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2. DIAGNOOSI JA HOITO

2.1 Miten tauti todetaan?
Yleensa taudin maarittelyssa edetaan seuraavasti:

Kliininen epaily: Perinndllista valimerenkuumetta (FMF) aletaan
epailla vasta, kun lapsella on ollut vahintaan kolme tautikohtausta.
Yksityiskohtainen sukuselvitys voi olla tarpeen potilaan etnisen taustan
selvittamiseksi. Lisaksi selvitetaan, onko muilla suvun jasenilla
samankaltaisia oireita tai munuaisten vajaatoimintaa.

Vanhempia pyydetaan kuvailemaan yksityiskohtaisesti lapsen
aikaisemmat oireet.

Seuranta: Jos perinnodllista valimerenkuumetta (FMF) epaillaan,
lapsen tilaa seurataan huolellisesti ennen lopullisen diagnoosin
maarittamista. Jos potilaalla on tautikohtaus seurannan aikana, laakarin
tulisi tutkia potilas tarkoin, ja potilaalta tulisi ottaa verinaytteet
tulehduksen toteamiseksi. Yleensa laboratorioloyddkset ovat
tautikohtauksen aikana positiivisia ja palautuvat jalleen normaaleiksi tai
lahes normaaleiksi, kun kohtaus hellittaa. Perinndllisen
valimerenkuumeen (FMF) toteamisen helpottamiseksi on laadittu
luokittelukriteerit. Laakari ei kuitenkaan aina paase tutkimaan lasta
tautikohtauksen aikana. Vanhempia pyydetaan talloin pitamaan
paivakirjaa, jossa he kuvailevat tarkasti lapsen tilaa ja oireita.
Verinaytteet voidaan toimittaa tutkittaviksi paikalliseen laboratorioon.

Kolkisiinilaakitys: Jos taudin oireiden, l[dakarintarkastuksen ja
laboratorioloydosten perusteella vaikuttaa erittain todennakoiselta, etta
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lapsella on FMF, hanelle annetaan kolkisiinia noin puolen vuoden ajan,
ja sitten oireita arvioidaan uudelleen. Jos lapsella on FMF,
tautikohtaukset loppuvat tai niita on harvemmin, ne kestavat
lyhyemman aikaa eivatka ole yhta vaikeita kuin aikaisemmin.

Kun kaikki edella kuvatut vaiheet on suoritettu, FMF voidaan todeta, ja
potilaalle maarataan koko elinian kestava kolkisiinilaakitys.

Koska vaikuttaa useisiin eri elimiin, taudin toteamisessa ja potilaan
hoidossa tarvitaan usein eri alojen erikoislaakareiden asiantuntemusta.
Hoitotiimiin kuuluu yleensa lastenladkareita, lasten tai aikuisten
reumalaakareita, munuaistautien erikoislaakareita ja
vatsatautilaakareita.

Geenitesti: Muutaman viime vuoden ajan on ollut mahdollista tutkia,
onko potilaalla sellaisia geenimutaatioita, jotka voisivat aiheuttaa
perinndllisen valimerenkuumeen.

Oireiden ja l0ydosten perusteella tehty diagnoosi varmistuu, jos
potilaalla on mutaatio molemmissa geeniparin geeneista (toinen on
aidilta ja toinen isalta). Julkaisujen mukaan mutaatioita on kuitenkin
toistaiseksi Ioydetty vain noin 70-80 prosentilla FMF-potilaista, mika
tarkoittaa, etta on myos sellaisia FMF-potilaita, joilla geenimutaatio on
tapahtunut vain geeniparin toisessa geenissa tai ei ollenkaan. Niinpa
perinnollisen valimerenkuumeen (FMF) toteaminen perustuukin
edelleen taudin oireisiin ja laakarin arvioon. Kaikissa terveydenhuollon
yksikoissa ei pystyta tekemaan geenitesteja.

Lapsilla on usein kuumetta ja vatsakipuja, ja siksi perinnollisen
valimerenkuumeen toteaminen ei aina ole helppoa edes niissa
vaestoryhmissa, joissa sairastumisriski on suuri. Taudin tunnistaminen
saattaa kestaa parikin vuotta. Diagnoosi olisi kuitenkin tarkeaa saada
mahdollisimman nopeasti, koska sen viivastymisella voi olla vakavia
seurauksia: amyloidoosin riski kasvaa hoitoa vaille jaavilla potilailla.
On olemassa lukuisia muita tauteja, joiden oireisiin kuuluvat toistuvat
kuumekohtaukset seka vatsa- ja nivelkivut. Osa niista on perinndllisia ja
ilmenee samoin kuin FMF. Kaikilla taudeilla on kuitenkin juuri niille
tyypilliset oireet ja laboratorioloydokset.

2.2 Mika merkitys laboratoriokokeilla ja muilla tutkimuksilla
on?
Laboratoriokokeet ovat tarkea apuvaline perinndllisen
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valimerenkuumeen (FMF) toteamisessa. Verikokeet, kuten lasko (La), C-
reaktiivinen proteiini (CRP), verenkuva ja fibrinogeeni, tehdaan
tautikohtauksen aikana (vahintaan 24-48 tuntia oireiden alkamisesta) ja
tulosten avulla arvioidaan tulehduksen laajuutta. Kokeet uusitaan, kun
lapsi on jalleen oireeton, jotta nahtaisiin, ovatko arvot palautuneet
normaaleiksi tai lahes normaaleiksi. Noin joka kolmannella potilaalla
verikokeiden arvot palautuvat normaaleiksi. Potilaista kahdella
kolmanneksella arvot laskevat merkittavasti, mutta jaavat silti
viitearvoja suuremmiksi.

Pieni verinayte tarvitaan my0s geenitestia varten. Jos lapselle on
maaratty elinikainen kolkisiinilaakitys, hanen tilaansa seurataan
ottamalla virtsa- ja verikokeet kaksi kertaa vuodessa.

Virtsanaytteesta tutkitaan, onko siina valkuaista tai punasoluja.
Tulokset saattavat vaihdella tautikohtausten aikana, mutta jos virtsassa
esiintyy jatkuvasti valkuaista, se saattaa olla merkki amyloidoosista. Jos
amyloidoosia epaillaan, laakari voi ottaa koepalan potilaan perasuolesta
(rektumbiopsia) tai munuaisista (munuaisbiopsia). Perasuolibiopsia on
yksinkertainen toimenpide, jossa laakari ottaa pienen koepalan
perasuolen kudoksesta. Jos perasuolen kudosnaytteesta ei I0ydy
merkkeja amyloidoosista, diagnoosi varmistetaan ottamalla kudosnayte
myO0s munuaisista. Munuaisbiopsia on vaativampi toimenpide, ja silloin
lapsi joutuu jdamaan yoksi sairaalaan. Kudosnaytteet varjataan, minka
jalkeen laakari tutkii mikroskoopilla, onko naytteissa amyloidikertymia.

2.3 Voidaanko tauti hoitaa? Voiko taudista parantua?

Tautia voidaan hoitaa koko elinian kestavalla kolkisiinilaakityksella,
mutta siita ei voi parantua. Kolkisiinihoidolla ehkaistaan oireiden
uusiutuminen joko osin tai kokonaan ja estetaan amyloidoosin
kehittyminen. Jos potilas lopettaa laakkeen kayton, oireet uusiutuvat ja
hanella on riski sairastua amyloidoosiin.

2.4 Miten tautia hoidetaan?

Perinnollisen valimerenkuumeen (FMF) hoitaminen on helppoa ja
edullista eika laakehoidolla ole vakavia haittavaikutuksia, mikali
laakarin maaraamaa annostusta noudatetaan. Ensisijainen ladke
perinndllisen valimerenkuumeen (FMF) ennaltaehkaisevassa hoidossa
on kolkisiini. Kun diagnoosi on varmistunut, lapsen on kaytettava
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laaketta lopun ikaansa. Jos laakarin maaraamaa annostusta
noudatetaan, oireet katoavat taysin noin 60 prosentilla ja osittain 30
prosentilla potilaista. Kolkisiinilaakitys ei tehoa taudin oireisiin 5-10
prosentilla potilaista.

Laakityksen avulla tautikohtaukset pysyvat kurissa ja amyloidoosin
kehittyminen voidaan estaa. Siksi on tarkeaaq, etta potilaalle ja hanen
vanhemmilleen tehdaan kerta toisensa jalkeen selvaksi, miten tarkeaa
on, etta potilas ottaa maaratyn l[aakeannoksen laakarin ohjeiden
mukaan. Hoito-ohjeiden noudattaminen on erittain tarkeaa. Mikali
potilas noudattaa ladakarin antamia hoito-ohjeita, han voi elaa taysin
normaalia elamaa eika hanen odotettu elinikansa poikkea muista.
Vanhemmat eivat saa muuttaa laakkeen annostusta ilman laakarin
maaraysta.

Kolkisiiniannosta ei saa suurentaa tautikohtauksen aikana. Annoksen
suurentaminen ei vaikuta oireisiin. Tarkeinta on ehkaista
tautikohtaukset ennakolta.

Ellei kolkisiinilaakitys tehoa, potilaalle voidaan maarata biologisia
laakkeita.

2.5 Mita ovat laakehoidon haittavaikutukset?

Vanhempien voi olla vaikea hyvaksya sita tosiseikkaa, etta lapsen on
kaytettava ladkkeita koko loppuelamansa ajan. Vanhemmat ovat usein
huolissaan kolkisiinin mahdollisista haittavaikutuksista. Se on kuitenkin
turvallinen laake, jolla on vain lievia haittavaikutuksia, jotka saadaan
yleensa kuriin annosta pienentamalla. Tavallisin haittavaikutus on ripuli.
Joillekin lapsille [aakarin maaraama annos aiheuttaa vetista ripulia.
Annosta tulee talloin pienentaa sellaiselle tasolle, etta potilas sietaa
sen. Sen jalkeen annos nostetaan vahitellen takaisin alkuperaiselle
tasolle. Yleensa maha- ja suolisto-oireet katoavat, jos ruokavaliosta
poistetaan maitotuotteet (laktoosi) osittain tai kokonaan noin kolmeksi
viikoksi.

Muita haittavaikutuksia ovat pahoinvointi, oksentelu ja akilliset
vatsakivut. Osalle potilaista kolkisiini voi aiheuttaa lihasheikkoutta.
Verisolujen (valko- ja punasolut seka verihiutaleet) maara voi ajoittain
laskea, mutta palautuu ennalleen, kun kolkisiiniannosta pienennetaan.

2.6 Kuinka kauan hoito kestaa?
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Hoito kestaa potilaan koko elinian.

2.7 Onko tautiin olemassa vaihtoehtoisia tai taydentavia
hoitomuotoja?

Perinnollisen valimerenkuumeen hoitoon ei ole vaihtoehtoisia tai
taydentavia hoitomuotoja.

2.8 Minkalaista saannollista seurantaa tarvitaan?
Jos lapsella on elinikainen kolkisiinilaakitys, hanen tilaansa tulisi seurata
ottamalla virtsa- ja verikokeet vahintaan kaksi kertaa vuodessa.

2.9 Kauanko tauti kestaa?
Perinnodllinen valimerenkuume (FMF) on elinikainen sairaus.

2.10 Millainen on taudin ennuste?

Jos potilas noudattaa laakarin maaraamaa kolkisiinihoitoa, han voi elaa
taysin normaalia elamaa. Jos diagnoosi viivastyy tai jos potilas ei
noudata hoito-ohjeita, amyloidoosin todennakoisyys kasvaa, mika
heikentaa taudin ennustetta. Jos lapselle kehittyy amyloidoosi, han
saattaa tarvita munuaisensiirron.

Kasvun viivastyminen ei ole merkittava perinndlliseen
valimerenkuumeeseen liittyva ongelma.

2.11 Voiko siita parantua kokonaan?

Perinnollinen valimerenkuume (FMF) on perinndllinen sairaus, joka ei
parane. Koko elinian kestava kolkisiinihoito antaa kuitenkin potilaalle
mahdollisuuden elaa normaalia elamaa ilman erityisia rajoituksia ja
ilman amyloidoosin vaaraa.
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