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Na vznik horucky nie je
potrebny Ziaden podnet
(ako napr. infekcia),
horucka vznika

FAMILIARNA STREDOMORSKA HORUCKA — ZAKLADNE INFORMACIE PRE PACIENTOV

CO Sl’l tO a zanikd spontdnne, Co je to

syndromy
periodickych
horucok?

Syndrémy periodickych horicok
predstavuju skupinu vzdcnych
choréb imunitného systému, ktoré
su charakterizované opakovanym
(obycajne pravidelnym) objavenim
sa horucky trvajicim niekolko
dni spolu s nejakym typickym
prejavom prebiehajuceho zdpalu
(bolest brucha, bolest kibov,
bolest hlavy, bolest svalov, vysev

sama od seba.

na kozi). Zdchvaty horucok
(zvysenie telesnej teploty nad
38,0°C) trvaju rézne dlho,

v zdvislosti od konkrétneho typu
choroby. Typické je, Ze priebeh
zdchvatu md takmer vzdy
rovnaky charakter (rovnakd
dizka trvania, rovnaké priznaky,
rovnakd odpoved na podanu
liecbu).

autozapal?

Autozdpal oznacuje imunologicku
podstatu periodickych horucok, ktoré sa
niekedy nazyvaju aj ako autozdpalové
(ev. autoinflamacné) choroby. Principom
je, Ze zdpalovd odpoved, ktord je
ddlezitou sucastou imunitnych obrannych
mechanizmov, je u tychto pacientov
nedostatocne kontrolovand a s istou
frekvenciou spontdnne vzplanie. To sa
prejavi hortdckou, zvysenim ukazovatelov
zdpalu v krvi (napr. C-reaktivny protein —
CRP, sérovy amyloid a pod.) a spektrom
klinickych priznakov. Na vznik hortcky
nie je potrebny ziaden podnet (ako

napr. infekcia), hordcka vznikd a zanikd
spontdnne, sama od seba.
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Medzi typické
syndromy
periodickych
horucok patri
familiarna
stredomorskd
horucka.

Aké ochorenia
patria do skupiny
periodickych
horucok?

V su¢asnosti do skupiny
periodickych horucok radime
Coraz vacsi pocet syndréomoyv,
pricom rozozndvame typické
syndrémy periodickych hortcok
a potom ochorenia spojené

s autozdpalom. Medzi typické
syndrémy periodickych hortcok
patri familiarna stredomorskd
horuéka (celosvetovo zndma

aj pod skratkou FMF),
hyper-lgD syndrom (deficit

mevalondtkindzy), skupina
kryopyrinopatii (Casto
pouzivand skratka CAPS) ¢i
periodicky syndrom spojeny

s receptorom pre TNF-a
(TRAPS syndrém). Do dalsej
skupiny choréb s autozdpalovou
podstatou patria niektoré formy
~reumatickych“ ochoreni —
Stillova choroba, niektoré formy
psoridzy, Crohnova choroba

a mnohé iné.

Coje to
familiarna
stredomorska
horucka?

Familidrna stredomorska
horucka (dalej FMF) je
typickym predstavitelom
choréb, ktoré sa

oznaduju ako syndromy
periodickych horucéok.
Ako uz naznaduje
samotny ndzov,

v klinickom obraze

u pacientov s FMF sa
objavuju opakované
horucky (obvykle
krdtkeho, niekolkodrnového

trvania) sprevddzané
pestrym spektrom
klinickych priznakov.
Pacienti nezriedka
absolvuju rézne vysetrenia
(napr. infektologické,
reumatologické,
imunologické,
hematologické), ktoré
obvykle nezistia pri¢inu
tazkosti, a tak pacient
ostdva dlho bez
stanovenej diagndzy.
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Ako casto sa
FMF vyskytuje?

FMF sa najcastejsie vyskytuje

na Blizkom vychode

a v Stredomori. Typicky postihuje
Arménov, Zidov, Turkov, Arabov,
Grékov, Talianov pripadne
Severoafricanov. V tychto
Lrizikovych" populdcidch postihuje
priblizne 1 — 3 ludi na 1 000
obyvatelov. V ostatnych ¢astiach
sveta je povazovand za zriedkavé
ochorenie a postihuje priblizne

2 - 3 [udi na 100 000 obyvatelov.
Treba vsak povedat, Ze ochorenie
je zna¢ne poddiagnostikované

a ¢ast pacientov unikd stanoveniu
sprdvnej diagndzy prdve na zdklade
zriedkavosti danej choroby.

FMF sa
najcastejsie
vyskytuje
na Blizkom
vychode

a v Stredomori.

Co je
pricinou FMF?

Pri¢inou FMF je genetickd mutdcia
ktord postihuje gén oznaceny ako
MEFV. Tento gén kdduje bielkovinu
s délezitymi regulaénymi funkciami
v imunitnom systéme, najma pri
kontrole zdpalu. Tdto bielkovina sa
vold pyrin. Absencia tejto bielkoviny
a jej funkcie vacsinou vedie

k nekontrolovanému vzplanutiu
zdpalu a typickym priznakom
choroby.

Ako sa
FMF dedi?

FMF je dedi¢né ochorenie, pricom pre

vznik choroby je potrebné mat dve chybné
(,mutované“) képie génu MEFV. Pacient zdedi
od kazdého rodica jednu takudto chybnd képiu.

U niektorych pacientov staéi na vyvolanie
choroby iba jedna chybnd képia génu. Vtedy sa
ochorenie moze prejavit vo viacerych generdcidch
danej rodiny.

U Casti pacientov je diagndza stanovend iba

na zdklade typickych klinickych priznakov bez
toho, aby sa u nich nasla mutdcia génu. Jednotlivé
druhy mutdcii mézu viest k rézne zdvaznému
priebehu FMF, pricom niektoré mutdcie st spdjané
s miernejsim priebehom a iné, naopak, vedu

k vyraznym tazkostiam a komplikdcidm.
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Aké su klinické
priznaky FMF?

Zdkladnym priznakom FMF je opakovand
(periodickd) horucka, ktord trvd niekolko
dni (typicky 1 — 4 dni, len zriedkavo dlhsie).
Zdchvaty hortcky odzneju spontdnne a po
case (tzv. peridde) sa opdt vrdtia. U malej
Casti pacientov sa paradoxne horucka
nemusi v klinickom obraze objavit. Medzi
dalsie typické priznaky patria:

Priblizne 90%
pacientov trpi
na opakovanu
bolest brucha
pri periodicke;j
horucke.

opakovand bolest brucha
(zdpal pobrusnice — peritonitida)
— priblizne 90% pacientov,

- byva vyraznd, pripomina

az ndhlu brusnd prihodu
(niekedy pacienti podstupia
vybratie slepého ¢reva, kedze
stav pripomina prdve tuto
chirurgickd diagndézu),

bolest na hrudniku (zépal
pohrudnice — pleuritida, zdpal
osrdcovnika — perikarditida)

— priblizne 20 - 40 % pacientov,
— pichanie, bud v strede
hrudnika (pri postihnuti
osrdcovnika), alebo na boku
podla postihnutej strany (pri
postihnuti pohrudnice). Niekedy
sa pre bolest pacient nevie
dobre zhlboka nadychnut

a bolest m6ze odzniet az
niekolko dni po skoncenf
horucky.

U Casti Casti pacientov moze
zdpal postihovat naraz
pobrusnicu, pohrudnicu,
pripadne aj osrdcovnik,

a vtedy hovorime

o polyserozitide,

bolesti kibov a chrbta

— priblizne 50 — 60 % pacientov,
- typicky postihuju kolend,
¢lenky a zdpdstia, ktoré

su bolestivé, opuchnuté

a pripadne aj zacervenané,
vyrazky — bolestivé, Cervené,
najcastejsie okolo ¢lenkov
(ale @j na inych ¢astiach
tela), typicky pocas zdchvatu
horucky, pretrvdvaiju priblizne

5 — 14 dni, niekedy aj dlhsie,
ostatné priznaky - vyraznd
unava, svalové bolesti, bolest
hlavy, bolest hrdla, bolest genitdlu
u muzov (miesok), neinfekény zdpal
mozgovych bldn (tzv. serézna
meningitida) a iné.

FAMILIARNA STREDOMORSKA HORUCKA — ZAKLADNE INFORMACIE PRE PACIENTOV



FAMILIARNA STREDOMORSKA HORUCKA — ZAKLADNE INFORMACIE PRE PACIENTOV

Kedy sa

priznaky
zacinaju?

Priznaky FMF sa zacinaju typicky

v detskom veku, no u mensej Casti
pacientov mozu vzniknut aj neskor

v dospelosti. Uddva sa, Ze priblizne 90 %
pacientov md prvé priznaky pred dovrsenim
20. roku zivota. Vo vSeobecnosti nie su
zdsadné rozdiely v klinickych priznakoch
medzi detmi a dospelymi pacientmi, hoci
pre deti je typicky zdchvat pozostdvajuci

z horucky a bolesti brucha, pripadne iba

z izolovanej hortcky bez inych priznakov.

U dospelych byvaju priznaky ¢asto
variabilnejsie a mnohopocetné. Frekvencia
tazkosti a zdchvatov je individudina.
Niektori pacienti maju zdchvaty
niekolkokrdt do mesiaca, u inych sa typicky
zdchvat objavuje sporadicky a nepravidelne
niekolkokrdt do roka.

Priblizne 90 %
pacientov md

prvé priznaky
pred dovrsenim
20. roku zZivota

Co vyvoldva
zachvaty FMF?

Samotné zdchvaty horucky (niekedy

v literatire oznacované ako flary)
spravidla vznikaju spontdnne, bez
provokacnych faktorov ¢i inych zndmych
spustacov. U Casti pacientov vsak existuju
aj spustace ako stres, chlad, infekcie ¢i
menstrudcia.
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Existuju
viaceré schémy,
AkO SCI FM F podla ktorych
mozno u daného

diagnostikuje? pacienta vypoéitat

pravdepodobnost
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Zdkladom diagnostiky FMF je klinicky
obraz (opakované zdchvaty hordcky

s typickymi klinickymi priznakmi)

v kombindcii s laboratérnymi
parametrami (najmad zvysenie
zdpalovych markerov — napr.
C-reaktivny protein — CRP alebo sérovy
amyloid A — SAA) a vySetrenim génu
zodpovedného za vznik FMF (tento gén
sa oznacuje MEFV). Pri vySetrovani
pacienta je dobré mat v rukdch jeho
celd zdravotnu dokumentdciu, kde
skuseny lekdr ndjde priznaky, ktoré

sa predtym nespdijali s terajsim

stavom (napr. opakované bolesti
brucha s teplotou v detstve, veduce

k opakovanym hospitalizdcidm

na chirurgii, vybratie slepého ¢reva,
vybratie krénych mandli bez efektu

na dalsie zdchvaty hordcky a pod.).
Okrem toho je dobré, ak si pacient
vedie tzv. teplotny dennik, kde si
stru¢ne do kalenddra znadi vyskyt
horucky, jej trvanie a vysku, pridruzené
priznaky a odpoved na liecbu.

Existuju viaceré schémy, podla ktorych
mozno u daného pacienta vypocitat
pravdepodobnost diagndzy FMF. Su
uréené pre Specialistov so skisenostami
s diagnostikou FMF. U Casti pacientov
napriek jasnym klinickym priznakom
nendjdeme mutdciu v géne MEFV.

Aj takyto pacient sa vSak ndsledne lieci
ako pacient s FMF, bez ohladu

na vysledok genetického vysetrenia.

Z toho vyplyva, Ze genetické
vysetrenie je dolezitou pomocnou
metddou pre diagnostiku FMF, ale
nie je vySetrenim, ktoré ochorenie
definitivne vyluci ¢i potvrdi. Vzdy je
dolezity klinicky obraz a tazkosti.

Nevyhnutnou sucastou
diagnostiky je vylucenie inych,
Castejsich pricin opakovanych
horucok: chronickd infekcia,
ndadorové ochorenie, iné poruchy
imunity, niektoré ¢revné ochorenia
¢i klasické reumatické choroby.

diagnézy FMF.
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Ako sa
FMF lieci?

Dnes uz diagnéza FMF nie je
terapeuticky neriesitelnou chorobou.

K dispozicii mdme viaceré liecebné
alternativy. Zdkladnd liecba je zalozend
na celozivotnom uzivani lieku, ktory
sice nelie¢i samotnu pricinu choroby,
ale zabranuje vzniku hordckovych
zdchvatov a ukladanie amyloidu.

U pacientov, u ktorych je tdto liecba
nedostato¢nd alebo ju netolerujd, méze
byt vyuzitd takzvand biologickd liecba.
O postupe lie¢by vzdy rozhoduje
osetrujuci lekdr.

Akd je dizka
lie¢cby FMF?

Kedze ide o genetické
ochorenie, t. j. celoZivotné
ochorenie, lie¢ba je tiez
celoZivotnd a nesmie sa
vysadzovat. Pri vysadeni
hrozi rychly ndvrat tazkosti
a zdchvatu hordcky.
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Aké su
najcastejsie
komplikacie
FMF?

Najvyznamnejsou
a najnebezpecnejsou komplikdciou
FMF je amyloidéza orgdnov, ktord

postihuje priblizne 6 — 8 z 10 pacientov.

Amyloid je nerozpustnd bielkovina

v krvi, ktord je odrazom chronického
zdpalu u pacientov s FMF. Ak sa
pacient nelieci (napr. nemd sprdvne
stanovenu diagnézu FMF, nedostdva
dostato¢nt ddvku liekov, pripadne si
lieky vysadzuje), dlhodobo zvysend
hladina amyloidu v krvi sa ndsledne

Vhodnd
liecba dokdze
predchddzat

rozvoju
amyloiddzy.

prejavi jeho postupnym ukladanim sa
do réznych orgdnov (napr. oblicky,
¢revo, koza, srdce, pohlavné zlazy). To
vedie postupne k strate ich funkcie,
¢o zdsadne ovplyvnuje progndzu
pacienta a ohrozuje ho na Zivote.
Diagndza amyloiddzy sa stanovuje
na zdklade biopsie (odobratia malej
vzorky — obvykle ihlou) daného orgdnu
— obli¢ky, koze, ¢reva. Vhodnd liecba
dokdze predchddzat rozvoju tejto
komplikdcie.
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Je FMF
infek¢éna?

FMF nie je infekénd choroba,
preto pacient nie je ,nebezpecny*
pre svoje okolie ani pocas
zdchvatov hordcky a nie je
potrebné ho izolovat. Podkladom
horucky je, ako sme vyssie
vysvetlili, genetickd (t. j. vrodend)
porucha. Na druhej strane qj
pacient s FMF mo6Ze ochoriet

a mat klasicku infekciu, pricom jej
priebeh je obvykle Uplne rozdielny
od klasického zdchvatu FMF.

FMF nie je
infekénd choroba,
preto pacient nie
je ,nebezpeény*

pre svoje okolie
ani pocas
zdchvatov horucky
a nie je potrebné
ho izolovat.

Je FMF
vyliecitelna?

Kedze ide o geneticky podmienené
ochorenie, FMF je celoZivotnou
chorobou. Dany gén zatial
nedokdzeme liecbou ,opravit* ani
vymenit za ,zdravy gén*. Akokolvek,
dnesné lie¢cebné moznosti robia
ochorenie dobre liecitelnym

a pacientovi zdsadne zlepsuju
kvalitu Zivota.
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Slovnik najdolezitejSich vyrazov

Amyloidéza — vznikd na zdklade
ukladania bielkoviny — amyloidu —
do orgdnov (obli¢ky, koza, ¢revo,
srdce), ¢o vedie k postupnej
poruche ich funkcie, pripadne az
zlyhaniu.

Biologicka lieéba — modernd,
inovativna lie¢ba imitujlca telu
vlastné (biologické) pochody.
Obvykle md struktdru bielkovin
namierenych proti réznym cielom
v organizme. Takdto lie¢ba dokdze
cielene ,vychytdvat“ nadmerne
tvorené zlozky zdpalu, a tak viest
k jeho vyraznému potlaceniu.

C-reaktivny protein (skratka

CRP) - jeden z ukazovatelov zdpalu
v krvi. Pri FMF sa pravidelne sleduje
jeho hladina, ktord odzrkadluje
intenzitu zdpalu a odpoved na
liecbu.

Familiarna stredomorska
horucka (skratka FMF) — geneticky
podmieneny najcastejsi syndrom
periodickych horucok.

Flare [Citaj flea]- anglicky vyraz
oznadujuci zdchvat hordcky

s inymi klinickymi priznakmi, inak
vzplanutie ochorenia.

Slovnik najdolezitejSich vyrazov

Horucka — zvysenie telesnej
teploty nad 38°C.

Osrdcovnik (perikard) —

tenkd blana obalujuca srdce

a vystielajica srdcovy vak. Jej
zdpal (perikarditida) pozorujeme
u Casti FMF pacientov pocas
zdchvatu a vedie k pichavym
bolestiam za hrudnou kostou.

Pobrusnica (peritoneum) —
tenkd blana, ktord obaluje ¢revd
a vnutrobrusné orgdny, ako aj
brusnu stenu. Jej zdpal

(tzv. peritonitida) je typicky
pocas zdchvatov FMF a vedie

k vyraznym bolestiam brucha.

Pohrudnica (pleura) — tenkd blana
obalujica plica a vystielajica
hrudnu dutinu. Jej zdpal (pleuritida)
sa vyskytuje u ¢asti FMF pacientov
a vedie k bolestiam na hrudniku.

Sérovy amyloid A (skratka SAA) -
ukazovatel zdpalu v krvi, ktory

je typicky zvySeny u pacientov

s r6znymi formami periodickych
horucok. Ak nie je pacient lieceny,
pripadne nemd dostatoénu

ddvku liecby, pretrvdva zvysend
hladina amyloidu. Pri FMF sa
pravidelne sleduje jeho hlading,
ktord odzrkadluje intenzitu zdpalu
a odpoved na liecbu.
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