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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Doswiadczony lekarz bedzie podejrzewat chorobe na podstawie
objawow klinicznych zebranych podczas badania fizykalnego i wywiadu
rodzinnego.

W trakcie atakow dobrze jest wykonac kilka badan krwi, ktére pozwolg
wykry¢ stan zapalny. Rozpoznanie potwierdza sie wytgcznie w
badaniach genetycznych, ktére dostarczajg dowodu na istnienie
mutacji. Diagnostyka réznicowa powinna obejmowac inne zaburzenia, w
przebiegu ktérych wystepujg nawracajgce goraczki, np. okresowe
zespoty zalezne od kriopiryny.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?
Jak wspomniano wczesniej, badania laboratoryjne odgrywaja wazng role
w diagnostyce nawracajgcej gorgczki zwigzanej z NLRP-12.
Przeprowadzanie badan obejmujgcych CRP, surowiczy amyloid-A (SAA),
morfologie krwi jest wazne w czasie ataku, poniewaz pozwala ocenié
nasilenie stanu zapalnego.

Testy te powtarza sie po ustgpieniu objawdw, aby sprawdzié, czy wyniki
powrécity lub zblizyty sie do normy. Niewielka ilos¢ krwi jest potrzebna
rowniez do wykonania analizy genetyczne;.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczyc¢?
Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 to choroba nieuleczalna.
Medycyna nie zna skutecznego sposobu zapobiegania atakom tej

1/3



choroby. Leczenie objawowe moze zmniejszac stan zapalny i bdl.
Obecnie badanych jest kilka nowych lekéw, ktére majg stuzy¢ do
kontrolowania objawow stanu zapalnego.

2.4 Na czym polega leczenie?

W leczeniu nawracajgcej gorgczki zwigzanej z NLRP-12 stosuje sie
niesteroidowe leki przeciwzapalne, takie jak indometacyna,
kortykosteroidy, takie jak prednizolon, i ewentualnie leki biologiczne,
takie jak anakinra. Leki te nie sg jednakowo skuteczne, ale kazdy z nich
bywa pomocny w leczeniu niektérych pacjentow. Nadal brakuje
dowoddéw na ich skutecznos¢ i bezpieczehstwo stosowania w leczeniu
nawracajgcej gorgczki zwigzanej z NLRP-12.

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Dziatania niepozgdane zalezg od zastosowanego leku. Niesteroidowe
leki przeciwzapalne (NLPZ) mogg powodowac bdl glowy, owrzodzenia
zotagdka i uszkodzenie nerek; kortykosteroidy i leki biologiczne moga
zwiekszac podatnosc¢ na infekcje. Dodatkowo kortykosteroidy moga
powodowac wiele innych dziatah niepozgdanych.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?

Brakuje danych dotyczacych koniecznosci leczenia przez cate zycie.
Biorgc pod uwage, ze stan pacjenta poprawia sie wraz z jego wiekiem,
warto podjac préobe wycofania lekéw, jesli wszystko wskazuje na to, ze
choroba sie wyciszyta.

2.7 Czy mozna stosowacd leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?

Nie ma opublikowanych raportéw na temat skutecznych lekéw
uzupetniajacych.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?
Dzieciom chorym na nawracajgcq gorgczke zwigzang z NLRP-12 nalezy
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badac krew i mocz co najmniej dwa razy w roku.

2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Choroba trwa przez cate zycie, jednak z wiekiem jej objawy tagodnieja.

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

NLRP-12 jest chorobg trwajgcg cate zycie, cho¢ z wiekiem jej objawy
moggq tagodnied. Ze wzgledu na to, ze jest to bardzo rzadka choroba,
dtugoterminowe rokowanie nie jest znane.
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