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2. DIAGNOOSI JA HOITO

2.1 Miten tauti todetaan?

Tautiepailys heraa erikoislaakarin tarkastuksessa havaittujen oireiden ja
potilaan perheessa ja suvussa esiintyvien tautitapausten perusteella.
Kuumekohtausten aikana esiintyva tulehdus todetaan verikokeiden
avulla. Diagnoosi varmistetaan geenitestilla. Jos geenitestissa todetaan
mutaatioita, potilaalla todetaan NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume.
Erotusdiagnostiikan avulla suljetaan pois muut taudit, joiden oireistoon
toistuvat kuumeet kuuluvat (erityisesti kryopyriiniin liittyvat
jaksoittaiset oireyhtymat eli CAPS-oireyhtymat).

2.2 Mika merkitys laboratoriokokeilla on?

Laboratoriokokeet ovat tarkea apuvaline NLRP12-geeniin liittyvan
toistuvan kuumeen toteamisessa. Verikokeet (kuten C-reaktiivinen
proteiini (CRP), seerumin amyloidi A (SAA) ja verenkuva) tehdaan
tautikohtauksen aikana ja tulosten perusteella arvioidaan tulehduksen
laajuus.

Kokeet tehdaan uudelleen, kun lapsi on jalleen oireeton, jotta nahtaisiin,
ovatko arvot palautuneet normaaleiksi tai lahes normaaleiksi. Verinayte
tarvitaan my0s geenitestia varten.

2.3 Voidaanko tauti hoitaa? Voiko siita parantua?
NLRP12-geeniin liittyvasta toistuvasta kuumeesta ei voi parantua eika
kuumekohtausten ehkaisemiseksi ole olemassa tehokasta hoitoa.
Oireiden hoitaminen kuitenkin hillitsee tulehdusta ja lievittaa kipuja.
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Uusia ladkkeitd, joiden avulla tulehdusoireet voitaisiin saada hallintaan,
tutkitaan parhaillaan.

2.4 Miten tautia hoidetaan?

NLRP12-geeniin liittyvaa toistuvaa kuumetta hoidetaan
tulehduskipulaakkeilla (esimerkiksi indometasiini), kortikosteroideilla
(esimerkiksi prednisoloni) ja mahdollisesti myos biologisilla laakkeilla
(esimerkiksi anakinra). Mikaan naista ei tehoa aina, mutta kaikki
nayttaisivat tehoavan osalla potilaista. Laakkeiden tehosta ja
turvallisuudesta NLRP12-geeniin liittyvan toistuvan kuumeen hoidossa
ei viela ole nayttoon perustuvaa tietoa.

2.5 Mita ovat laakehoidon haittavaikutukset?

Haittavaikutukset riippuvat siita, mita ladakkeita potilas kayttaa.
Tulehduskipulaakkeet saattavat aiheuttaa paansarkya, mahahaavoja ja
munuaisvaurioita. Kortikosteroidit ja biologiset laakkeet saattavat lisata
potilaan alttiutta sairastua infektiotauteihin. Kortikosteroideilla on myos
muita haittavaikutuksia.

2.6 Kuinka kauan hoito kestaa?

Nykykasityksen mukaan ei ole perusteltua jatkaa hoitoa koko elinian
ajan. Yleensa tilanne paranee lapsen kasvaessa, ja laakehoidon
lopettamista kannattaa yrittaa, kun potilas on ollut pitkaan taysin
oireeton.

2.7 Onko tautiin olemassa vaihtoehtoisia tai taydentavia
hoitomuotoja?
Tutkimuksia tehokkaista taydentavista hoitomuodoista ei ole julkaistu.

2.8 Minkalaista saannollista seurantaa tarvitaan?
Jos lapsella on NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume, hanelle tehdaan
virtsa- ja verikokeet vahintaan kaksi kertaa vuodessa.
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2.9 Kauanko tauti kestaa?
Tauti on elinikainen, mutta oireet voivat lieventya lapsen kasvaessa.

2.10 Millainen on taudin ennuste?
NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume on elinikainen tauti, mutta

oireet voivat lieventya lapsen kasvaessa. Koska kyseessa on erittain
harvinainen tauti, taudin kulkua ei pystyta ennustamaan.
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