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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?
Zasadniczo stosuje sie nastepujgce podejscie:

Podejrzenie kliniczne: FMF mozna podejrzewac dopiero wtedy, gdy
u dziecka wystagpig co najmniej trzy ataki. Nalezy wzig¢ pod uwage
szczegdbtowq historie pochodzenia etnicznego oraz przypadki krewnych,
u ktérych wystgpity podobne dolegliwosci lub niewydolnos¢ nerek.
Rodzicow nalezy poprosi¢ o dostarczenie szczegétowego opisu
poprzednich atakéw.

Obserwacja: Dziecko, u ktérego podejrzewa sie wystgpienie FMF,
powinno by¢ monitorowane przed postawieniem ostatecznej diagnozy.
Jesli to mozliwe, w trakcie obserwacji pacjent powinien zosta¢ poddany
badaniu fizykalnemu podczas ataku oraz mie¢ wykonane badania krwi
na obecnos¢ stanu zapalnego. Zasadniczo wyniki testow sg dodatnie w
trakcie napadu, a po jego ustgpieniu wracajg do normy bgdz sg bliskie
normie. Opracowano kryteria klasyfikacji, ktére pomagajg w
rozpoznaniu FMF. Z réznych powoddéw nie zawsze istnieje mozliwos¢
przebadania dziecka w momencie wystgpienia ataku. Dlatego tez
rodzicOw prosi sie o prowadzenie dzienniczka z opisem wszystkich
zaistniatych sytuacji i objawdéw. Rodzice mogg réwniez wykonac badania
krwi, korzystajgc z ustug lokalnego laboratorium.

Odpowiedz na leczenie kolchicyna: Dzieciom z klinicznymi i
laboratoryjnymi objawami wskazujgcymi na wystgpienie FMF przez
okres okoto szesciu miesiecy podaje sie kolchicyne, a nastepnie
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ponownie analizuje symptomy choroby. W przypadku zachorowania na
FMF ataki ustajg catkowicie lub zostajg ograniczone pod wzgledem
liczby, stopnia nasilenia i czasu trwania.

Dopiero po spetnieniu powyzszych kryteriéw u pacjenta mozna
zdiagnozowac FMF i przepisa¢ mu kolchicyne, ktéra bedzie zazywat
przez cate zycie.

Poniewaz FMF dotyka réznych uktadow ciata, w procesy diagnozowania i
leczenia FMF moga by¢ zaangazowani lekarze specjalisci réznych
dziedzin. Sg to zazwyczaj pediatrzy, reumatolodzy ogdlni lub wieku
rozwojowego, nefrolodzy (specjalisci chordb nerek) i gastroenterolodzy
(specjalisci choréb uktadu pokarmowego).

Analiza genetyczna: Od kilku lat istnieje mozliwos¢ przeprowadzenia
analizy genetycznej pacjentdow, dzieki ktérej mozna ustali¢ obecnos¢
mutacji uwazanej za czynnik odpowiedzialny za rozwo6j FMF.

Diagnoze kliniczng FMF potwierdza sie, jesli pacjent jest nosicielem 2
mutacji, po jednej od kazdego rodzica. Niemniej jednak dotychczas
opisane mutacje stwierdzono u okoto 70-80% pacjentéw z FMF.
Oznacza to, ze istniejg pacjenci cierpigcy na FMF, u ktérych mutacja
obejmuje jedna kopie genu albo nie wystepuje wcale, dlatego diagnoza
FMF nadal jest stawiana na podstawie oceny klinicznej. Nie w kazdym
zaktadzie opieki zdrowotnej jest mozliwos¢ wykonania analizy
genetycznej.

Bardzo czeste objawy wystepujgce w dziecinstwie to gorgczka i bdl
brzucha. Dlatego rozpoznanie FMF jest trudne nawet w populacji
wysokiego ryzyka. Jej zdiagnozowanie moze zajg¢ nawet kilka lat.
Opdznienie to nalezy ograniczaé, poniewaz u nieleczonych pacjentéw
rosnie ryzyko wystgpienia amyloidozy.

Istnieje spora liczba innych choréb cechujacych sie przetomami
gorgczkowymi, bélem brzucha i stawdéw. Niektére z tych chordb réwniez
sg dziedziczne i majg pewne wspodlne cechy kliniczne, jednak kazda z
nich posiada wyrdzniajgce jg cechy kliniczne i laboratoryjne.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?

W rozpoznaniu FMF wazng role odgrywajg testy laboratoryjne. W czasie
ataku (na 24-48 godzin od poczatku ataku) wazne jest przeprowadzanie
takich badan, jak badanie wskaznika opadania krwinek czerwonych
(OB), biatka C-reaktywnego (CRP), morfologia krwi i fibrynogen,
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poniewaz pozwala to oceni¢ nasilenie stanu zapalnego. Testy te
powtarza sie, kiedy objawy ustepujg, aby zaobserwowad, czy wyniki
powrdcity lub zblizyty sie do normy. U okoto jednej trzeciej pacjentéw
wyniki testéw wracajg do normy. U pozostatych dwéch trzecich poziomy
niektérych wskaznikdéw znacznie sie obnizajg, utrzymujac sie jednak
powyzej gérnej granicy normy.

Niewielka ilos¢ krwi jest potrzebna rowniez do wykonania analizy
genetycznej. Dzieci leczone kolchicyng powinny oddawac probki krwi i
moczu dwa razy do roku, co umozliwi prawidtowg obserwacje ich stanu
zdrowia.

Probka moczu jest badana réwniez na obecnosc biatka i czerwonych
krwinek. Podczas atakow mogg wystepowac okresowe zmiany, ale stale
podwyzszone poziomy biatka w moczu mogg wskazywac na amyloidoze.
Wdéwczas lekarz moze wykonac biopsje nerek lub odbytnicy. Biopsja
odbytnicy polega na pobraniu z odbytnicy malehkiego fragmentu tkanki
i jest bardzo prostym badaniem. Jesli biopsja odbytnicy nie wykaze
obecnosci amyloidu, aby potwierdzi¢ diagnoze trzeba wykona¢ biopsje
nerki. W przypadku biopsji nerki dziecko musi spedzi¢ w szpitalu jedng
noc. Tkanki pozyskane w trakcie biopsji sg barwione, a nastepnie
badane pod katem obecnosci nagromadzonego amyloidu.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczy¢?

FMF nie mozna wyleczy¢, ale mozna jg leczy¢, podajgc przez cate zycie
kolchicyne. Dzieki temu mozna zapobiega¢ amyloidozie i atakom lub
ograniczac je. Jesli pacjent przerwie stosowanie leku, powrdcg ataki i
ryzyko wystapienia amyloidozy.

2.4 Na czym polega leczenie?

Leczenie FMF jest proste, niedrogie i nie wigze sie z zadnymi wiekszymi
dziataniami niepozgdanymi, o ile lek jest zazywany w odpowiedniej
dawce. Obecnie kolchicyna, produkt naturalny, jest lekiem z wyboru w
leczeniu profilaktycznym FMF. Po postawieniu diagnozy dziecko musi
przyjmowac lek przez reszte zycia. Jesli kolchicyna stosowana jest
prawidtowo, ataki zanikajg u okoto 60% pacjentdéw, czesciowa
odpowiedz na leczenie wystepuje u 30% chorych, a u 5-10% pacjentéw
lek okazuje sie nieskuteczny.

Leczenie nie tylko zwalcza napady, ale rowniez eliminuje ryzyko
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zachorowania na amyloidoze. Dlatego kluczowa sprawg jest, aby
lekarze wcigz ttumaczyli rodzicom i pacjentom, jak istotne jest
zazywanie leku w przepisanej dawce. Przestrzeganie zasad leczenia jest
niezwykle wazne. Jesli lek przyjmowany jest poprawnie, dziecko moze
prowadzi¢ normalny tryb zycia, a oczekiwana dtugos¢ zycia rowniez nie
odbiega od normy. Rodzice nie powinni zmienia¢ dawki leku bez
konsultacji z lekarzem.

Dawki kolchicyny nie powinno sie zwieksza¢ w momencie wystgpienia
ataku, poniewaz jest to nieskuteczne. Wazne jest zapobieganie atakom.
U pacjentéw opornych na dziatanie kolchicyny stosuje sie leki
biologiczne.

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Trudno jest zaakceptowac fakt, ze dziecko musi przyjmowac leki przez
reszte zycia. RodzicOw czesto martwig mozliwe dziatania niepozadane
wywotywane przez kolchicyne. Jest to bezpieczny lek, powodujgcy
niewielkie dziatania niepozgdane, ktére zazwyczaj ustepuja po
zmniejszeniu dawki. Najczestszym dziataniem niepozgdanym jest
biegunka.

Niektdre dzieci nie tolerujg zalecanej dawki - powoduje ona u nich
czeste rozwolnienia. W takich przypadkach dawke leku nalezy najpierw
zmniejszy¢, az bedzie tolerowana przez organizm pacjenta, a nastepnie
stopniowo zwiekszad, aby uzyskac odpowiednig dawke. Mozna tez
ograniczy¢ spozycie laktozy przez okres okoto trzech tygodni - wéwczas
objawy ze strony przewodu pokarmowego czesto znikajg.

Do innych dziatan niepozgdanych naleza nudnosci, wymioty i skurcze
miesni brzucha. W rzadkich przypadkach lek moze ostabia¢ miesnie.
Czasem moze sie zmniejszac liczba komdrek krwi obwodowej (biatych i
czerwonych krwinek i ptytek krwi), jednak powraca ona do normy po
zmniejszeniu dawki.

2.6 Jak dtugo powinno trwad¢ leczenie?
FMF wymaga leczenia profilaktycznego trwajgcego cate zycie.

2.7 Czy mozna stosowacd leczenie niekonwencjonalne lub
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uzupetniajace?
Nie jest znane zadne leczenie uzupetniajgce FMF.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?
Leczonym dzieciom nalezy badac¢ krew i mocz co najmniej dwa razy w
roku.

2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
FMF jest choroba trwajacg do konca zycia.

2.10 Jakie jest dtugofalowe rokowanie (przewidywany skutek i
przebieg) choroby?

Dzieci z FMF, przez reszte zycia odpowiednio leczone kolchicyng, moga
wies¢ normalne zycie. Jesli rozpoznanie przedtuza sie albo pacjent nie
stosuje sie do zaleceh dotyczacych leczenia, wzrasta ryzyko
zachorowania na amyloidoze, co z kolei skutkuje ztym rokowaniem.
Dzieci, u ktérych wystapita amyloidoza, mogg wymagac przeszczepu
nerki.

Opdznienie wzrostu nie jest gtdbwnym problemem w FMF.

2.11 Czy mozliwe jest catkowite wyleczenie?

Nie, poniewaz jest to choroba genetyczna. Leczenie kolchicyng trwajgce
cate zycie daje jednak pacjentowi szanse na normalne zycie, bez
ograniczen i bez ryzyka wystgpienia amyloidozy.
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