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1. Kas ir CANDLE (Chronic Atypical Neutrophilic Dermatosis
with Lipodystrophy and Elevated temperature)?

1.1. Kas tas ir?

Hroniska netipiska dermatoze ar lipodistrofiju un paaugstinatu
temperttru (CANDLE). Ta ir reta genetiska slimiba. Agrak ta tika deveta
par Nakajo-Nishimura sindromu vai japanu autoimunu iekaisuma
sindromu ar lipodistrofiju (JASL) vai locitavu kontraktiram, muskulu
atrofiju, mikrocistisko anémiju un panikulita izraisitu lipodistrofiju
bérniba (JMP). Slimibas skartie bérni cies no atkartota drudza lekmeém,
adas bojajumiem, kas ilgst vairaku dienu/nedélu garuma un atstaj
paliekosas purpursartas rétas, muskulu atrofijas, progreséjosas
lipodistrofijas, artralgijas un locitavu kontrakttras. Ja slimibu nearste,
tad tas sekas var novest lidz invaliditatei vai pat navei.

1.2. Cik biezi slimiba sastopama?

CANDLE ir reti sastopama slimiba. PasSreiz tiek Iésts par 60 slimibas
gadijumiem, kuri aprakstiti literattra, tacu noteikti pastav vairaki citi
nediagnosticeti gadijumi.

1.3. Vai ta ir iedzimta slimiba?

Ta ir iedzimta autosomali recesiva slimiba (tas nozime, ka ta nav
saistita ar noteiktu dzimumu un pacienta vecakiem var nepiemist Sis
slimibas simptomi). Sis transmisijas veids nosaka to, ka CANDLE
slimibas gadijuma, individam jabut mutetiem diviem geniem, vienam -
no mates un otram no téva. Tadéjadi abi vecaki ir parnésataji un nevis
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pacienti (parnésatajam var buat mutéta viena gena kopija, bet nepiemist
pati slimiba). Vecakiem, kuru bernam ir CANDLE, pastav 25% liels risks,
ka otram bérnam ari bus Si slimiba. Prenatala diagnostika Sis slimibas
gadijuma ir iespejama.

1.4. Kapec manam bernam ir si slimiba? Vai no tas iespejams
pasargaties?

Bérnam ir S1 slimiba, jo vins ir piedzimis ar mutétiem géniem, kas izraisa
CANDLE slimibu.

1.5. Vai ta ir lipiga?
Ne, ta nav.

1.6. Kadi ir slimibas galvenie simptomi?

Slimibas sakums noverots laika no dzives pirmajam divam nedélam lidz
seSiem ménesiem. Bérnam raksturigie simptomi ir atkartotas drudza
lekmes un eritematozi uzliesmojumi, izsitumi uz adas, kas var ilgt no
dazam dienam lidz pat nedélam un atstat purpursartas rétas.
Raksturigie simptomi ir violeti, pietukusSi acu plakstini un uztukusas
lUpas.

Periféra lipodistrofija (galvenokart uz sejas un rokam) parasti paradas
véla zidaina vecuma un sastopama visiem pacientiem, kas biezi vien
izpauzas ka mainiga augsanas aizture.

Artralgija bez artrita biezi vien tiek novérota lielakajai dalai pacientu,
kas laika gaita attistas ka nopietnas locitavu kontrakttras. Vel viens
retak sastopams simptoms ir konjuktivits, mezglains episklerits, ausu un
deguna hondroitins un aseptisks meningits. Lipodistrofija ir
progreséjosa un neatgriezeniska.

1.7. Kadas ir slimibas izraisitas iespejamas komplikacijas?
Zidainiem un bérniem ar CANDLE pakapeniski palielinas aknas un
progrese perifero tauku un muskulu masas zudums. Tadas problémas
ka paplaSinats sirds muskaulis, sirds aritmija un locitavu kontrakturas var
paradities veélak - dzives laika.
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1.8. Vai visiem berniem slimiba izpauzas vienadi?
Visi Sis slimibas skartie bérni ir nopietni slimi. Tomér simptomi visiem
bérniem nav vienadi. Tie var atskirties pat vienas gimenes bérniem.

1.9. Vai slimibas izpausmes berniem ir atskirigas no
pieaugusajiem?

Slimibas progreséjosa gaita nozimé to, ka kliniska aina bérniem dal§ji
atskiras no pieauguso. Bérniem raksturigas atkartotas drudza I€kmes,
|éna augSana, izmainas ada un sejas vaibstos. Muskulu atrofija, locitavu
kontraktlras un periféra lipodistrofija parasti paradas véla zidainu
vecuma vai pieaugusa vecuma. PieauguSajiem var paradities sirds
aritmija (izmainas sirds ritma) un paplasinats sirds muskaulis.

2. DIAGNOZE UN ARSTESANA

2.1. Ka to diagnostice?

Vispirms ir jabut aizdomam par CANDLE, kas balstitas uz bernam
piemitosajiem slimibas simptomiem. Vienigais CANDLE diagnozes
apstiprinasanas veids ir genétisko analizu veiksana. CANDLE diagnoze ir
apstiprinata, ja pacientam tiek noteiktas divas genu mutacijas, pa
vienai no katra vecaka. Genétiskas analizes nav iespéjams veikt visas
arstniecibas iestades.

2.2. Cik liela nozime ir parbaudem?

Asins analizes, kuras nosaka eritrocitu grimsanas atrumu (EGA), CRP,
pilnu asins ainu un fibrinogenu tiek veiktas slimibas uzliesmojumu laika,
lai noteiktu iekaisuma un anemijas izplatibu. Aknu enzimu (asinis)
parbaude tiek veikta, lai noteiktu aknu bojajumu esamibu.

Sis parbaudes tiek requlari atkartotas, lai noteiktu, vai raditaji ir
atgriezusSies norma vai tuvu tai. Genétisko analizu veikSanai ir
nepieciesams neliels daudzums asinu.

2.3. Vai slimibu var arstet vai izarstet?
CANDLE slimibu nevar izarstét, jo ta ir genétiska slimiba.
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2.4. Kada ir arstesana?

CANDLE sindroma arstésanai nav efektiva arstésanas veida. Pieradits,
ka steroidu lietoSana augstas devas (1-2 mg/kg/diena) uzlabo veselibas
stavokli, ka piemeéeram, samazina izsitumus uz adas, drudzi un sapes
locitavas, tacu Sie simptomi biezi vien atgriezas. Tumornekrozes faktors
alfa (TNF-alfa) nodroSina pagaidu veselibas stavokla uzlaboSanos
daziem pacientiem, tacu citiem - rada uzliesmojumus. Minimalu
efektivitati sniedz tadi imunsupresivie medikamenti ka tocilizumabs.
Sobrid turpinas eksperimentali pétijumi par arstésanu ar JAK - kinazes
agentu (tofacitinibs).

2.5. Kadi ir arstesanas blakusefekti?

Kortikosteroidi tiek asocieti ar tadiem blakusefektiem ka svara
palielinasanas, sejas pietukums un garastavokla svarstibas. Ja steroidi
tiek noziméti ilgakam laika periodam, tad tie var izraisit augSanas
aizturi, osteoporozi, paaugstinatu asinsspiedienu un diabétu.

TNF-a agenti ir nesen atklatie medikamenti, tapéc to lietoSana tiek
saistita ar palielinatu infekciju risku, tuberkulozes attistiSanos un
iesp&jamam neirologiskam vai imdnsistémas slimibam. Sobrid nav
pieejamu datu, kas liecinatu par paaugstinatu risku saslimstibai ar
laundabigo audzéju, lietojot Sos medikamentus.

2.6. Cik ilgi jaarstejas?
Arstésana ilgst visu pacienta dzivi.

2.7. Ka ir ar netradicionalam vai papildu arstesanas terapijam?
CANDLE sindroma gadijuma nav zinu par Sada veida arstéSanas
terapijam.

2.8. Cik biezas parbaudes ir nepiecieSamas?

Bérniem nepiecieSamas regularas vizites pie bérnu reimatologa (vismaz
tris reizes gada), lai kontrolétu slimibas gaitu un pielagotu
nepiecieSsamo arstéSanu. Vismaz divas reizes gada bérniem janodod
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asins un urina analizes.

2.9. Cik ilgi jaarstejas?
CANDLE slimiba ilgst visu pacienta dzivi. Tomeér tas aktivitate laika gaita
var mazinaties.

2.10. Kada ir slimibas ilgtermina prognoze (paredzamais
iznakums un arstesanas kurss)?

Dzives ilgumu var ietekmét vairaku organu iekaisums, kas var izraisit
navi. Dzives kvalitati galvenokart ietekmé ierobezotas fiziskas
aktivitates, drudzis, sapes, ka ari atkarotas un komplicétas iekaisuma
lekmes.

2.11. Vai ir iespejams atveseloties pilniba?
Né, jo ta ir genétiska slimiba.

3. IKDIENAS DZIVE

3.1. Ka slimiba ietekme berna un gimenes ikdienas dzivi?
Galvenokart ar lielako dalu problému bérnam un gimenei ir jasaskaras
pirms diagnozes uzstadisanas.

Daziem bérniem veidojas kaulu deformacija, kas butiski ietekme
ikdienas ierasto aktivitasu veikSanu. Ik dienu nepiecieSamas injekcijas
rada ne tikai fizisku apgratinajumu vai diskomfortu, bet ari ierobezo
celoSanu anakinras uzglabasas noteikumu dél.

llgsto$a arstésana dzives garuma rada psihologisko apgratinajumu. Saja
gadijuma var palidzét atbalsta grupas pacientiem un vinu vecakiem.

3.2. Ka ir ar skolas apmeklejumu?
Bérniem ar hroniskam slimibam ir svarigi turpinat izglitoties. Pastav dazi
faktori, kas var radit problémas ar skolas apmekléSanu, tapéc ir svarigi
skaidrot bérna iespéjamas vajadzibas skolotajiem. Vecakiem un
skolotajiem ir jadara viss iespéjamais, lai berns pilnvertigi varetu
piedalities visas skolas aktivitates. Tas ir svarigi, lai bérns justos
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veiksmigs ne tikai akadémiskaja izpratné, bet ari justos pienemts
kolektiva un novértéts no vienaudzu un vecaku puses. Viens no
veselibas aprupes mérkiem hroniski slimiem pacientiem ir veicinat
integrésanos profesionalaja vidé gados jauniem pacientiem.

3.3. Ka ir ar sportu?

PiedaliSanas sporta aktivitates ir ikviena bérna ikdienas neatnemama
sastavdala. Viens no arstésanas mérkiem ir laut bérnam dzivot péc
iespéjas pilnvertigu dzivi, lai bérns nejustos atskirigs no saviem
vienaudziem. Visas aktivitates var tikt piemérotas péc iespéjam.
Slimibas akutajos periodos ieteicams ierobezot fiziskas aktivitates vai
ieplanot atputu.

3.4. Ka ir ar uzturu?
Specials uzturs nav nepiecieSames.

3.5. Vai klimats ietekme slimibas gaitu?
Klimats neietekme slimibas gaitu.

3.6. Vai bernu drikst vakcinet?
Ja, bérnu drikst vakcinét. ArstéjoSajam arstam jainformeé vecaki par
dzivo vakcinu veikSanu.

3.7. Ka ir ar dzimumdazivi, grutniecibu un tas planosanu?

Lidz Sim bridim nav publicéta informacija par ietekmi uz So aspektu.
Tapat ka citam autoimunologiskajam saslimSanam, ieteicama planota
grutnieciba, lai piemeérotu atbilstoSu arstésanu, kas neatstaj
nelabvéligas sekas uz augli.
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