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2. DIAGNOZA A LECBA

2.1 Jak se stanovi diagnoza?

Specialista vyslovi podezreni na diagndézu na zdkladé klinickych
symptomU a rodinné anamnezy.

Krevni testy pomohou urcit pritomnost zanétu béhem ataky horecky.
Diagndza je potvrzena genetickym vySetrfenim, které prokaze
pfitomnost genové mutace. V diferencialni diagnose je nutné zvazit jiné
periodické syndromy s rekurentnimi horeckami, predevsim syndromy
asociované s kryopyrinem.

2.2 Jaky vyznam maji vysetreni?
Jak uz bylo receno vyse, laboratorni testy jsou dtlezité k diagnostice
syndromu. Testy zamérené na pritomnost zanétu (CRP, sérovy amyloid,
krevni obraz) provedené béhem ataky horecky urci miru zanétlivého
procesul.

Tyto testy jsou pravidelné opakovany po Ustupu symptomU z d@vodu
zhodnoceni navratu laboratornich parametrd k normé. Malé mnozstvi
krve je nutné pro genetickou analyzu.

2.3 Lze nemoc lécit a vylécit?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 se neda vylécit, protoze se jedna
o vrozené onemocnéni. U¢inné prostfedky k prevenci rozvoje
horec¢natych atak nejsou k dispozici. Lé¢ba projevl nemoci
(symptomaticka 1é¢ba) mize mirnit zanét i bolest. V souc¢asné dobé se
zkousi nékteré nové léky, které by mohly pomoci udrzet nemoc pod
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kontrolou.

2.4 Jaka je lécbha?

K Iécbé rekurentni horecky spojené s NRLP12 se pouzivaji nesteroidni
antirevmatika (jako indometacin), kortikosteroidy (prednison), nékdy i
biologicka la¢ba (anakinra). Zadny z téchto 1ékd neni vzdy jednoznacné
ucinny, ale u vSech byl pozorovan alespon u nékterych pacientd
priznivy efekt. Dlkazy o jejich Gc¢innosti a bezbecnosti zatim chyhbi.

2.5 Jaké jsou vedlejsi ucCinky lécby?

Zalezi na pouzitém léku. Nesteroidni antirevmatika mohou zpUsobit
bolesti hlavy, zaludecni viedy, poskozeni ledvin. Kortikosteroidy a
biologicka 1éCba zvysuji vnimavost k infekcim. Kortikosteroidy maiji pfi
dlouhodobém uzivani navic radu dalsich vedlejsich nezadoucich Gcinkda.

2.6 Jak dlouho by méla lécba trvat?

Nejsou k dispozici informace podporujici nutnost celozivotni |1éCby.
Vzhledem k prirozené tendenci nemoci zmirnovat se s pfibyvajicim
vekem se jevi byt rozumné zkusit 1éCbu vysadit, jakmile se pacient zda
byt v dlouhodobém klidovém obdobi.

2.7 Jak je to s alternativni a nekonvencni lécbou?
O ucinnosti takové 1éCby nejsou k dispozici publikované informace

2.8 Jaky typ pravidelnych kontrol je treba?
U déti s rekurentni horeckou spojenou s NRLP12 by se mélo vysetreni
krve a moci opakovat alespon dvakrat ro¢né.

2.9 Jak dlouho onemocnéni potrva?
Jedna se o celozivotni onemocnéni, i kdyz s pfibyvajicim vékem se
projevy mohou zmirnovat.

2/3



2.10 Jaka je dlouhodoba prognéza onemocnéni?
Rekurentni horecCka spojena s NRLP12 je celozivotnim onemocnénim s
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dlouhodobych vyhledech nejsou zatim z divodu vzacnosti onemocnéni
k dispozici.
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