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1. HVAD ER NLRP12 ASSOCIERET PERIODISK FEBER?

1.1 Hvad er det?

NLRP12 associeret periodisk feber er en genetisk sygdom. Det
ansvarlige gen kaldes NLRP12 (eller NALP-12). Dette gen har betydning
for de inflammatoriske signaler. Patienter med aendringer i genet
oplever gentagne episoder med feber ledsaget af en bred vifte af
symptomer som fx hovedpine, ledsmerter, ledhaevelser eller hududslaet.
Symptomerne er formentligt kuldeudlgst. Ubehandlet kan symptomerne
vaere invaliderende men ikke livstruende.

1.2 Hvor almindeligt er det?
Sygdommen er meget sjeelden. Til dato er der pa verdensplan
diagnosticeret feerre end 10 patienter.

1.3 Hvad er arsagen til sygdommen?

NLRP12 associeret periodisk feber er en genetisk sygdom. Det
ansvarlige gen kaldes NALP12 (eller NALP12). Det aendrede gen er
arsagen til en forstyrrelse af kroppens inflammatoriske respons. Den
praecise mekanisme bag er endnu ikke kendt, men undersgges fortsat.

1.4 Er det arveligt?

NLRP12 associeret periodisk feber nedarves som en autosomal
dominant sygdom. Det betyder, at for at have NLRP12 associeret
periodisk feber ma en af patientens foreeldre have sygdommen. | nogle
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tilfaelde er der ikke andre familiemedlemmer med periodisk feber. | sa
fald er genet enten skadet ved barnets undfangelse (de novo mutation)
eller en af foraeldrene baerer mutationen med har ikke kliniske
symptomer/meget milde symptomer (variabel penetrans)

1.5 Hvorfor har mit barn sygdommen? Kan den forebygges?
Barnet har sygdommen fordi han/hun har arvet sygdommen fra en
foraelder der har NLRP12 mutationen, medmindre der er sket en
nymutation. Personer der har mutationen kan have varierende grad af
kliniske symptomer pa NLRP12 associeret periodisk feber. Sygdommen
kan ikke forebygges.

1.6 Er det smitsomt?
NLRP12 associeret periodisk feber er ikke en infektionssygdom. Kun
personer med genmutationen kan udvikle sygdom.

1.7 Hvad er de veesentligste symptomer?

Hovedsymptomet er feber. Feberen varer 5-10 dage og vender tilbage
med uregelmaessige intervaller (uger til maneder). Udbrud af feber er
oftest ledsaget af en bred vifte af symptomer som fx hovedpine,
ledsmerter, ledhaevelser naeldefeber lignende hududslaet og
muskelsmerter. Feberepisoderne er formentligt kuldeudlgst. | en enkelt
familie er der desuden observeret sensorineuralt hgretab.

1.8 Er sygdommen ens hos alle bgrn?

Sygdommen forlgber ikke pa samme made | alle bgrn. Sygdommen
varierer fra en mild til en mere alvorlig udgave. Herudover kan de
enkelte anfalds sveerhedsgrad variere fra gang til gang - selv i det
samme barn.

1.9 Er sygdommen ens hos bgrn og voksne?

Under opveeksten svinder hyppigheden og sveerhedsgraden af
anfaldene. Der vil dog for de fleste restere en vis grad af
sygdomsaktivitet.
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2. DIAGNOSE OG BEHANDLING

2.1 Hvordan stilles diagnosen?

En medicinsk ekspert vil misteenke sygdommen pa baggrund af kliniske
symptomer og fund sammenholdt med informationer om familiens
sygehistorie.

En lang raekke blodprgver kan anvendes til at pavise inflammation
under sygdomsudbrud. Diagnosen konfirmeres ved hjaelp af gentest
med pavisning af mutation i genet. Differentialdiagnoserne er andre
arsager til periodisk feber, specielt cryopyrin-associeret periodisk
syndrom.

2.2 Hvilken betydning har de anvendte tests?

Biokemiske test er vaesentlige for at stille diagnosen NLRP12 associeret
periodisk feber. Under sygdomsudbrud er CRP, Amyloid A protein (SAA)
og fordelingen af typerne af hvide blodceller veesentlige for at vurderer
graden af inflammation.

Ovenstaende test gentages nar barnet er symptomfrit for at observerer
om de kommer ned i normalt eller naesten normalt niveau. En smule
blod er desuden ngdvendigt til genanalyse.

2.3 Kan det behandles eller helbredes?

NLRP12 associeret periodisk feber kan ikke kureres. Der findes ikke
effektive forebyggende behandlinger. Symptombehandling kan
reducere inflammation og smerte. Nyere leegemidler til kontrol af
inflammation afprgves aktuelt.

2.4 Hvad er behandlingen?

Behandlingen af NALP-associeret periodisk feber inkluderer gigtmedicin
(non-steroidal anti-inflammatory drugs - NSAID) fx indomethacin;
glukokortikoid fx prednisolon eller biologiske leegemidler fx anakinra.
Ingen af disse leegemidler er dog effektive for alle patienter, men de har
hver isaer vist effekt hos nogle. Der mangler data for effekt og sikkerhed
ved NLRP12 associeret periodisk feber.
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2.5 Hvilke bivirkninger er der til behandlingen?
Bivirkninger afhaenger af det valgte leegemiddel. NSAIDs kan give
hovedpine, mavesar og nyreskader. Glukokortikoid og biologiske
leegemidler kan give gget infektionstendens. Herudover har
glukokortikoid behandling en lang raekke af bivirkninger.

2.6 Hvor leenge bgr man behandle?

Der er ingen data der stgtter livslang behandling. Sygdommens tendens
til at mildnes med alderen understatter at leegemidlet pauseres nar
symptomerne eri ro.

2.7 Hvad med non-farmakologisk eller alternativ behandling?
Der findes ikke publiceret data om effektive alternative behandlinger.

2.8 Hvilken opfelgning/kontrol er negdvendig?
Barn med NLRP12 associeret periodisk feber bgr have foretaget blod og
urinanalyse minimum 2 gange arligt.

2.9 Hvor leenge varer sygdommen?
Sygdommen er livslang men symptomerne bliver mildere med alderen.

2.10 Hvad er langtidsprognosen (forventet forlgb) af
sygdommen?

NALP-associeret periodisk feber er en livslang sygdom men
symptomerne bliver mildere med alderen. Da sygdommen er meget
sjeelden kendes langtidsprognosen stadig ikke.

3. DAGLIGDAGEN

3.1 Hvordan kan sygdommen pavirke barnets og familiens
hverdag ?

4/6



Livskvaliteten kan veere pavirket pa grund af de gentagende
feberepisoder. Der kan ofte ga lang tid far den korrekte diagnose kan
stilles, det kan medfgre sengstelse hos foraeldre og ungdvendige
medicinske procedure.

3.2 Hvad med skolen?

Det er vigtigt at fortseette undervisningen af bgrn med kroniske
sygdomme. Der er nogle faktorer der kan pavirke skolefraveeret, og det
er derfor vigtigt at forklare barnets mulige behov til laererne. Foreaeldre
og leerere bgr gagre, hvad de kan for at barnet kan deltage normalt |
skoleaktiviteter, saledes at barnet bade passer sin faglige udvikling og
bliver accepteret og paskegnnet af jeevnaldrende og voksne. Fremtidig
vellykket overgang til et studie og job er essentielt for den unge patient
og er et af malene for den samlede pleje af kronisk syge patienter.

3.3 Hvad med sport?

Deltagelse i sport/idraet er en vigtig del af ethvert barns hverdag. Et af
formalene med behandling er at hjeelpe barnet til at fgre et sa normalt
liv som muligt, uden fglelsen af at veere anderledes end jeevnaldrende.
Barnet ma derfor lave alle de aktiviteter man kan holde til. Men nedsat
fysisk aktivitet eller hvile kan veere ngdvendigt under den akutte fase af
sygdommene.

3.4 Hvad med kost?

Der er ingen specifikke anbefalinger i forhold til kost. Generelt bgr
barnet fa normal, varieret og alderssvarende kost. For at sikre optimal
vaekst anbefales en sund, varieret kost indeholdende tilstreekkelige
maengder af protein, kalk og vitaminer. Overspisning bar undgas hos
patienter der behandles med glukokortikoid, da glukokortikoid kan gge
appetitten.

3.5 Kan klimaet have betydning for sygdomsforigbet?
Kulde kan udlgse episoderne
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3.6 Kan barnet vaccineres?
Ja, barnet kan og bgr vaccineres. Det er dog vigtigt at informerer den
leege der udfgrer vaccinationen inden der gives "levende sveekkede"
vaccine da dette ikke er muligt under vise af behandlingsformerne.

3.7 Hvad med sex-liv, graviditet og praevention?

Ind til videre er der ingen tilgeengelig information i litteraturen om
dette. Som ved andre autoinflammatoriske sygdomme anbefales det at
graviditeter planlaegges, saledes at behandling kan tilpasses i god tid -

med tanke pa eventuelle bivirkninger pa fostret af anti-inflammatoriske
preeparater.
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