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1. Ml AZ FMF

1.1 Mi ez?

A familiaris mediterran |4z (Familial Mediterranean Fever, FMF) egy
genetikailag 6rokl6dd betegség. A betegek visszatérd lazrohamokban
szenvednek, amelyekhez hasi vagy mellkasi fajdalom, illetve izlleti
fajdalom és duzzanat tarsul. A betegség altalaban a mediterran és a
kdzel-keleti szarmazasu embereket, f6leg a zsidékat (kulondsen a
szefardokat), a torokoket, az arabokat és az 6rményeket érinti.

1.2 Milyen gyakori?

A betegség gyakorisaga a magas kockazatnak kitett populacidkban
nagyjabdl egy és harom kozotti 1000 fébdl. Mas etnikumokban ritkan
fordul eld. A betegséget okozd gén felfedezése 6ta azonban nd a
diagnosztizalt esetek szama még azokban a populacidkban is,
amelyekben azt hitték, hogy ritkadbb, példaul az olaszok, a gorégok és
az amerikaiak korében.

Az FMF 20 éves kor elétt jelentkezik a betegek kb. 90%-anal. A
paciensek tobb mint felénél tizéves kor el6tt alakul ki.

1.3 Mik a betegség okai?

Az FMF genetikai betegség. A kialakulasaért felel6s gén az MEFV, amely
a gyulladasok természetes gydgyulasaban szerepet jatszd fehérjét
szabdlyozza. Ha ez a gén mutaciot hordoz - amint ez az FMF esetében
fennall -, akkor ez a szabalyozds nem muikodik megfeleléen, és a
betegeknél [dzrohamok Iépnek fel.
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1.4 Orokletes-e ez a betegség?

Autoszomalis recessziv betegségként az esetek tobbségében orokletes,
ami azt jelenti, hogy a szil6knél altaldban nem jelentkeznek a tlnetei.
Ez a fajta 6rokl6dés azt jelenti, hogy az FMF kialakuldsahoz ugyanannal
az egyénnél az MEFV gén mindkét példanyaban (az egyik az anyatdl, a
masik az apatél) mutaciénak kell fellépnie, tehat mindkét szilének
hordoznia kell azt (a hordozéban csak egy génmutacidé van, de nincs
betegség). Ha a betegség a kiterjedt csaladban jelen van, akkor
valdszinlleg kialakul testvérnél, unokatestvérnél, nagybdacsinal vagy
tavoli rokonnal is. Ugyanakkor, amint azt az esetek kis hanyadanal
megfigyelték, ha az egyik szulé FMF-ben szenved, és a masik hordozza
a génmutaciot, akkor 50% az esély arra, hogy a gyermeknél is kialakul
a betegség. A betegek kis részénél a génnek az egyik vagy akar
mindkét példanya normalisnak tdnik.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?

A gyermeknek azért van ez a betegsége, mert olyan génmutacidkat
hordoz, amelyek FMF-et okoznak.

1.6 Fert6z6-e a betegség?
Nem.

1.7 Mik a fo tunetei?

A betegség f6 tlinetei a visszatéro |az, amelyhez hasi, mellkasi vagy
izUleti fajdalom tarsul. A hasi fajdalom a leggyakoribb, a betegek kb.
90%-anal fellép. A mellkasi fajdalom a betegek 20-40%-anal, az izlleti
fajdalom pedig 50-60%-uknal jelentkezik.

A gyermekeknél dltalaban egy konkrét tipustd roham, példaul visszatéré
hasi fajdalom és 1az jelentkezik. Egyes betegeknél azonban kilonb6zd
tipusd rohamok is felléphetnek, egyszerre egy- vagy akar tobbféle is.
Ezek a rohamok maguktél, kezelés nélkll elmulnak, idétartamuk egytdl
négy napig terjed. A roham végén a betegek teljesen rendbe jonnek, és
a rohamok k6zotti idészakban jol érzik magukat. A rohamok némelyike
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annyira fajdalmas lehet, hogy a betegnek vagy a csaladjanak orvosi
segitséget kell kérnie. A sulyos hasi rohamok hasonlithatnak az akut
vakbélgyulladasra, ezért a betegek némelyikénél felesleges hasi
mutétre, példaul vakbélmdtétre kerllhet sor.

Ugyanakkor felléphetnek olyan rohamok is - akdr ugyanannal a
betegnél is -, amelyek elég enyhék ahhoz, hogy 6ssze lehessen
téveszteni ket a hasi problémadkkal. Ez az egyik oka annak, hogy nehéz
felismerni az FMF eseteket. A hasi fajdalom ideje alatt a gyermeket
altaldban székrekedés gyotri, de a fajdalom enyhllésével egyidejlileg a
széklet is lagyul.

El6fordulhat, hogy az egyik roham nagyon magas lazzal, a masik csak
enyhe h6emelkedéssel jar. A mellkasi fajdalom rendszerint csak a
mellkas egyik oldalat érinti, de olyan sulyos lehet, hogy a beteg nem
tud elég mélyen lélegezni. Ez napokon belil elmulik.

A betegség altaldban csak egy izuletet érint (monoartritisz). Ez
leginkabb az egyik boka vagy térd. Az izilet annyira megduzzadhat és
fajhat, hogy a gyermek nem tud jarni. A betegek mintegy harmadanal
voros bérkittés jelenik meg az érintett izllet feletti bérterileten. Az
izUleti rohamok valamivel hosszabb ideig tarthatnak, mint az egyéb
fajta rohamok, és négy napig, de akar két hétig is eltarthat, mire a
fajdalom teljesen elmulik. Egyes gyermekeknél el6fordulhat, hogy a
betegség egyetlen tlinete a visszatérd izuleti fajdalom és duzzanat, és
ezt tévesen akut reumas lazként vagy gyermekkori idiopatias
artritiszként diagnosztizaljak.

Az esetek mintegy 5-10%-aban az izlleti betegség krdonikussa valik, és
izUletkarosodast idézhet eld.

Bizonyos esetekben az FMF-re jellemzd bdrkittés, ugynevezett
orbancszerl (erysipelas-szeri) kelés jelenik meg altalaban az alsé
végtagokon és az izuletek feletti bdrterileten. Egyes gyermekek
labszarfajdalomra panaszkodhatnak.

A roham ritkdbb formainal kiljulé perikarditisz (szivburokgyulladas),
miozitisz (izomgyulladas), meningitisz (agyhartyagyulladas) és
periorhitisz (here koruli gyulladas) jelentkezhet.

1.8 Mik a lehetséges szovodmények?

Bizonyos egyéb, érgyulladassal (vaszkulitisszel) jar6 megbetegedéseket
- példaul Henoch-Schoénlein-purpurat és poliarteritisz noddézat -
gyakrabban medgfigyeltek az FMF-es gyermekek kérében. A kezeletlen
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esetekben az FMF legsulyosabb szovédménye az amiloidézis. Az amiloid
eqgy specialis fehérje, amely bizonyos szervekben, példaul a vesében, a
bélben, a bérben és a szivben rakddik le, és fokozatosan karositja annak
mUkodését, féleg a veséét. Nem kifejezetten az FMF-re jellemz6, mas
krénikus gyulladasos betegségek szovédménye is lehet, ha azokat nem
kezelik megfeleléen. A vizeletben megjelend fehérjék a betegség
jelenlétére utalhatnak. Az amiloid kimutatdsa a bélben vagy a vesében
igazolja a diagndzist. A megfelel6 dézisu kolhicinnel (ldsd gydgyszeres
kezelés) kezelt gyermekeknél nem all fenn ezen életveszélyes
szovédmeény kialakuldsanak kockdazata.

1.9 Minden gyermeknél azonos a betegség?

A betegség nem azonos minden gyermeknél. Ezenkivil a rohamok
tipusa, id6tartama és sulyossaga is eltér6 lehet minden egyes esetben,
még ugyanannal a gyermeknél is.

1.10 Kiulonboézik-e a gyermekek és a felnéttek betegsége?
Altaldban a gyermekkori FMF hasonlit a felnéttkorihoz. A betegség
bizonyos jellemz6i, példaul az artritisz (iztleti gyulladas) és a miozitisz
gyakoribbak gyermekkorban. A rohamok gyakorisaga altalaban csokken
az életkor el6rehaladtaval. A periorhitisz gyakrabban kimutatjak fiatal
fidknal, mint felnétt férfiaknal. Az amiloiddzis kockazata magasabb a
kezeletlen betegeknél, akiknél a betegség koran jelentkezik.

2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?
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.
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Utankovetés: a végleges diagndzis felallitasa eldtt szoros
megfigyelés alatt kell tartani azt a gyermeket, akinél FMF gyanduja all
fenn. Az utankdvetési 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
kilonb6z6 okok miatt. A szllbket 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 valészinUsitik az FMF
diagndzisat, kortlbelll hat hdnapig kolhicint adnak, majd a tlineteket
utdna Ujra megvizsgaljak. FMF esetén a rohamok vagy teljesen
megszlinnek, vagy a szamuk, sulyossaguk és idétartamuk csokken.
Csak a fenti |épések megtétele utan lehet a betegnél diagnosztizalni az
FMF-et, és élete végéig kolhicint felirni neki.

Mivel az FMF a test tobb klulonb6z6 szervrendszerét érinti, esetleg
kilonféle szakorvosokat kell bevonni annak diagnosztizdlasaba és
kezelésébe. Ez lehet altalanos gyermekorvos, gyermek- vagy altalanos
reumatologus, nefroldgus (vesespecialista) és gasztroenterolégus
(emésztdszerv-specialista).

Genetikai elemzés: nemrégiben lehetdvé valt, hogy genetikai
elemzéseket végezzenek a betegeknél azoknak a mutacidoknak a
kimutatasa céljabdél, amelyek a feltételezések szerint felel6sek az FMF
kialakulasaért.

A klinikai diagnodzis akkor igazolédik, ha a beteg 2 génmutaciot hordoz,
mindkét szUl6jétdl egyet-egyet. A mostanaig leirt mutacidkat azonban
az FMF-es betegek kb. 70-80%-anal kimutattdk. Ez azt jelenti, hogy
vannak olyan FMF-es betegek, akik egy génmutaciét hordoznak, vagy
még azt sem; az FMF diagndzisa tehat még mindig a klinikai
megitélésen alapul. Nem biztos, hogy a genetikai elemzés elvégezhetd
a kezelést nyujtd egészséglgyi intézmények mindegyikében.

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

Tobb mas olyan betegség is létezik, amely visszatérd lazrohamokkal,
hasi és izlleti 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
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 normadlis 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 részeslldé gyermekektdl évente
kétszer vér- és vizeletmintat kell venni megfigyelés céljabdl.
Vizeletvizsgalatot is végeznek fehérje és vorosvértestek esetleges
jelenlétének kimutatasa érdekében. A rohamok ideje alatt az értékek
atmenetileg valtozhatnak, de a vizeletben a tartésan magas
fehérjeszintek amiloidézisra utalhatnak. A kezel6orvos ebben az
esetben végbél- vagy vesebiopsziat végezhet. A végbélbiopszia soran
egy nagyon kis darab szovetet vesznek a végbélbdl; ezt nagyon konny
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 Kezelhet6-e, van-e ra gyogymod?
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Az FMF nem gydgyithatd, de kolhicin élethosszig tarté szedésével
kezelhetd. lly mdédon meg lehet el6zni vagy csokkenteni lehet a
visszatérdé rohamokat, és meg lehet akadalyozni az amiloiddzis
kialakuldsat. 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 gydgyszer
helyes szedése esetén a rohamok a betegek kb. 60%-anal megszinnek,
30%-uknal részleges terapias valasz jelentkezik, de 5-10%-uknal a
kezelés hatastalan.

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 gydgyszer
szedése az elbirt adagban. A kezelési elb6irasok betartdsa nagyon
fontos. Ha ez megtorténik, akkor a gyermek normalis életet élhet,
normalis varhatd élettartam mellett. A sztul6k semmiképpen nem
modosithatjak a gydgyszeradagot a kezelborvos tudta nélkul.

A kolhicin adagjat nem szabad emelni a mar aktiv roham ideje alatt,
mivel az semmilyen hatassal nem jar. A rohamok megel6zése a fontos.
A kolhicinnel szemben ellenallé betegeknél bioldgiai szereket
alkalmaznak.

2.5 Melyek a gydgyszeres kezelés mellékhatasai?

Nem koénny( elfogadni, hogy a gyermeknek élete végéig gydgyszert kell
szednie. A szUl6k gyakran aggddnak a kolhicin esetleges mellékhatasai
miatt. Pedig ez egy biztonsdgos gydégyszer, amelynek az enyhe
mellékhatdsai altalaban 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
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a megfelel6 szintre. Az étrend laktdztartalmat szintén csékkenteni lehet
kb. 3 hétig, és akkor az emésztlszervi tiinetek rendszerint elmulnak.
Egyéb mellékhatasok lehetnek: hanyinger, hanyas és hasi gércsok. A
gyogyszer ritka esetekben izomgyengeséget okozhat. A periférias
vérsejtek (fehér- és vorosvérsejtek és vérlemezkék) szama néha
csokkenhet, de a dézis 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 kiegészitd terapia.

2.8 Milyen idoszakos vizsgalatok, ellendrzések sziikségesek?
A kezelés alatt all6 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, megfeleld kolhicin-kezelés mellett az FMF-ben
szenved6 gyermekek normadlis életet élnek. A diagndzis késése, illetve a
kezelési eldirasok betartdsanak elmulasztasa az amiloidézis
kockdzatdnak ndvekedéséhez vezet, ami rossz prognodzist eredményez.
Veseatultetésre szorulhatnak azok a gyermekek, akiknél amiloidézis
alakul ki.

FMF esetén nem sulyos probléma a novekedés lelassulasa.

2.11 Lehetséges-e a teljes felépulés?
Nem, mert az FMF genetikai betegség. Az élethosszig tart6 kolhicin-
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kezelés azonban lehetdséget ad a beteg szamara, hogy normalis,
korlatozasoktdl mentes életet éljen, és ne legyen kitéve az amiloiddzis
kockazatanak.

3. MINDENNAPI ELETVITEL

3.1 Hogyan befolyasolhatja a betegség a gyermek és a csalad
mindennapi életét?

A gyermek és csaladja sulyos gondokkal szembesul méar a betegség
diagnosztizalasa el6tt. A gyermeket gyakran kell orvosi vizsgalatra vinni
sulyos hasi, mellkasi vagy izuleti fajdalma miatt. Vannak olyan
gyermekek, akiknél felesleges m(tétre kerll sor a téves diagndézis
miatt. A diagnézis felallitdsa utan az orvosi kezelés célja biztositani azt,
hogy a gyermek és a szllei egyarant nagyjabdl normalis életet éljenek.
Az FMF-es betegeknek hosszu tavu, rendszeres orvosi kezelésre van
szUkséqguk, és el6fordulhat, hogy nehezen tudjak betartani az erre
vonatkozd eldirasokat; ez az amiloiddzis kockazatanak teheti ki a
beteget.
Jelent6s probléma lehet a lelki teher, amellyel az élethosszig tarté
kezelés jar. Nagy segitséget jelenthet a pszichoszocialis tamogatas,
valamint a betegeknek és szll6knek szant ismeretterjesztd programok.

3.2 Mi a helyzet az iskolaval?

A gyakori rohamok nagy gondot okozhatnak az iskolaba jarast illetéen,
de a kolhicin-kezelés segit megoldani ezt a problémat.

Hasznos lehet a betegséggel kapcsolatos tajékoztatas az iskolaban,
kilondsen a tanacsadas a ronamok esetén teendd 1épésekkel
kapcsolatosan.

3.3 Mi a helyzet a sportolassal?

Az élethosszig kolhicinnel kezelt FMF-es betegek barmilyen sportot
Uzhetnek. Az egyetlen problémat az elhlzo6dé izuleti gyulladasos
rohamok jelenthetik, amelyek korlatozhatjak az érintett iztletek
mozgasat.
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3.4 Milyen étrendet kell kovetni?
Nincs specialis étrend.

3.5 Befolyasolhatja-e az éghajlat a betegség lefolyasat?
Nem.

3.6 Kaphat-e védooltast a gyermek?
lgen, a gyermek kaphat véddoltasokat.

3.7 Mi a helyzet a nemi élettel, a terhességgel és a
fogamzasgatlassal?

Az FMF-es betegeknek lehetnek termékenységi problémaik a kolhicin-
kezelés elbtt, de a gydgyszer felirasa utan ezek a problémak
megszlinnek. A terapias doézisok mellett az ondésejtek szamanak
csokkenése igen ritka. A nébetegeknek nem kell abbahagyniuk a
kolhicin szedését terhesség vagy szoptatas ideje alatt.
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