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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A szakorvos a fizikdlis vizsgalat soran megallapitott klinikai tinetek és a
csaladi kértorténet alapjan feltételezheti a betegség jelenlétét.

A rohamok ideje alatt a gyulladast tobbféle laboratériumi vizsgalattal
lehet kimutatni. A diagndzist genetikai elemzéssel lehet megeraésiteni,
amely bizonyitékot szolgaltat a mutacidk jelenlétére. A differencial
diagndzis soran mas visszatérf lazzal jaré betegségek, kiléndsen a
kriopirin-asszocialt periodikus szindromak jonnek széba.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentésége?

A laboratériumi vizsgalatok fontosak a NLRP-12-h6z tarsult visszatérd
|az diagnosztizaladsa soran. A roham ideje alatt fontos a CRP és a szérum
amiloid A protein (SAA) szintjének mérése, valamint a teljes vérkép
vizsgalata a gyulladds mértékének megallapitasara.

A tinetmentesség elérése utan, ezeket a vizsgalatokat megismétlik,
hogy az értékek visszatértek-e a normalis szintre. Egy kis mennyiségu
vérminta a genetikai vizsgalathoz is szikséges.

2.3 Kezelhet6-e a betegség, van-e ra gyogymaéd?

A NLRP-12-ho6z tarsult visszatérd laz nem gydégyithaté. Tlineti kezeléssel
csokkenthetd a gyulladas és enyhithet6 a fajdalom. A rohamok
megeldzésére nincs hatasos kezelés, de jelenleg is vizsgalnak Uj
készitményeket a gyulladasos tlinetek kezelésére.
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2.4 Milyen kezelések léteznek?

A NLRP-12-h6z tarsult visszatérd lazat nem szteroid gyulladascsdkkentd
szerekkel (NSAID) - példaul indometacinnal -, kortikoszteroidokkal -
példaul prednizolonnal -,esetleg bioldgiai szerekkel, példaul anakinraval
kezelik. Ezek a szerek nem egyforman hatdsosak, bar ugy tlnik, hogy
egyes betegeknél segitenek. Még nincs bizonyiték arra, hogy hatdsosak
és biztonsagosak a NLRP-12-h6z tarsult visszatérd 1az kezelése
szempontjabdl.

2.5 Melyek a gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

A mellékhatasok az alkalmazott gyégyszertdl figgnek. Az NSAID szerek
fejfajast, gyomorfekélyt és vesekarosodast okozhatnak, a
kortikoszteroidok és a bioldgiai szerek pedig ndvelhetik a fertézések
iranti fogékonysagot. A kortikoszteroidok emellett sok mas mellékhatast
is okozhatnak.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?

Az élethosszig tarto terapia aldtamasztasara nincsenek konkrét adatok.
Mivel normalis esetben az életkor el6rehaladtaval a betegek allapota
javul, valdszinlleg célszeri megprébalkozni a gydgyszer megvonasaval
azoknal az egyéneknél, akiknél a betegség lathatdlag csillapodik.

2.7 Mi a helyzet a nem konvenciondlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészité terapiakkal?
Publikdciékban nem szamoltak be hatasos kiegészité gydgymaddokral.

2.8 Milyen idoszakos vizsgalatok, ellendrzések sziikségesek?
A NLRP-12-ho6z tarsult visszatérd lazban szenvedd gyermekeknél évente
legalabb kétszer vér- és vizeletvizsgalatokat kell végezni.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
A betegség élethosszig tart, de a tinetek enyhllhetnek az életkor
elérehaladtaval.
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2.10 Milyen a betegség hosszu tavu progndzisa (elérelathato

kimenetele és lefolyasa)?
A NLRP-12-ho6z tarsult visszatérd 1az élethosszig tartd betegség, bar a
tinetek mérséklédhetnek az életkor elérehaladtaval. Mivel nagyon ritka

kérkép, a pontos hosszu tavu prognézis nem ismert.
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