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1. CE ESTE FMF

1.1 Ce este aceasta boala?

Febra familiala mediteraneana (FMF) este o boala cu transmitere
genetica. Pacientii sufera de crize recurente de febra, insotite de dureri
abdominale sau toracice sau de durere si tumefiere articulara. Boala
afecteaza in general persoanele din bazinul Mediteranei si din Orientul
Mijlociu, in special evrei (mai ales evrei sefarzi), turci, arabi si armeni.

1.2 Cat este de frecventa?

Frecventa bolii in populatiile cu risc ridicat este de aproximativ 1-3
cazuri la 1000 de persoane. Este rara in alte grupuri etnice. Cu toate
acestea, de la descoperirea genei responsabile pentru FMF, boala se
diagnosticheaza mai frecvent, chiar si in randul populatiilor unde este
considerata rara, cum ar fi italieni, greci si americani.

Atacurile FMF incep inainte de 20 de ani, la aproximativ 90% dintre
pacienti. La mai mult de jumatate dintre acesti pacienti, boala
debuteaza in prima decada de viata.

1.3 Care sunt cauzele bolii?

FMF este o boala genetica. Gena responsabila se numeste MEFV si
afecteaza o proteina cu rol in oprirea naturala a inflamatiei. Daca
aceasta gena poarta o mutatie, cum se intampla in FMF, reglarea
inflamatiei nu se mai face corespunzator si pacientii sufera de atacuri
de febra.
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1.4 Este o boala mostenita?

Este cel mai des mostenita ca o boala autozomal recesiva, ceea ce
inseamna ca parintii -de obicei- nu prezinta simptome ale bolii. Acest tip
de transmitere presupune ca, pentru a face FMF, o persoana trebuie sa
aiba mutatii pe ambele gene MEFV, una de la mama si una de la tata;
prin urmare, ambii parinti sunt purtatori (un purtator are doar o copie
mutanta, dar nu boala). Daca se face o investigatie familiala, boala va fi
detectata, de obicei, si la alti membri: la un frate, un var, un unchi, sau
alta ruda indepartata. Cu toate acestea, intr-o mica proportie din cazuri,
daca un parinte este bolnav si celalalt este doar purtator, exista un risc
de 50% pentru copiii lor sa dezvolte boala. La un numar mic de pacienti,
una sau chiar ambele copii ale genei par a fi normale.

1.5 De ce are copilul meu aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul dumneavoastra prezinta boala, deoarece poarta gene mutante
care cauzeaza FMF.

1.6 Este o boala contagioasa?
Nu, FMF nu este o boala contagioasa.

1.7 Care sunt principalele simptome?

Principalele simptome ale bolii sunt febra recurenta insotita de dureri
abdominale, toracice sau articulare. Atacurile abdominale sunt cele mai
frecvente, observate la aproximativ 90% dintre pacienti. Atacurile de
dureri toracice apar la 20-40% dintre cazuri, iar durerea articulara la
50-60% dintre pacienti.

De obicei, copiii se plang de un anumit tip de atac, cum ar fi dureri
abdominale recurente si febra. Cu toate acestea, unii pacienti prezinta
diferite tipuri de atacuri, pe rand sau in combinatie.

Aceste atacuri sunt auto-limitate (ceea ce inseamna ca dispar fara
tratament) si dureaza 1-4 zile. Pacientii isi revin complet la finalul unui
atac si sunt complet asimptomatici intre episoadele acute. Unele atacuri
pot fi atat de dureroase, incat pacientul sau familia solicita ajutor
medical. Atacurile abdominale severe pot mima o apendicita acuta, si
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de aceea unii pacienti pot suferi interventii chirurgicale inutile, precum
apendicectomia.

Dimpotriva, alte atacuri sunt foarte usoare, putand fi confundate cu o
indigestie. Din aceste motive este greu ca acesti pacienti sa fie
diagnosticati cu FMF. In timpul durerii abdominale, copilul este de obicei
constipat, dar pe masura ce durerea dispare, apare scaunul moale.
Copilul poate avea febra foarte Tnalta in timpul unor atacuri si cresteri
usoare ale temperaturii in altele. Durerea toracica afecteaza de obicei
doar o parte a pieptului, dar poate fi atat de severa, incat pacientul nu
poate respira normal. Aceasta simptomatologie dispare in cateva zile.
De obicei, doar o singura articulatie este afectata in cursul unui atac
(monoartrita). Cel mai frecvent se localizeaza la o glezna sau la un
genunchi. Articulatia poate fi atat de umflata si dureroasa, incat copilul
nu poate merge. in aproximativ o treime din cazuri, apare si o eruptie
rosietica deasupra articulatiei afectate. Atacurile articulare pot dura
ceva mai mult decat alte forme de atacuri si pot dura de la patru zile la
doua saptamani pana la disparitia completa a durerii. La unii copii,
singura manifestare a bolii este durerea si tumefierea articulara
recurenta, care poate fi gresit diagnosticata ca reumatism articular acut
sau artrita idiopatica juvenila.

La aproximativ 5-10% dintre cazuri, afectarea articulara este cronica si
poate cauza modificari ireversibile ale articulatiei.

in unele cazuri, existd o eruptie cutanata specificd pentru FMF, numit3
.eritem erizipel-like", observata de obicei pe membrele inferioare si
deasupra articulatiilor. Unii copii se plang si de dureri de picioare.
Printre tipurile mai rare de atacuri se numara si cele de pericardita
recurenta (inflamatia stratului exterior al inimii), miozita (inflamatie
musculara), meningita (inflamatia membranei care inveleste creierul si
maduva spinarii) si periorhita (inflamatie a tesutului din jurul
testiculului).

1.8 Care sunt complicatiile posibile?

Unele boli caracterizate prin inflamatia vaselor de sange (vasculite) sunt
mai frecvente printre copiii cu FMF; este cazul purpurei Henoch-
Schonlein sau al poliarteritei nodoase. Cea mai severa complicatie a
FMF, la cazurile netratate, este dezvoltarea amiloidozei. Amiloidul este
o proteina speciala care se depune in anumite organe, precum rinichii,
intestinul, pielea si inima, si cauzeaza pierderea progresiva a functiei
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organelor afectate, in special a rinichilor. Aceasta nu este specifica
pentru FMF si poate complica alte boli inflamatorii cronice, care nu sunt
tratate in mod corespunzator. Prezenta de proteine in urina poate fi un
indiciu pentru diagnostic. Identificarea de amiloid in intestin sau rinichi
va confirma diagnosticul. Copiii care primesc o doza adecvata de
colchicina (vezi capitolul dedicat terapiei medicamentoase) sunt
protejati de riscul dezvoltarii acestei complicatii amenintatoare de viata.

1.9 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Boala nu se manifesta la fel la toti copiii. In plus, tipul, durata si
severitatea atacurilor pot fi diferite de fiecare data, chiar si la acelasi
copil.

1.10 Este boala la copii diferita de boala in cazul adultilor?

in general, FMF la copii se aseamana cu FMF la adulti. Cu toate acestea,
unele caracteristici ale bolii, cum ar fi artrita (inflamatia articulatiilor) si
miozita, sunt mai frecvente in copilarie. Frecventa atacurilor de obicei
scade odata cu inaintarea in varsta. Periorhita este detectata mai
frecvent la baieti decat la barbatii adulti. Riscul amiloidozei este mai
mare la pacientii care au prezentat debut precoce si care nu au urmat
tratament.
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