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1. CO JE CANDLE

1.1 Co je to?

Chronicka atypicka neutrofilni dermatéza s lipodystrofii a zvysenou
teplotou (CANDLE) patri mezi vzacna dédi¢na onemocnéni. V minulosti
bylo toto onemocnéni v literature uvadéno pod ndzvy Nakajo-Nishimura
syndrom, Japonsky autoinflamatorni syndrom s lipodystrofii (JASL) nebo
Syndrom s kloubnimi kontrakturami, svalovou atrofii, mikrocytarni
anemii a lipodystrofii indukovanou panikulitidou se zaCatkem
onemocnéni v prlibéhu détstvi (JMP). Déti s timto onemocnénim jsou
suzovany opakovanymi epizodami horecek s koznimi projevy, které
trvaji nékolik dnd/tydnt a které se hoji s reziduy na kGzi, které vypadaiji
jako purpura, svalovou atrofii, progresivni lipodystrofii, bolestmi kloub(
a kloubnimi kontrakturami. U nelé¢enych pacientll vede onemocnéni k
tézkym zdravotnim postizenim, mize zapficinit az smrt.

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?

CANDLE patfri mezi vzacnd onemocnéni. Do soucasné doby bylo
popsano kolem 60 pripadl této choroby, predpoklada se vsak
poddianogstikovanost tohoto syndromu.

1.3 Jedna se o dédicné onemocnéni?

Ano, CANDLE patri mezi autosomalné recesivné dédéna onemocnéni,
CcozZ znamena, Zze nemoc neni vazana na pohlavi a ani jeden z rodic(
nemusi mit projevy tohoto onemocnéni. Pri tomto typu dédicného
prenosu jsou pro rozvoj nemoci potrebné dva postizené geny, jeden od
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otce a druhy od matky. Oba rodiCe jsou tedy prenaseci (prenasec ma
jednu ze svych dvou kopii prislusného genu mutovanou, ale netrpi
nemoci). Riziko postizeni dalSiho ditéte téchto dvou rodicd
onemocnénim CANDLE je 25%. Prenatalni diagnostika je mozna.

1.4 Pro¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?
Dité onemocnélo, protoze se narodilo s mutovanymi geny, které
zplsobuji onemocnéni CANDLE.

1.5 Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
Ne, nejedna.

1.6 Jaké jsou hlavni priznaky onemocnéni?

Onemocnéni se manifestuje v obdobi dvou tydn az Sesti mésicd zivota
ditéte. V pribéhu détstvi se jedna predevsim o klinické obtize
charakteru opakovanych horecek, epizod vysevu zarudlych okrouhlych
koznich skvrn, které mohou trvat od nékolika dni po nékolik tydnt a po
jejichz zhojeni zGstavaji zarudld mista. Charakteristické znaky v obli¢eji
zahrnuji fialové otekla oc¢ni vicka a otok rtd.

Periferni lipodystrofie (predevsim obliceje a hornich koncetin) se
obvykle objevuje v pozdnim détstvi a je pritomna u vsech pacientd,
¢asto v asociaci s riznym opozdénim rdstu.

Bolesti kloubl bez artritidy jsou popsany u vétsiny pacientl. Vyznamné
kloubni kontraktury se vyviji v pribéhu ¢asu. Méné Casto je pritomna
konjunktivitida, nodularni episkleritida, zanét usni a nosni chrupavky a
ataky aseptické meningitidy. Lipodystrofie je progresivni a nevratna.

1.7 Jaké jsou mozné komplikace?

U kojencd a malych déti s CANDLE se postupné rozviji zvétseni jater,
ztrata periferniho tuku a svalové hmoty. Mezi dalSi problémy, které se
obvykle objevuji pozdéji v prlibéhu zivota, mlzeme zaradit dilata¢ni
kardiomyopatii, srdecni arytmie a kloubni kontraktury.

1.8 Je onemocnéni u vSech déti stejné?
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VsSechny postizené déti jsou vazné nemocné, nicméneé pfiznaky
onemocneéni nejsou u vsech déti stejné. Rovnéz i v ramci jedné
postizené rodiny nemusi byt projevy onemocnéni shodné.

1.9 LiSi se nemoc u déti od onemocnéni dospélych?

Z dbvodu vyvoje choroby v pribéhu let jsou u déti patrné jiné klinické
projevy nez u dospélych. Déti se manifestuji predevsim opakovanymi
epizodami horecek, zpomalenym rlstem, charakterickymi priznaky v
obliceji a koznimi projevy. Svalova atrofie, kloubni kontraktury a
periferni lipodystrofie se obvykle objevuji az v pribéhu dopivani ¢i
dospélosti. U dospélych se mlze rozvinout srde¢ni arytmie
(nepravidelnost srdecniho rytmu) nebo dilatacni kardiomyopatie.
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