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2. DIAGNOSTIC SI TRATAMENT

2.1 Cum este diagnosticata?

Se porneste de la o suspiciune clinica de CANDLE, bazata pe
simptomele copilului. CANDLE poate fi confirmata doar prin analiza
genetica. Diagnosticul de CANDLE este confirmat daca pacientul poarta
2 mutatii, una de la fiecare parinte. Analiza genetica nu este disponibila
in orice centru medical.

2.2 Care este importanta analizelor?

Analizele de sange precum viteza de sedimentare a hematiilor (VSH),
proteina C reactiva (PCR), hemoleucograma sau fibrinogenul sunt
indicate in timpul perioadelor de activitate a bolii, pentru a cuantifica
extensia inflamatiei si a anemiei. Teste ale enzimelor hepatice sunt
efectuate pentru a evalua afectarea ficatului.

Aceste teste sunt repetate periodic pentru a evalua daca rezultatele s-
au normalizat ori s-au apropiat de valorile normale. O cantitate mica de
sange este necesara si pentru analiza genetica.

2.3 Boala poate fi tratata sau vindecata?
CANDLE nu poate fi vindecata, deoarece este o boala genetica.

2.4 In ce consta tratamentul ?
Nu exista niciun regim terapeutic eficient pentru sindromul CANDLE.
Administrarea de doze mari de steroizi (1-2 mg/kg/zi) s-a dovedit a
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imbunatati unele simptome, inclusiv eruptiile cutanate, febra si durerile
articulare. Odata cu scaderea dozelor, aceste manifestari de multe ori
reapar. Inhibitorii factorului de necroza tumorala alfa (TNF-alfa) si
inhibitorii de IL-1 (anakinra) s-au dovedit a contribui la imbunatatirea
temporara la unii pacienti, dar au dat nastere la noi pusee la altii.
Imunosupresoarele si tocilizumabul, au demonstrat o eficacitate
minima. Studii experimentale ce utilizeaza inhibitorii JAK-kinazei
(tofacitinib) sunt in curs de desfasurare.

2.5 Care sunt efectele secundare ale tratamentului
medicamentos?

Corticosteroizii sunt asociati cu efecte secundare precum: cresterea in
greutate, rotunjirea fetei, acnee si labilitate emotionala. Daca steroizii
sunt administrati pentru perioade lungi de timp, pot cauza incetinirea
cresterii ,osteoporoza, hipertensiune arteriala si diabet zaharat.
Inhibitorii de TNF-a sunt medicamente recent descoperite, care pot
genera un risc crescut de infectii, activarea tuberculozei si uneori chiar
dezvoltarea unor boli neurologice sau imunologice. Un risc potential de
dezvoltare a afectiunilor maligne a fost discutat; in prezent, nu exista
date statistice care sa demonstreze un risc crescut de afectiuni maligne
la administrarea acestor medicamente.

2.6 Cat timp ar trebui sa dureze tratamentul?
Tratamentul este pe tot parcursul vietii.

2.7 Care sunt terapiile neconventionale sau complementare?
Nu exista dovezi privind eficienta acestui tip de terapii in sindromul
CANDLE.

2.8 Ce fel de controale periodice sunt necesare?

Copiii trebuie consultati regulat (cel putin de 3 ori pe an) de catre
reumatologul pediatru, pentru a monitoriza controlul bolii si pentru a
ajusta tratamentul medical. Copiii aflati sub tratament trebuie sa faca
analize de sange si de urina cel putin de doua ori pe an.
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2.9 Cat timp va dura boala?
CANDLE este o boala care dureaza toata viata. Cu toate acestea,
activitatea bolii poate fluctua in timp.

2.10 Care este prognosticul (evolutia pe termen lung a bolii)?
Speranta de viata poate fi compromisa, ducand deseori la moarte prin
prezenta inflamatiei la nivelul mai multor organe. Calitatea vietii este in
mare masura afectata, iar pacientii sufera de activitate redusa, febra,
durere si episoade repetate de inflamatie severa.

2.11 Este posibila vindecarea completa?
Nu, pentru ca este o boala genetica.
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