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1. CO TO JEST RODZINNA GORACZKA SRODZIEMNOMORSKA

1.1 Co to jest?

Rodzinna gorgczka srédziemnomorska (ang. Familial Mediterranean
Fever, FMF) jest chorobg genetyczng. Pacjenci cierpig z powodu
nawracajgcych przetoméw gorgczkowych, ktérym towarzysza bdle
brzucha lub bdle w klatce piersiowej albo obrzek i bdl stawdéw. Choroba
na og6t dotyka mieszkancéw krajéw basenu Morza Srédziemnego i
Bliskiego Wschodu, w szczegdélnosci Zydéw (zwtaszcza sefardyjskich),
Turkow, Arabow i Ormian.

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?

Zapadalnos$¢ na chorobe w populacji wysokiego ryzyka wynosi 1-3
przypadkdéw na 1000 oséb. W innych grupach etnicznych choroba
wystepuje rzadko. Od czasu odkrycia powigzanego z nig genu
diagnozuje sie jg czesciej, nawet w populacjach, w ktérych byta
uznawana za bardzo rzadka, takich jak Wtosi, Grecy czy Amerykanie.

U okoto 90% pacjentéw ataki FMF zaczynajg sie przed ukonczeniem 20.
roku zycia. U ponad potowy pacjentdw choroba pojawia sie w pierwszej
dekadzie zycia. Nieco czesciej wystepuje u chtopcédw niz u dziewczat
(1,3:1).

1.3 Jakie sa przyczyny choroby?

FMF jest chorobg genetyczng. Gen odpowiedzialny za zachorowanie nosi
nazwe MEFV i dotyczy biatka odgrywajgcego role w naturalnym
zwalczaniu stanu zapalnego. Jesli w genie dojdzie do mutacji, jak w
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przypadku FMF, ta funkcja regulacyjna nie dziata prawidtowo, a pacjenci
cierpig z powodu napaddw gorgczki.

1.4 Czy choroba jest dziedziczna?

W wiekszosci przypadkow jest chorobg dziedziczong autosomalnie
recesywnie, Co oznacza, ze u rodzicOw chorego zazwyczaj nie pojawiajg
sie objawy choroby. Ten rodzaj przekazywania oznacza, ze aby dana
osoba zachorowata na FMF, musi mie¢ zmutowane obydwie kopie genu
MEFV (jedng od matki, a drugg od ojca); w zwigzku z powyzszym
obydwoje rodzice muszg byc¢ nosicielami (nosiciel ma tylko jedng kopie
zmutowang, ale nie choruje). Jesli choroba wystepuje w dalszej rodzinie,
moze sie rozwing¢ u rodzehstwa, kuzynostwa, wujostwa lub dalszych
krewnych. Jednak jak wida¢ na przyktadzie matego odsetka przypadkdéw,
jesli jeden rodzic ma FMF, a drugi jest nosicielem, istnieje
50-procentowe prawdopodobiehstwo, ze ich dziecko zachoruje. U
matego odsetka pacjentéw jedna lub nawet obydwie kopie genu wydaja
sie normalne.

1.5 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?
Dziecko choruje, poniewaz ma mutacje gendéw powodujgcych FMF.

1.6 Czy choroba jest zakazna?
Nie, nie jest.

1.7 Jakie sa gtowne objawy choroby?

Gtéwnym objawem choroby sg nawracajgce gorgczki, ktérym
towarzyszg bdle brzucha, klatki piersiowej lub stawdw. Ataki
dolegliwosci brzusznych zdarzajg sie najczesciej, wystepujg u okoto 90%
pacjentéw. Napady bdlu w klatce piersiowej wystepujg u 20-40%
chorych, a bél stawéw u 50-60% pacjentow.

Zazwyczaj dzieci uskarzajg sie na ataki okreslonego typu, takie jak
nawracajgce bdéle brzucha i gorgczki. Jednak u niektérych pacjentéw
wystepujg ataki innego rodzaju, pojedynczo lub razem.

Ataki te ustepujg samoistnie (co oznacza, ze przemijajg bez leczenia) i
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trwajg od jednego do czterech dni. Po ataku pacjenci odzyskujg petnie
zdrowia, a miedzy napadami czujg sie dobrze. Niektére ataki moga by¢
tak silne, ze pacjenci i cztonkowie ich rodzin zaczynajg szuka¢ pomocy
lekarza. Ciezkie napady objawdéw brzusznych mogg bardzo przypominac
ostre zapalenie wyrostka robaczkowego, dlatego niektérzy pacjenci
mogg sie poddac niepotrzebnej interwencji chirurgicznej, na przyktad
wyciecia wyrostka robaczkowego.

Jednak niektére ataki, nawet u tego samego pacjenta, mogg by¢ na tyle
tagodne, ze sg mylone ze zwyktym uciskiem w jamie brzusznej. To jeden
z czynnikéw, ktéry utrudnia rozpoznanie FMF. Podczas bélu brzucha
dziecko cierpi zazwyczaj na zaparcia, ale w miare jak bdl ustaje,
pojawiajg sie bardziej miekkie stolce.

Dziecko moze miec bardzo wysoka gorgczke w trakcie jednego napadu i
nieznacznie podwyzszong temperature ciata podczas kolejnego. Bol
klatki piersiowej pojawia sie zwykle tylko po jednej stronie, ale moze
by¢ tak silny, ze pacjent nie jest w stanie wzig¢ gtebszego oddechu.
Objaw ten mija w ciggu kilku dni.

Zazwyczaj objawy pojawiajg sie tylko w jednym stawie (tzw.
jednostawowe zapalenie stawdéw). Zazwyczaj jest to kolano lubstaw
skokowy . Staw moze byc tak spuchniety i bolesny, ze dziecko nie moze
chodzi¢. U okoto jednej trzeciej pacjentéw w obrebie zajetego stawu
pojawia sie czerwona wysypka skdérna. Ataki obejmujgce staw moga
trwac nieco dtuzej niz inne rodzaje atakéw, a catkowite ustgpienie bolu
moze potrwac od czterech dni nawet do dwdch tygodni. U niektdrych
dzieci jedyng oznaka choroby mogg by¢ nawracajgce bdle stawdw i
obrzek, ktdre sg btednie diagnozowane jako ostra gorgczka
reumatyczna lub mtodziencze idiopatyczne zapalenie stawéw.

W okoto 5-10% przypadkdw zajecie stawdw przyjmuje postac
przewlektg i moze powodowac uszkodzenia stawu.

W niektérych przypadkach pojawia sie charakterystyczna dla FMF
wysypka (wykwity skérne) w postaci rumienia przypominajgcego réze,
wystepujgca gtdwnie na dolnych konczynach i stawach. Niektére dzieci
mogg odczuwac bdl ndg.

W rzadszych rodzajach atakédw mamy do czynienia z nawracajgcym
zapaleniem osierdzia (zewnetrznej btony okalajgcej serce), zapaleniem
miesni, zapaleniem opon mdézgowo-rdzeniowych (btony otaczajgce;j
mozg i rdzen kregowy) i zapaleniem ostonki pochwowej jadra.
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1.8 Jakie sa mozliwe powiktania?

U dzieci chorych na FMF czesciej rozpoznaje sie pewne choroby,
charakteryzujgce sie zapaleniem naczyn krwionosnych, takie jak
plamica Schonleina-Henocha i guzkowe zapalenie tetnic.
Najpowazniejszym powiktaniem nieleczonej FMF jest rozwdj amyloidozy.
Amyloid jest szczegdlnym biatkiem, ktére odktada sie w niektérych
narzgdach, takich jak nerki, jelita, skéra i serce, powodujac stopniowe
uposledzenie czynnosci tych organdéw, zwtaszcza nerek. Nie jest to
objaw typowy dla FMF i moze on by¢ powiktaniem innych przewlektych
chordb zapalnych, nieleczonych w odpowiedni sposdb. Obecnos¢ biatka
w moczu moze by¢ kluczem do diagnozy. Wykrycie amyloidu w nerkach
lub jelicie potwierdza diagnoze. U dzieci, ktére otrzymujg odpowiednia
dawke kolchicyny (patrz leczenie farmakologiczne), nie wystepuje
ryzyko rozwoju tego zagrazajgcego zyciu powiktania.

1.9 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?
Choroba nie u wszystkich dzieci przebiega tak samo. Ponadto rodzaj,
czas trwania i stopien zaawansowania atakéw moze byc¢ za kazdym
razem inny u tego samego dziecka.

1.10 Czy choroba przebiega inaczej u dzieci i u dorostych?
Ogolnie FMF u dzieci przypomina postac¢ choroby wystepujgca u
dorostych. Jednak pewne cechy choroby, jak zapalenie stawéw i
zapalenie miesni, sg czestsze w okresie dziecinstwa. Czestos¢ atakéw
zazwyczaj maleje z wiekiem pacjenta. Zapalenie ostonki pochwowej
jadra wystepuje czesciej u mtodych chtopcdw niz u dorostych mezczyzn.
Ryzyko wystgpienia amyloidozy jest wyzsze u nieleczonych pacjentéw,
u ktérych choroba wystgpita wczesnie.
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