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Verzia 2016

2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1 Ako sa to diagnostikuje?

Odbornik vyslovi podozrenie na toto ochorenie na zaklade klinickych
priznakov, ktoré zisti pocas klinického vySetrenia a podla rodinne;j
anamnézy pacienta.

Niektoré analyzy krvnych parametrov mézu byt ndpomocné pri detekcii
zapalu pocas ataku. Diagndza sa da potvrdit len genetickou analyzou,
ktora preukdaze pritomnost mutacii. Diferencidlne diagnosticky
prichadzaju do Uvahy iné syndromy s opakujucimi sa hordckami, najma
periodické syndrémy spojené s kryopyrinom.

2.2 Aky vyznam maju vysSetrenia?

Laboratérne vysetrenia su dblezité pre stanovenie diagndzy rekurentnej
horucky spojenej s NLRP12. Testy ako CRP, sérovy amyloid A (SAA) a
krvny obraz su doblezité na zhodnotenie zapalu pocas ataku.

Tieto vysSetrenia sa opakuju v ¢ase, ked'je dieta bez priznakov, aby sa
sledovalo, Ci dosSlo k ich Uprave k normalnym hodnotam. Malé mnozstvo
krvi je potrebné aj na genetickd analyzu.

2.3 Da sa to liecit alebo vyliecit?

Rekurentna horucka spojenad s NLRP12 sa neda vyliecit. Neexistuje
ziadna ucinna liecba, ktord by predchadzala atakom. Symptomaticka
lieCba moze znizit intenzitu zapalu a bolesti. Niekolko novych liekov s
potencidlom kontrolovat zapal je v suCasnosti predmetom skimania.
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2.4. Aka je liecba?

V lieCbe rekurentnej horucky spojenej s NLRP12 sa pouzivaju
nesteroidové antiflogistika ako indometacin, kortikoidy ako prednizolén,
pripadne biologické preparaty ako anakinra. Ziadne z tychto lie¢iv nie je
spolahlivo Ucinné, hoci sa zd3, ze vSetky pomdahaju niektorym
pacientom. Nadalej chybaju vedecké dbkazy o ich Ucinnosti pri
rekurentnej horucke spojenej s NLRP12.

2.5 Akeé su vedlajsie ucinky tejto liecby?

Vedlajsie ucinky zavisia od pouzitého lieku. Nesteroidové antiflogistika
mozu sposobovat bolesti brucha, zalidocné vredy a posSkodenie
oblic¢iek. Kortikoidy a biologické preparaty mozu zvysit vyskyt infekcii.
NavysSe kortikoidy maju Siroké spektrum dalsich vedlajSich ucinkov.

2.6 Ako dlho by mala trvat liecba?

Nie su k dispozicii Udaje, ktoré by podporovali celozivotnu liecbu.
Vzhladom na to, Zze priznaky maju prirodzenu tendenciu s narastajicim
vekom ustupovat, zda sa rozumné, u dlhodobo bezpriznakovych
pacientov skdusit lie¢bu ukoncit.

2.7 Aka existuje podporna alebo nekonvencna liecba?
Neboli publikované spravy o efektivite inych ako uz spominanych lieciv.

2.8 Aké pravidelné kontroly su potrebné?
Deti s rekurentnou hortdckou spojenou s NLRP12 by mali mat urobené
vySetrenia krvi a mocu aspon dvakrat do roka.

2.9 Ako dlho bude ochorenie trvat?
Ochorenie je celozivotné i ked jeho priznaky sa mézu s vekom
zmiernovat.

2.10 Aka je dlhodoba prognodza (vysledok a priebeh)
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ochorenia?

Rekurentna horucka spojenad s NLRP12 je celozivotné ochorenie i ked
priznaky sa mézu s vekom zmiernovat. KedZe je to zriedkavé ochorenie
dlhodoba progndza zatial nie je znama.
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