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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhatg?
Altaldban a kovetkezé mddszert kovetik:

Klinikai gyanu: az FMF jelenlétét azutan lehet gyanitani, hogy a
gyermeknek legalabb harom rohama volt. Figyelembe kell venni a
részletes etnikai hatteret, valamint azokat a rokonokat, akiknek hasonlé
panaszaik vagy veseelégtelenséguk van.

A szil6ket meg kell kérni arra, hogy részletesen jellemezzék a korabbi
rohamokat.

Utankovetés: a végleges diagndzis felallitasa eldtt szoros
medgfigyelés alatt kell tartani azt a gyermeket, akinél FMF gyanuja all
fenn. Az utankovetési idészakban lehetdség szerint atfogé fizikalis
vizsgalatot kell végezni egy roham ideje alatt, valamint vérvizsgalatokat
kell végezni a gyulladas jelenlétének kimutatdsa céljabdl. Altaldban
ezeknek a vérvizsgalatoknak az eredménye pozitiv a roham alatt, majd
visszatér a normalis vagy akoruli szintre annak enyhulése utan. Az FMF
felismerésének elGsegitésére osztalyozasi kritériumokat dolgoztak ki.
Egy roham ideje alatt nem mindig lehet megvizsgalni a gyermeket
kilonb6zd okok miatt. A szlildket ezért megkérik arra, hogy vezessenek
naplot és irjak le a torténéseket. A vérvizsgalatokat egy helyi
laboratériumban is elvégezhetik.

A kolhicin-kezelésre adott valasz: azoknak a gyermekeknek,
akiknél a klinikai és a laboratériumi leletek erésen valdszinUsitik az FMF
diagnédzisat, korulbelll hat hénapig kolhicint adnak, majd a tineteket
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utana Ujra megvizsgaljak. FMF esetén a rohamok vagy teljesen
megszldnnek, vagy a szamuk, sulyossaguk és idétartamuk csodkken.
Csak a fenti Iépések megtétele utan lehet a betegnél diagnosztizalni az
FMF-et, és élete végéig kolhicint felirni neki.

Mivel az FMF a test tobb kUlonb6z6 szervrendszerét érinti, esetleg
kilonféle szakorvosokat kell bevonni annak diagnosztizdlasaba és
kezelésébe. Ez lehet altalanos gyermekorvos, gyermek- vagy altalanos
reumatoldogus, nefroldgus (vesespecialista) és gasztroenteroldgus
(emésztOszerv-specialista).

Genetikai elemzés: nemrégiben lehet6vé valt, hogy genetikai
elemzéseket végezzenek a betegeknél azoknak a mutacidknak a
kimutatasa céljabdél, amelyek a feltételezések szerint felelések az FMF
kialakulasaért.

A klinikai diagndzis akkor igazolédik, ha a beteg 2 génmutaciot hordoz,
mindkét szulbjétdl egyet-egyet. A mostanaig leirt mutaciékat azonban
az FMF-es betegek kb. 70-80%-anél kimutattdk. Ez azt jelenti, hogy
vannak olyan FMF-es betegek, akik egy génmutaciot hordoznak, vagy
meég azt sem; az FMF diagndzisa tehat még mindig a klinikai
megitélésen alapul. Nem biztos, hogy a genetikai elemzés elvégezhetd
a kezelést nyujtd egészségligyi intézmények mindegyikében.

A |4z és a hasi fajdalom igen gyakori panaszok gyermekkorban. Ezért
néha nem kénnyU diagnosztizalni az FMF-et még a magas kockazatu
populaciokban sem. Par évig is eltarthat, mire a betegséget felismerik.
A diagndzis késését minimalizalni kell, mivel a kezeletlen betegek az
amiloidézis fokozott kockazatanak vannak kitéve.

Tobb mas olyan betegség is Iétezik, amely visszatérd ldzrohamokkal,
hasi és izuleti fajdalommal jar. Ezeknek a betegségeknek a némelyike
szintén genetikai, és ugyanolyan gyakori klinikai tinetekkel jar, mint az
FMF; ugyanakkor mindegyik betegségnek vannak a sajatos klinikai és
laboratoriumi jellemzéi.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentésége?

A laboratoriumi tesztek fontosak az FMF diagnosztizalasa
szempontjabdl. A gyulladas mértékének meghatarozasa érdekében a
rohamok ideje alatt (legaldbb 24-48 6raval azok kezdete utan) fontosak
az olyan vizsgalatok, mint példaul a vérsejtstllyedés (ESR), a CRP-szint,
a teljes vérkép és a fibrinogénszint vizsgalata. Miutan a gyermek
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tinetmentessé valik, ezeket a vizsgalatokat megismétlik annak
megallapitasa érdekében, hogy az értékek visszatértek-e a normal vagy
akoruli szintre. A betegek mintegy harmadanal a vizsgalati értékek
visszatérnek a normalis szintre. A betegek maradék kétharmadanal az
értékek jelentdsen csokkennek, de a normalis szint fels6 hatara felett
maradnak.

Kis mennyiségl vérminta a genetikai elemzéshez is sziikséges. Az
élethosszig tartd kolhicin-kezelésben részesilé gyermekektdl évente
kétszer vér- és vizeletmintat kell venni megfigyelés céljabol.
Vizeletvizsgalatot is végeznek fehérje és vorosvértestek esetleges
jelenlétének kimutatasa érdekében. A rohamok ideje alatt az értékek
atmenetileg véltozhatnak, de a vizeletben a tartésan magas
fehérjeszintek amiloiddzisra utalhatnak. A kezel68orvos ebben az
esetben végbél- vagy vesebiopsziat végezhet. A végbélbiopszia soran
egy nagyon kis darab szOvetet vesznek a végbélbdl; ezt nagyon kénny
elvégezni. Ha a végbélbiopszia nem mutat ki amiloidot, akkor
vesebiopsziat kell végezni a diagnézis megerdsitése érdekében. A
vesebiopszia elvégzéséhez a gyermeknek kérhazban kell toltenie az
éjszakat. A biopsziaval nyert szoveteket megfestik, majd megvizsgaljak
benne az amiloid esetleges lerakédasat.

2.3 Kezelheto6-e, van-e ra gyogymod?

Az FMF nem gydgyithatd, de kolhicin élethosszig tarté szedésével
kezelhetd. Ily mdédon meg lehet el6zni vagy csokkenteni lehet a
visszatérdé rohamokat, és meg lehet akadalyozni az amiloiddzis
kialakulasat. Ha a beteg abbahagyja a gydgyszer szedését, akkor Ujra
visszatérnek a rohamok, illetve az amiloidézis kockazata.

2.4 Milyen kezelések léteznek?

Az FMF kezelés egyszer(, nem draga, és nem jar semmilyen sulyos
gyogyszermellékhatassal, ha a megfelel§ dézisban szedik. Jelenleg egy
természetes készitmény, a kolhicin a leginkabb alkalmazott gyégyszer
az FMF megel6zd (profilaktikus) kezelésére. A diagndzis feldllitasa utan
a gyermeknek élete végéig szednie kell a gydgyszert. A gydégyszer
helyes szedése esetén a rohamok a betegek kb. 60%-anal megszinnek,
30%-uknal részleges terapias valasz jelentkezik, de 5-10%-uknal a
kezelés hatastalan.
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Ezzel a kezeléssel nem csupan a rohamok csokkenthetdk, de az
amiloiddzis kockazatat is ki lehet zarni. Ennek megfelelen
kulcsfontossagu, hogy az orvosok ismételten elmagyarazzak a
szUl6knek és a betegnek, hogy mennyire életbevagd a gydégyszer
szedése az eldbirt adagban. A kezelési eldirasok betartdsa nagyon
fontos. Ha ez megtorténik, akkor a gyermek normalis életet élhet,
normalis varhatd élettartam mellett. A sztl6k semmiképpen nem
modosithatjak a gydgyszeradagot a kezeldorvos tudta nélkul.

A kolhicin adagjat nem szabad emelni a mar aktiv roham ideje alatt,
mivel az semmilyen hatdssal nem jar. A rohamok megel&zése a fontos.
A kolhicinnel szemben ellenallé betegeknél bioldgiai szereket
alkalmaznak.

2.5 Melyek a gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

Nem koénnyU elfogadni, hogy a gyermeknek élete végéig gydégyszert kell
szednie. A szUl6k gyakran aggddnak a kolhicin esetleges mellékhatasai
miatt. Pedig ez egy biztonsdgos gyogyszer, amelynek az enyhe
mellékhatdsai altaldban megsziinnek a dézis csokkentése utan. A
leggyakoribb mellékhatas a hasmenés.

Egyes gyermekek nem birjak az alkalmazott dézist a gyakori hig széklet
miatt. Ebben az esetben az adagot addig kell csokkenteni, amig az
elviselhetévé nem valik, majd lassan, kis Iépésekben vissza kell emelni
a megfelel6 szintre. Az étrend laktdztartalmat szintén csdkkenteni lehet
kb. 3 hétig, és akkor az emésztbszervi tiinetek rendszerint elmulnak.
Egyéb mellékhatasok lehetnek: hanyinger, hanyas és hasi gorcsok. A
gyogyszer ritka esetekben izomgyengeséget okozhat. A periférias
vérsejtek (fehér- és vorosvérsejtek és vérlemezkék) szama néha
csokkenhet, de a ddzis csokkentése utan visszatér a normalis szintre.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?
Az FMF élethosszig tartd preventiv (megeldz8) kezelést igényel.

2.7 Mi a helyzet a nem konvenciondlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészito terapiakkal?
Az FMF kezelésére nincs ismert kiegészit terapia.
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2.8 Milyen iddszakos vizsgalatok, ellendrzések szukségesek?
A kezelés alatt allé gyermekeknél legalabb évente kétszer vér- és
vizeletvizsgalatot kell végezni.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
Az FMF élethosszig tartd betegség.

2.10 Milyen a betegség hosszu tavu progndzisa (elérelathato
kimenetele és lefolyasa)?

Elethosszig tartd, megfelel$ kolhicin-kezelés mellett az FMF-ben
szenved6 gyermekek normalis életet élnek. A diagndzis késése, illetve a
kezelési elbirasok betartdasanak elmulasztdsa az amiloiddzis
kockazatanak ndévekedéséhez vezet, ami rossz progndzist eredményez.
Veseatlltetésre szorulhatnak azok a gyermekek, akiknél amiloiddzis
alakul ki.

FMF esetén nem sulyos probléma a ndvekedés lelassulasa.

2.11 Lehetséges-e a teljes felépulés?

Nem, mert az FMF genetikai betegség. Az élethosszig tarté kolhicin-
kezelés azonban lehetdséget ad a beteg szamara, hogy normalis,
korlatozasoktdl mentes életet éljen, és ne legyen kitéve az amiloiddzis
kockdzatanak.
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