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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

El6sz6r a CANDLE gyanujat kell megallapitani a gyermek betegségének
jellemzdi alapjan. A CANDLE-t csak genetikai elemzéssel lehet igazolni.
A diagnézis akkor igazolddik, ha a beteg 2 génmutaciét hordoz, mindkét
szulgjétél egyet-egyet. Nem biztos, hogy a genetikai elemzés
elvégezhetd a harmadlagos ellatast nyujté egészségugyi intézmények
mindegyikében.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentésége?

A gyulladas és a vérszegénység mértékének meghatarozasa érdekében
a betegség aktivitasanak ideje alatt vérvizsgalatokat végeznek, példaul
megmérik a vérsejtslillyedést, a CRP-szintet, a teljes vérsejtszamot és a
fibrinogénszintet; a mdj érintettségét a majenzimek vizsgalataval mérik
fel.

Ezeket a vizsgalatokat idonként megismétlik annak megallapitasa
érdekében, hogy az értékek visszatértek-e a normal vagy a koruli
szintre. Kis mennyiségl vérminta a genetikai elemzéshez is szukséges.

2.3 Kezelheto6-e, van-e ra gyogymod?
A CANDLE nem gyégyithatd, mivel genetikai betegség.

2.4 Milyen kezelések léteznek?
A CANDLE szindrémara nincs hatasos terapias kdra. Nagy dozisu
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szteroidok (1-2 mg/kg naponta) adasa utan bizonyos tinetek javultak,
példaul enyhtltek a boérkiUtések, a laz és az izlleti fajdalom, de a dézis
csOkkentése utan ezek a tinetek gyakran kidjulnak. A tumornekrézis
faktor alfa (TNF-alfa) gatlék és IL-1(anakinra) gatlék atmeneti javulast
eredményeztek egyes betegeknél, de a betegség fellangolasat idézték
el6 masoknal. A tocilizumab immunszuppressziv szer minimalis
hatdsossagot mutatott. JAK-kindz-gatlék (tofacitinib) hasznalataval jaré
klinikai vizsgalatok jelenleg is zajlanak.

2.5 Melyek a gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

A kortikoszteroidok mellékhatasokat, példaul testsulygyarapodast, az
arcon duzzanatot, illetve hangulatingadozasokat okozhatnak. Ha
hosszabb iddre irnak fel szteroidokat, azok lelassithatjak a névekedést,
valamint csontritkuldst (oszteoporézist), magas vérnyomast és
cukorbetegséget idézhetnek eld.

A TNF-a-gatlékat nem régéta alkalmazzak; ezek a szerek a fertdzés
fokozott kockazataval, a tuberkulézis aktivaléodasaval, valamint
idegrendszeri és mas immunbetegségek esetleges kialakuldsaval
jarnak. Szé6 volt arrél, hogy fennall a rosszindulatl betegségek
lehetséges kialakuldsanak kockazata; jelenleg nincsenek statisztikai
adatok, amelyek bizonyitandk a rosszindulatu betegségek
kialakulasanak fokozott kockazatat ezeknek a szereknek az
alkalmazdasakor.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?
A kezelés élethosszig tart.

2.7 Mi a helyzet a nem konvencionadlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészito terapiakkal?

Nincs bizonyiték ennek a tipusu terapianak a CANDLE szindrémara
torténd alkalmazasara vonatkozéan.

2.8 Milyen iddszakos vizsgalatok, ellendrzések szukségesek?
A beteg gyermekeket rendszeresen (legalabb 3-szor évente) ki kell
vizsgaltatni gyermekreumatoldgussal, aki ellendrzi a betegség
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enyhulésének mértékét, és beallitja a gydgykezelést. A kezelés alatt
allé gyermekeknél legalabb évente kétszer vér- és vizeletvizsgalatot
kell végezni.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
A CANDLE élethosszig tartd betegség. Aktivitasa azonban ingadozhat az
id6 muldsaval parhuzamosan.

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

A varhato élettartam csokkenhet, és a tébb szervet érintd gyulladas
gyakori esetben okoz halalt. A betegség nagymértékben befolyasolja az
életmindséget, mivel a betegek aktivitasa csokken, és laz, fajdalom,
valamint ismétlédd sulyos gyulladasos epizédok Iépnek fel.

2.11 Lehetséges-e a teljes felépiilés?
Nem, mert a CANDLE genetikai betegség.

3/3


http://www.tcpdf.org

