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2. DIAGNOSTIC SI TRATAMENT

2.1 Cum este diagnosticata?

Diagnosticul CAPS se bazeaza initial pe simptomele clinice, fiind
confirmat ulterior prin analiza genetica. Distinctia intre FCAS si MWS
sau MWS si CINCA/NOMID poate fi dificila din cauza suprapunerii
simptomelor. Diagnosticul diferential se bazeaza pe simptome si pe
istoricul medical al pacientului. Evaluarea oftalmologica (in special
examinarea fundului de ochi), analiza LCR (punctie lombara) si
evaluarea radiologica sunt utile pentru diferentierea celor trei entitati.

2.2 Boala poate fi tratata sau vindecata?

CAPS nu pot fi vindecate, deoarece sunt cauzate de o anomalie
genetica. Cu toate acestea, datorita progreselor substantiale in
intelegerea acestor boli, sunt disponibile medicamente noi,
promitatoare pentru tratamentul CAPS; aceste terapii sunt in curs de
investigare pentru a se evalua efectul lor pe termen lung.

2.3 In ce consta tratamentul ?

Studii recente asupra cauzalitatii genetice si a mecanismelor de
producere a CAPS au aratat ca interleukina-1 B (IL-1B), o citokina
(proteina) puternica din cadrul inflamatiei, este produsa in exces in
aceste boli si joacad un rol major in declansarea bolii. in prezent, o serie

1/3



de medicamente care inhiba IL-1B (inhibitori IL-1), se afla in diferite
stadii de productie si testare. Primul medicament folosit in tratarea
acestor afectiuni a fost anakinra. Acesta a demonstrat o eficienta
prompta in controlul inflamatiei, eruptiei cutanate, durerii si oboselii in
toate formele de CAPS. Aceasta terapie este de asemenea eficienta in
ameliorarea afectarii neurologice. in anumite cazuri, anakinra poate
chiar imbunatati deficientele de auz si poate controla amiloidoza. Din
pacate, acest medicament nu pare a fi eficace in artropatia datorata
cresterii exagerate. Dozele necesare depind de severitatea bolii.
Tratamentul trebuie inceput precoce, inainte ca inflamatia cronica sa
cauzeze leziuni ireversibile ale organelor, cum sunt surditatea si
amiloidoza. Terapia necesita administrarea zilnica de injectii
subcutanate. Reactii locale la locul injectarii sunt raportate frecvent, dar
pot disparea cu timpul. Rilonacept este un alt medicament anti-IL-1,
aprobat de FDA (Agentia Americana pentru Alimente si Medicamente
din SUA) pentru pacienti cu varste peste 11 ani, diagnosticati cu FCAS
sau MWS. Sunt necesare injectii subcutanate saptamanale.
Canakinumab este un alt medicament anti-IL-1 recent aprobat de FDA si
EMA (Agentia Europeana pentru Medicamente) pentru pacientii cu
CAPS, cu varste peste 2 ani. La pacientii cu MWS, s-a demonstrat recent
ca acest medicament reuseste controlul eficient al manifestarilor, cu un
regim de injectii subcutanate administrate o data la 4-8 saptamani.
Datorita cauzei genetice a bolii, trebuie acceptat ca blocarea
farmacologica a IL-1 trebuie realizata pentru perioade lungi de timp,
daca nu chiar pentru toata viata.

2.4 Cat timp va dura boala?
CAPS sunt boli care dureaza toata viata.

2.5 Care este prognosticul (evolutia pe termen lung a bolii)?
Prognosticul pe termen lung al FCAS este bun, dar calitatea vietii poate
fi afectata de episoadele recurente de febra. In sindromul MWS,
prognosticul pe termen lung poate fi afectat de amiloidoza si disfunctia
renala. Surditatea este, de asemenea, o complicatie importanta pe
termen lung. Copiii cu CINCA pot avea tulburari de crestere in timpul
evolutiei bolii. In CINCA/NOMID, prognosticul pe termen lung depinde de
severitatea afectarii neurologice, neurosenzoriale si articulare.
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Artropatiile hipertrofice pot cauza dizabilitati severe. Moartea
prematura este posibila la pacientii grav afectati. Tratamentul cu
inhibitori de IL-1 a imbunatatit foarte mult evolutia CAPS.
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