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2. DIAGNOZA A LECBA

2.1 Jak je onemocnéni diagnostikovano?

Prvni podezreni na onemocnéni CANDLE je zalozeno na zhodnoceni
klinickych projevd. CANDLE mUze byt potvrzeno pouze genetickou
analyzou. Diagnoza CANDLE je potvrzena, pokud ma pacient 2 mutace
daného genu, kazdou od jednoho z rodi¢d. Geneticka analyza neni
dostupnd v kazdém centru.

2.2 Jaky je vyznam vysSetreni?

Krevni testy jako sedimentace, CRP, krevni obraz a fibrinogen slouzi k
zhodnoceni zanétlivé aktivity a objektivizace pripadné anemie. Jaterni
testy je nutné provadét z ddvodu mozného postizeni jater.

Tyto testy jsou pravidelné opakovany z diivodu zhodnoceni navratu
laboratornich parametrt k normé. Malé mnozstvi krve je nutné pro
genetickou analyzu.

2.3 Lze nemoc lécit a vylécit?
CANDLE nelze vylécit, protoze se jedna o vrozené onemocnéni.,

2.4 Jaka je lécbha?

Pro onemocnéni CANDLE neexistuje zadny ucinny |éCebny rezim. Bylo
prokazano, ze vysoké davky kortikosteroidd (1-2 mg/kg/den) zlepsi
nékteré symptomy jako napr. kozni projevy, horecku nebo bolesti
kloubl. Jakmile jsou ale tyto davky snizovany, vSechny manifestace se
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znovu objevuiji. Inhibitory TNF-alfa poskytly doCasné zlepseni stavu u
nékterych pacientl, nicméné u jinych vyvolaly nové vzplanuti této
choroby. Imunosupresivni |ék, tocilizumab ukazal minimalni efekt.
Experimentalni studie s uzitim inhibitorl JAK-kindzy (tofacitinib) stale
probihaiji.

2.5 Jakeé jsou vedlejsi nezadouci ucinky lécby?

Kortikosteroidy jsou asociované s moznymi vedlejSimi nezadoucimi
ucinky jako je pribyvani na vaze, otoky obli¢eje a zmény nalad. Pokud
jsou uzivany dlouhodobé, mlze dochéazet k zastaveé rlstu, osteoporoéze,
hypertenzi (vysokému krevnimu tlaku) nebo vyskytu diabetu
(cukrovky).

TNF-alfa inhibitory patri mezi nové Iéky, jejichz uzivani mize byt
spojeno se zvysenym rizikem infekce, aktivaci tuberkulézy a moznym
vyvojem neurologického nebo jiného imunitniho onemocnéni.
Potencidlni riziko vyvoje nadorl je diskutabilni. V sou¢asné dobé nejsou
k dispozici zadna statisticka data prokazujici zvysené riziko malignit pfi
uzivani téchto léka.

2.6 Jak dlouho by méla lécba trvat?
Jedna se o celozivotni [éCbu.

2.7 Jak je to s alternativni a doplnkovou lécbou?
Takova IéCba neexistuje.

2.8 Jaka forma pravidelnych kontrol je treba?

Déti s timto onemocnénim by mély dochazet pravidelné (nejméné 3x do
roka) na kontrolu ke svému détskému revmatologovi z dlvodu
monitorace zanétlivé aktivity a zhodnoceni ucinnosti terapie. U déti,
které jsou IéCeny by mélo byt pravidelné (alespon dvakrat ro¢née)
provedeno vysetreni krve a modi.

2.9 Jak dlouho bude nemoc trvat?
Jednd se o celozivotni onemocnéni, nicméné aktivita choroby muUze
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kolisat.

2.10 Jaké jdou dlouhodobé perspektivy (prognéza) nemoci?
Kvalita zZivota je do znac¢né miry ovlivnéna snizenou télesnou
vykonnosti, opakovanymi horeCkami, bolestmi a opakovanymi
epizodami tézkych zanétlivych stavl, které mohou vyustit v
multiorganovy zanét ohrozujici pacienta az smrti.

2.11 Je mozné se zcela uzdravit?
Ne, protoze se jedna o vrozené onemocnéni.
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