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1. CO TO JEST NAWRACAJACA GORACZKA ZWIAZANA Z NLRP-12

1.1 Co to jest?

Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 to choroba genetyczna. Gen
odpowiedzialny za zachorowanie nosi nazwe NLRP-12 (lub NALP-12) i
odgrywa role w szlakach sygnalizacji zapalnej. Pacjenci cierpig z
powodu nawracajgcych przetomow gorgczkowych, ktérym towarzyszg
réoznego rodzaju objawy, takie jak bdl gtowy, bél lub obrzek stawéw oraz
wysypka skérna. Objawy prawdopodobnie zaostrza narazenie na chtéd.
Nieleczona choroba moze bardzo ostabiac pacjenta, ale nie zagraza jego
ZycCiu.

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?
Jest to bardzo rzadka choroba. Do tej pory na catym Swiecie rozpoznano
ja u mniej niz 10 pacjentéw.

1.3 Jakie sa przyczyny choroby?

Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 to choroba genetyczna. Gen
odpowiedzialny za jej wystgpienie nazywany jest NLRP-12 (lub
NALP-12). Genetycznie zmodyfikowany gen odpowiada za zaburzenia w
odpowiedzi zapalnej organizmu. Doktadny mechanizm tego zaburzenia
jest nadal badany.

1.4 Czy choroba jest dziedziczna?
Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 jest chorobg dziedziczong
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autosomalnie recesywnie. Oznacza to, ze, aby pacjent zachorowat na
nawracajgcg gorgczke zwigzang z NLRP-12 jeden z jego rodzicéw musi
by¢ nosicielem tej choroby. Czasem zaden z cztonkdw rodziny nie cierpi
na nawracajgce gorgczki: albo gen zostat uszkodzony podczas poczecia
dziecka (wéwczas médwimy o mutacji de novo), albo u rodzica bedgcego
nosicielem mutacji nie wystepujg objawy kliniczne choroby lub
wystepujg bardzo tagodne objawy (jest to tzw. zmienna penetracja
genu).

1.5 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?

Dziecko choruje na te chorobe, poniewaz albo odziedziczyto jg od
rodzica, ktéry jest nosicielem mutacji genu NLRP-12, albo doszto do
mutacji de novo. U osoby bedgcej nosicielem mutacji mogg, ale nie
muszg, pojawic sie kliniczne objawy nawracajgcej gorgczki zwigzanej z
NLRP-12. Aktualnie nie ma sposobu, zeby zapobiec tej chorobie.

1.6 Czy choroba jest zakazna?

Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 nie jest choroba zakazna.
Choroba moze rozwingc sie tylko u 0séb o genetycznych
predyspozycjach.

1.7 Jakie sa gtédwne objawy choroby?

Gtownym objawem jest gorgczka. Gorgczka trwa ok. 5-10 dni i nawraca
w regularnych odstepach czasu (tygodniach do miesiecy). Przetomom
gorgczkowym towarzysza réznego rodzaju objawy. Mogg one
obejmowacd bdle gtowy, bdl i obrzeki stawdw, pokrzywke i béle miesni.
Przetomy gorgczkowe prawdopodobnie zaostrza narazenie na chtéd.
Tylko u jednej rodziny zaobserwowano gtuchote czuciowo-nerwowa.

1.8 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?
Choroba nie u kazdego dziecka przebiega tak samo: moze przybierac
|zejszg lub ciezszg postad. Ponadto rodzaj, czas trwania i stopien
zaawansowania atakow moze byc¢ za kazdym razem inny u tego samego
dziecka.
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1.9 Czy choroba przebiega inaczej u dzieci i u dorostych?

W miare dojrzewania pacjenta ataki stajg sie zwykle coraz rzadsze i
stabsze. Jednak u wiekszosci, jesli nie u wszystkich chorych, choroba
pozostaje w pewnym stopniu aktywna.

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 atakdéw 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 diagnhostyce nawracajgcej gorgczki zwigzanej z NLRP-12.
Przeprowadzanie badan obejmujgcych CRP, surowiczy amyloid-A (SAA),
morfologie krwi jest wazne w czasie ataku, poniewaz pozwala ocenic
nasilenie stanu zapalnego.

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

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczy¢?

Nawracajgca goragczka zwigzana z NLRP-12 to choroba nieuleczalna.
Medycyna nie zna skutecznego sposobu zapobiegania atakom tej
choroby. Leczenie objawowe moze zmniejszac stan zapalny i bdl.
Obecnie badanych jest kilka nowych lekéw, ktére majg stuzy¢ do
kontrolowania objawow stanu zapalnego.
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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 pacjentéw. Nadal brakuje
dowoddw na ich skutecznos¢ i bezpieczehstwo stosowania w leczeniu
nawracajacej gorgczki zwigzanej z NLRP-12.

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Dziatania niepozadane zalezg od zastosowanego leku. Niesteroidowe
leki przeciwzapalne (NLPZ) mogg powodowac bél gtowy, owrzodzenia
zotgdka i uszkodzenie nerek; kortykosteroidy i leki biologiczne mogag
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 podjgc probe wycofania lekéw, jesli wszystko wskazuje na to, ze
choroba sie wyciszyta.

2.7 Czy mozna stosowac leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?

Nie ma opublikowanych raportéw na temat skutecznych lekéw
uzupetniajgcych.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?
Dzieciom chorym na nawracajgcqg gorgczke zwigzang z NLRP-12 nalezy
badac krew i mocz co najmniej dwa razy w roku.
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2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Choroba trwa przez cate zycie, jednak z wiekiem jej objawy tagodnigja.

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

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

3. ZYCIE CODZIENNE

3.1 Jak choroba moze wptynac na codzienne zycie dziecka i
jego rodziny?

Nawracajgce epizody gorgczki mogg wptywac na jakos¢ zycia
pacjentéw. Czesto prawidtowa diagnoza jest stawiana pézno;
wczesniejszy jej brak moze budzi¢ niepokdj u rodzicéw, a w niektérych
przypadkach prowadzi¢ do niepotrzebnych zabiegédw medycznych.

3.2 Czy dziecko moze chodzi¢ do szkoty?

U dzieci cierpigcych na choroby przewlekte bardzo wazne jest
kontynuowanie edukacji. Istnieje kilka czynnikéw, ktére mogg sprawiac
problemy w uczestniczeniu w zajeciach, dlatego wazne jest wyjasnienie
mozliwych potrzeb dziecka nauczycielom. Rodzice i nauczyciele powinni
zrobi¢ wszystko co w ich mocy, zeby umozliwi¢ dziecku normalne
uczestniczenie w zajeciach szkolnych, nie tylko po to, by z
powodzeniem kontynuowato nauke, ale réwniez po to, by czuto sie
akceptowane i doceniane przez réwiesnikow i dorostych. Bardzo wazne
jest przyszte wdrozenie mtodych pacjentéw w zycie zawodowe - stanowi
to jeden z celdw opieki nad przewlekle chorymi.

3.3 Czy dziecko moze uprawiac sport?

Uprawianie sportu jest bardzo waznym aspektem zycia codziennego
kazdego dziecka. Jednym z celdéw leczenia jest umozliwienie dzieciom
prowadzenia jak najbardziej normalnego zycia i sprawienie, by nie czuty
sie inne od swoich réwiesnikéw. W zwigzku z tym wszystkie czynnosci
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nalezy wykonywac w takiej formie, w jakiej sg tolerowane. Niemniegj
jednak podczas atakdw konieczne moze byc¢ ograniczenie aktywnosci
fizycznej lub lezenie w t6zku.

3.4 Czy dieta ma wptyw na przebieg choroby?

Nie ma zadnych szczegdlnych zalecenh dotyczacych diety. Ogdélinie,
zywienie dziecka powinno byc¢ zbilansowane i normalne dla jego wieku.
Dla dorastajgcych dzieci zaleca sie zdrowg, zbilansowang diete z
odpowiednig iloScig biatka, wapnia i witamin. Pacjenci przyjmujacy
kortykosteroidy powinni unikac przejadania sie - leki te powoduja
zwiekszenie apetytu.

3.5 Czy klimat ma wptyw na przebieg choroby?
Niskie temperatury mogg wyzwalac ataki choroby.

3.6 Czy dziecko moze byc szczepione?

Tak, dziecko moze i powinno byc¢ szczepione, jednak przed podaniem
zywej atenuowanej szczepionki nalezy poinformowac lekarza
prowadzgcego, poniewaz moze sie okazad, ze nie wolno ich
stosowacd,podczas przyjmowania niektérych lekéw.

3.7 Jak choroba wptywa na zycie seksualne, ciaze,
antykoncepcje?

Jak dotad w literaturze nie sg dostepne zadne informacje na temat tego
aspektu zycia pacjentéw. Zasadniczo, tak jak w innych chorobach
autozapalnych, ze wzgledu na mozliwe dziatania niepozadane lekdéw
biologicznych na ptdd dobrze jest zaplanowac cigze, aby odpowiednio
wczesnie dopasowac leczenie.
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