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1. CO JE TO REKURENTNi HORECKA SPOJENA S NRLP12

1.1 Co je to?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 patfi mezi dédi¢na onemocnéni.
Zodpovedny gen tohoto onemocnéni je oznacovan jako NRLP12 a
uplatrfiuje se v mechanismech prenosu zanétlivych podnétd. Pacienti
trpi opakovanymi zachvaty horeCek doporovazenymi radou dalsich
projevl jako jsou bolesti hlavy, bolesti a otoky kloubd, vyraZzka. Projevy
mohou byt spustény plsobenim chladu. Nelé¢ené onemocnéni mlze
vést k invaliditeé, ale neni zivot ohrozuijici.

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?
Jednd se o velmi vzacné onemocnéni. V soucasné dobé je ve svétée
znamo asi 10 pripadg.

1.3 Jaké jsou priciny nemoci?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 je dédicnym onemocnénim.
Zodpovédny gen je oznaCovany jako NRLP12 (nebo NALP12). Zménéeny
gen zodpovida za poruchu zanétlivé odpovéedi organismu. Presny
mechanismus této poruchy je dosud studovan.

1.4 Je nemoc dédicna?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 se dédi jako autozomalné
dominantni onemocnéni. To znamena, ze jeden z rodic¢d pacienta je
obvykle také postizen. Pokud nikdo v rodiné ditéte timto onemocnénim
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netrpi, mUze se jednat o tzv. mutaci de novo, tedy zménu genu v dobé
koncepce (oplodnéni), pripadné mize mit nemoc u jednoho z rodic
velmi mirny prlbéh a nemusi byt rozpozndna. Tento jev se oznacuje
jako variabilni penetrance.

1.5 Proc¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?

Dité onemocnélo, protoze zdédilo chorobu po jednom z rodic¢d, ktery je
nositelem zménéného genu NRLP12 nebo u ného doslo v raném stadiu
vyvoje k mutaci de novo. Osoba, ktera je nositelem zménéného
(mutovaného) genu mize, ale nemusi mit projevy rekurentni horecky
spojené s NRLP12. Rozvoji nemoci se neda predejit.

1.6 Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
Rekurentni horecCka spojena s NRLP12 neni infekCni chorobou.
Onemocnét mohou jenom jedinci s genetickou poruchou.

1.7 Jakeé jsou hlavni projevy onemocnéni?

Hlavnim projevem je horecka, ktera trva 5-10 dni a vraci se v
nepravidelnych intervalech (tydny az mésice). Ataky horecky jsou
doprovazené rliznymi symptomy jako napfr. bolesti hlavy, bolesti a
otoky kloubU, vyradzka a bolesti svall. Ataky mohou byt vyvolany
chladem. U jedné rodiny byla popsana ztrata sluchu.

1.8 Je nemoc u vSech déti stejna?

Ne, neni. Zavaznost nemoci kolisa mezi mirnymi a tézsimi formami.
Charakter, zavaznost a trvani jednotlivch atak se mohou liSit mezi
pacienty navzajem i mezi jednotlivymi atakami u jednoho pacienta.

1.9 LiSi se choroba v détstvi od dospélosti?
S pokracujicim rl@stem a vyvojem ditéte se ataky mohou zmirnovat,
nicméné urcitd mira aktivity onemocnéni pretrvava celozivotné.

2. DIAGNOZA A LECBA
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2.1 Jak se stanovi diagnoza?

Specialista vyslovi podezreni na diagndézu na zakladé klinickych
symptom@ a rodinné anamnezy.

Krevni testy pomohou urcit pritomnost zanétu béhem ataky horecky.
Diagndza je potvrzena genetickym vySetrenim, které prokaze
pritomnost genové mutace. V diferencialni diagnose je nutné zvazit jiné
periodické syndromy s rekurentnimi horeckami, predevsim syndromy
asociované s kryopyrinem.

2.2 Jaky vyznam maji vysetreni?
Jak uz bylo rec¢eno vyse, laboratorni testy jsou dtlezité k diagnostice
syndromu. Testy zamérené na pritomnost zanétu (CRP, sérovy amyloid,
krevni obraz) provedené béhem ataky horecky urci miru zanétlivého
procesu.

Tyto testy jsou pravidelné opakovany po Ustupu symptomut z dlivodu
zhodnoceni navratu laboratornich parametrt k normé. Malé mnozstvi
krve je nutné pro genetickou analyzu.

2.3 Lze nemoc lécit a vylécit?

Rekurentni horecCka spojena s NRLP12 se neda vylécit, protoze se jednd
o vrozené onemocnéni. U¢inné prostfedky k prevenci rozvoje
hore¢natych atak nejsou k dispozici. Lé¢ba projevl nemoci
(symptomaticka Ié¢ba) mize mirnit zanét i bolest. V souc¢asné dobé se
zkousi nékteré nové léky, které by mohly pomoci udrzet nemoc pod
kontrolou.

2.4 Jaka je lécba?

K Iécbé rekurentni horecky spojené s NRLP12 se pouzivaji nesteroidni
antirevmatika (jako indometacin), kortikosteroidy (prednison), nékdy i
biologickd la¢ba (anakinra). Zadny z téchto 1ékd neni vzdy jednoznacné
ucinny, ale u vsech byl pozorovan alespon u nékterych pacient(
priznivy efekt. Dlkazy o jejich Gcinnosti a bezbecnosti zatim chybi.
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2.5 Jaké jsou vedlejsi ucinky léecby?
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Zalezi na pouzitém léku. Nesteroidni antirevmatika mohou zpUsobit
bolesti hlavy, zaludecni viedy, poSkozeni ledvin. Kortikosteroidy a
biologicka I1éCba zvysSuji vnimavost k infekcim. Kortikosteroidy maiji pfi
dlouhodobém uzivani navic radu dalsich vedlejsich nezadoucich Gcinkda.

2.6 Jak dlouho by méla lécba trvat?

Nejsou k dispozici informace podporujici nutnost celozivotni I1éCby.
Vzhledem k prirozené tendenci nemoci zmirnovat se s pfibyvajicim
vekem se jevi byt rozumné zkusit 1éCbu vysadit, jakmile se pacient zda
byt v dlouhodobém klidovém obdobi.

2.7 Jak je to s alternativni a nekonvencni lécbou?
O ucinnosti takové 1éCby nejsou k dispozici publikované informace

2.8 Jaky typ pravidelnych kontrol je treba?
U déti s rekurentni horeckou spojenou s NRLP12 by se mélo vysetreni
krve a moci opakovat alespon dvakrat ro¢né.

2.9 Jak dlouho onemocnéni potrva?
Jedna se o celozivotni onemocnéni, i kdyz s pfibyvajicim vékem se
projevy mohou zmirnovat.

2.10 Jaka je dlouhodoba prognéza onemocnéni?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 je celozivotnim onemocnénim s
dlouhodobych vyhledech nejsou zatim z divodu vzacnosti onemocnéni
k dispozici.

3. KAZDODENNI ZIVOT

Jak mize nemoc ovlivnit kazdodenni Zivot ditéte a jeho rodiny?
Casté ataky narusSuji normalni rodinny zivot a mohou interferovat s
profesnim uplatnénim pacienta nebo jeho rodi¢l. Opozdéné stanoveni
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diagndzy vede k Uzkosti rodi¢t a nékdy i k neprimérenému a
nadmeérnému vysetrovani ditéte.

3.2 Jak je to se skolou?

Predevsim je dllezité pokracovat ve vzdélavani déti i pres jejich
chronické onemocnéni. Existuje nékolik faktord, které mohou pUsobit
problémy se skolni dochazkou, a proto je nezbytné vysvétlit uciteli
vSechny pripadné potreby ditéte. Rodice a ucitelé by méli udélat
vSechno pro to, aby se dité mohlo Ucastnit Skolnich aktivit bez omezeni.
Budouci integrace v zaméstnani je nezbytna a je jednim z cilG globalni
péce o chronicky nemocné pacienty.

3.3 Jak je to se sporty?

Sport a pohyb patfi mezi zakladni aspekty kazdodenniho Zivota ditéte.
Jednim z cil( 1éCby je umoznit détem, aby vedly normalni Zivot stejné
jako jejich vrstevnici, jak jen je to mozné. VSechny cCinosti Ize tedy
provadét dle tolerance ditéte s vyjimkou akutni faze onemocnéni, kdy je
nezbytné fyzickou aktivitu omezit.

3.4 Je nutné dodrzovat néjakou specialni dietu?

Neexistuje zadny zvlastni dietni omezeni Ci doporuceni . Obecné plati,
ze dité by mélo jist vyvazenou, normalni stravu pro jeho / jeji vék. Pro
vyvijejici se dité je doporucena zdrava, vyvazena strava s dostateCnym
mnozstvim bilkovin, vapniku a vitamind. U déti na 1é¢bé kortikoidy je
nutné predejit prejidani, protoze tyto léky zvysuji chut k jidlu.

3.5 Muze podnebi ovlivnit prubéh onemocnéni?
Ano, chlad mlze byt vyvolavajicim stimulem.

3.6 Muze byt dité oc¢kovano?

Ano, dité mlze a mélo by byt o¢kovano, nicméné osetrujici Ié€kar by mél
byt informovan pred ockovanim zivymi oslabenymi vakcinami, které
mohou byt u nékterych terapii kontraindikovany.

5/6



3.7 Jak je to se sexuadlnim zivotem, téhotenstvim,
antikoncepci?

Dostupné literarni zdroje dosud neuvadéji informace tykajici se této
problematiky. Ridime se, podobné jako u jinych autoinflamatronich
onemocnéni, obecnym pravidlem, Ze je lepsi téhotenstvi planovat z
dbvodu prizplsobeni Ié¢by a moznym vedlejsSim Gc¢inkdm biologické
|éCby na plod.
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