
diagnostice a vedeni |é¢by podili vice rlznych specialistl. Jedna se o
pediatry, détské nebo dospélé revmatology, nefrology,
gastroenterology.

Geneticka analyza V posledni dobé je k dispozici geneticka analyza,
kterd odhaluje vzrlstajici mnozstvi mutaci odpovédnych za rozvoj FMF,
Klinickd diagnoza je potvrzena, pokud je pacient nositelem dvou mutaci,
kazdé od jednoho z rodi¢d. Nicméné mutace, které byly do soucasnosti
popsany, jsou nalezeny u 70-80% pacientl s FMF. To znamen3, Ze u
¢asti pacientl nelze zatim mutaci identifikovat. Z tohoto dlvodu stoji
diagnoza FMF stale hlavné na klinickém obraze onemocnéni. Geneticka
analyza rovnéz nemusi byt dostupna ve vsech centrech.

Horecka a bolest bricha je velmi ¢astym projevem rlznych onemocnéni
v détstvi. Z tohoto dlvodu nékdy neni jednoduché diagnostikovat FMF
ani ve vysoce rizikové populaci. Nékdy mlze spravné stanoveni
diagnozy trvat i nékolik let. Toto opozdéni by mélo byt minimalizovano z
dlvodu zvysujiciho se rizika vzniku amyloidozy u nelécenych pacientd.
V diferencidlni diagnostice musime zvazovat velky pocet jinych chorob s
opakovanymi epizodami horecek, bolesti bricha a kloubl. Nékteré z
techto chorob jsou rovnéz genetické a maji podobné klinické priznaky,
nicméne kazda z nich ma své vlastni klinické a laboratorni
charakteristiky, které nam umozni je od FMF rozlisit.

2.2 Jaky je vyznam test(?

Laboratorni testy jsou pro diagnostiku FMF dllezité. Testy zamérené na
sedimentaci, CRP, krevni obraz a fibrinogen jsou dllezité ke zhodnoceni
rozsahu zanétu v prlbéhu epizody (minimalné 24-48 hodin po zacatku
ataky). Tyto testy opakujeme i mezi epizodami, abychom zhodnotili
jejich pokles ¢i ndvrat k normé. Asi u tretiny pacientl se testy zcela
normalizuji. U zbyvaijicich dvou tretin jsou hodnoty téchto test(
vyznamné zlepseny, nicméné zlstavaji nad horni hranici normy.

Malé mnozstvi krve je nutné pro genetickou analyzu. Détem, které jsou
|éCeny kolchicinem, musi byt dvakrat rocné vysetrovana krev a moc z
dlvodu monitorace lécby.
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Moc je vysSetrfovana na pritomnost bilkoviny a ¢ervenych krvinek.
Béhem zachvatu mUze byt toto vysSetreni prechodné pozitivni.
Pretrvavajici pozitivita bilkoviny v moci mlze signalizovat amyloidozu.
Jeji vylouCeni nebo potvrzeni Ize provést rektalni Ci ledvinnou biopsii.
RektaIni biopsie je snadno proveditelné vysetreni, kdy se odebere velmi
male mnozstvi sliznice z konecniku. Pokud se v tomto vzorku neprokaze
pritomnost amyloidu, je treba provést biopsii z ledviny, aby byla
diagnoza potvrzena. Biopsie ledviny je provadéna za hospitalizace.
Vzorek tkané ziskany z biopsie je nabarven a vySetren na pritomnost
amyloidu.

2.3 Muze byt FMF lééena ¢i vylééena?

FMF nelze zcela vylécit, ale mlze byt Ié¢ena celozivotnim uzivanim
kolchicinu. Timto zplsobem Ize predejit opakovanym atakdm i rozvoji
amyloidozy. Pokud pacient prestane |ék uzivat, zachvaty a riziko
amyloidozy se vraceji.

2.4 Jaka je lécba?

Lécba FMF je jednoduchd, levnéa a bez zadvaznych vedlejsich Gcinkd
pokud je uzivana ve spravnych davkach. V dnesni dobé je kolchicin
|ékem volby pri FMF: Po stanoveni diagnozy je |éCba kolchicinem
dozivotni. Pokud je kolchicin uzivan spravné, zachvaty vymizi asi u 60%
pacientd, u 30% pacientl je efekt ¢astecny, nelcinny je l1ék v 5-10%
pripadd.

LéCba nejen kontroluje ataky onemocnéni, ale také snizuje riziko
amyloidozy. Proto je zcela zdsadni, aby pacient a jeho rodina pochopili
dllezitost pravidelného uzivani Iéku v predepsanych davkach. PIné
spoluprace rodiny je velmi dllezitd. Pokud je toto splnéno, dité mize zit
plnohodnotny zivot s normalnimi vyhlidkami délky zivota. Rodice by
neméli upravovat davky bez konzultace s Iékarem.

Davka kolchicinu by neméla byt zvySovana béhem jiz probihajici ataky.
Lék nema bezprostredni vliv na probihajici ataku, dllezité je jejimu
vzniku predejit.

Biologicka IéCba se predepisuje pacientlim, kteri jsou rezistentni na
kolchicin.
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2.5 Jaké jsou vedlejsi ucCinky lécby?

Neni lehké prijmout fakt, ze dité musi navzdy uzivat tablety kolchicinu.
Rodice se ¢asto boji jejich vedlejsich Gc¢inkd. Tento 1€k ma vsak
minimalni vedlejsi ucinky, které se véetsinou upravi snizenim davkovani.
NejcastéjSim vedlejsim Ucinkem je prdjem.

Nékteré déti netoleruji predepsané davky z dlivodu ¢astych vodnatych
stolic. V téchto pripadech musi byt davkovani upravedeno na
tolerovanou hranici a pak pomalu zvySovano zpét na potrebnou davku.
Snizenim laktozy v potravé na tri mésice milze zazivaci problémy
upravit.

Dalsimi vedlejsimi UCinky jsou nevolnost, zvraceni a krecCe v brise.
Vzacné se mlze objevit svalova slabost. Pocet krvinek (bilych,
¢ervenych a krevnich desti¢ek) se mdze prechodné snizit, ale
upravenim davky se normalizuje.

2.6 Jak dlouho trva lécba?
FMF vyzaduje |éCbu celozZivotni

2.7 Jak je to s alternativnimi a nekonvencnimi lécebnymi
metodami?
Takové neni znamy.

2.8 Jaké pravidelné kontroly jsou treba?
Pacienti na dlouhodobé |éCbé by méli mit vySetreni moci a krve alespon
2x rocneé.

2.9 Jak dlouho bude nemoc trvat?
Jedna se o celozivotni onemocnéni.

2.10 Jaky je dlouhodoby vyvoj (prognéza) nemoci?
Jestlize je nemoc spravné a dlouhodobé |éCena kolchicinem, ziji déti s
FMF normalni zivot. Pokud je vSak stanoveni diagnozy opozdéno nebo je
pacient nespolupracuijici, riziko rozvoje amyloidozy se zvysSuje, coz
zhorsSuje prognozu. Déti, u kterych se rozvine amyloidoza, mohou
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potrebovat transplantaci ledvin.
RUstové opozdéni neni hlavnim problémem FMF.

2.11 Je mozné se uplné vylécit?

Ne, protoze se jedna o vrozené onemocnéni. Nicméné celozivotni 1éCba
kolchicinem dava pacientim moznost zit plnohodnotny Zivot bez
omezeni a bez zvyseného rizika amyloidozy.
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