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1. MI A CANDLE

1.1 Mi ez?

A lipodisztréfiaval és lazzal jard, krénikus atipusos neutrofil dermatézis
(angol neve: Chronic Atypical Neutrophilic Dermatosis with
Lipodystrophy and Elevated temperature, roviditése: CANDLE) egy ritka
genetikai betegség. Régebben a betegséget a szakirodalomban
Nakajo-Nishimura-szindromakeént, lipodisztréfiaval jaré japan
autoinflammatorikus szindrdmaként (Japanese Autoinflammatory
Syndrome with Lipodystrophy, JASL), illetve izUletzsugorodas,
izomsorvadas, mikrocitas vérszegénység és pannikulitisz altal kivaltott,
gyermekkorban kezd6dg lipodisztréfiaként (,,joint contractures, muscle
atrophy, microcytic anaemia, and panniculitis-induced childhood-onset
lipodystrophy", JMP) is emlitették. A beteg gyermekeknél visszatéré
lazrohamok, tébb napig/hétig tartd, a gydégyulds utan lilas
elvaltozasokat hagyé bértinetek, izomsorvadas, progressziv
lipodisztréfia, izlleti fajdalom és izuletzsugorodas Iépnek fel. Ha nem
kezelik, sulyos rokkantsaghoz, sét akar halalhoz is vezethet.

1.2 Milyen gyakori?
A CANDLE ritka betegség. Jelenleg a szakirodalom kozel 60 eset leirasat
tartalmazza, de valdszinlleg vannak még nem diagnosztizalt esetek.

1.3 Orokletes-e ez a betegség?
A betegség autoszomalis recessziv betegségként oroklddik (ami azt
jelenti, hogy nemtdl fliggetlen, és egyik szilénél sem feltétlendl
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jelentkeznek a tlinetei). A betegségnek ez a fajta atadasa azt jelenti,
hogy a CANDLE kialakulasahoz az egyénnek két mutalt gént kell
hordoznia, egyiket az édesanyjatol, a masikat az édesapjatol. Ennek
megfelel6en mindkét szild hordozza a gént (csak egy mutalt
génmasolata van), de nem beteg. A CANDLE-ben szenvedd gyermek
sziuleinél 25% esély van arra, hogy a masodik gyermeknek is ilyen
betegsége lesz. A szlletés eldtti diagndzis lehetséges.

1.4 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté6-e
a betegség?

A gyermeknek azért van ez a betegsége, mert olyan génmutacidkkal
szuletett, amelyek CANDLE-t okoznak.

1.5 Fert6z6-e a betegség?
Nem.

1.6 Mik a f6 tunetei?

A betegség a gyermek 2 hetes koratél 6 hénapos koraig terjed6
idészakban jelentkezik. Gyermekkorban a tinetei k6zé tartoznak a
visszatérd |4z és az eritémas, kor alaku bdérfoltok, amelyek néhany
napig vagy hétig tarthatnak, és lilds elvaltozasokat hagyhatnak maguk
utan. Az arcon megjelend jellegzetes tliinetek a duzzadt, lilds szemhéj és
az ajkak megvastagodasa.

A periférias lipodisztréfia (féleg az arcon és a felsd végtagokban)
altaldban a csecsemdkor vége felé jelenik meg és mindegyik betegnél
kialakul, illetve gyakran, kilonb6z6 mértékben lelassitja a novekedést.
A betegek tobbségénél izlleti gyulladas nélkuli iztleti fajdalmat is
feljegyeztek, valamint id6vel jelent6s mértékd izliletzsugorodas is
kialakulhat. Egyéb, kevésbé gyakori tliinetei a kétéhartya-gyulladas
(konjunktivitisz), a csomds inhartyagyulladas (episzkleritisz), a ful és az
orr porcgyulladdsa (kondritisz), valamint az aszeptikus
agyhartyagyulladasos (meningitisz) rohamok. A lipodisztroéfia
progressziv és maradando.

1.7 Mik a lehetséges szovodmények?
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A CANDLE-ben szenvedd csecsemdknek és kisgyermekeknek
fokozatosan megnagyobbodik a maja és egyre jobban csékken a
periférias zsir- és izomtdémege. Kés6bbi életik folyaman egyéb
problémak is felmertlnek, példaul kitdgulnak a szivizmaik,
szivritmuszavarok |épnek fel, és zsugorodnak az izlleteik.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?

Minden érintett gyermek valdszinlleg sulyosan megbetegszik. A
tinetek azonban nem mindenkinél egyformak. Még ugyanazon a
csaladon belll sem egyforman betegszik meg minden gyermek.

1.9 Kulonbozik-e a gyermekek és a felnottek betegsége?

A betegség progressziv lefolyasa azt jelenti, hogy gyermekeknél a
klinikai kép részben eltérhet a felndtteknél megfigyelttdl. Gyermekeknél
foleg visszatérd lazrohamok jelentkeznek, csokken a ndvekedés, az
arcot érint6é egyedi elvaltozasok, valamint bértinetek alakulnak ki.
lzomsorvadas, izllletzsugorodas és periférias lipodisztréfia altalaban a
csecsemdbkor végén, illetve feln6ttkorban Iép fel. Felndtteknél akar
szivritmuszavarok is el6fordulhatnak, valamint a szivizom is kitagulhat.
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