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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A CAPS diagndzisa a klinikai tineteken alapul a genetikai megerdsités
el6tt. El6fordulhat, hogy nehéz megkllonboztetni az FCAS-t és az MWS-
t, illetve az MWS-t és a CINCA-t/NOMID-t a tlinetek kozotti atfedés miatt.
A diagnézis a klinikai tineteken és a beteg kortérténetén alapul. A
rokon betegségek megkilonboztetésében segitséget nyujt a szemészeti
vizsgalat (klilondsen a szemfenékvizsgalat), az agy-gerincveldi folyadék
vizsgalata (gerinccsapolas) és a radioldgiai vizsgalat.

2.2 Kezelhet6-e, van-e ra gyogymod?

A CAPS szindromak nem gyégyithatdk, mivel genetikai betegségek.
Ugyanakkor, mivel hatarozott elérelépések torténtek ezeknek a
rendellenességeknek a megértésében, |éteznek mar a CAPS kezelésére
Uj, igéretes gydgyszerek, amelyeknek a hosszu tavu hatdsa jelenleg
vizsgalat alatt all.

2.3 Milyen kezelések léteznek?

A CAPS genetikai és fiziopatoldégiai vonatkozasaival kapcsolatos Ujabb
kutatasok szerint az erds gyulladasjelzé citokin (fehérje), az
ugynevezett IL-1B tdltermelddik ezekben az allapotokban, és fontos
szerepet jatszik a betegség kialakulasaban. Jelenleg kiulonb6z4
fazisokban tart tébb olyan gyégyszer vizsgalata, amely gatolja az IL-1B-t
(IL-1-blokkoldk). Az anakinra volt az els6 gydgyszer, amelyet ezeknek a
betegségeknek a kezelésére hasznaltak. Bebizonyosodott, hogy rovid
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id6 alatt hatasosan csillapitotta a gyulladast, a bérkittést, a lazat, a
fajdalmat és a faradékonysagot a CAPS valamennyi esetében.
Hatékonyan enyhiti az idegrendszeri tiineteket is. Egyes betegségeknél
mérsékelheti a hallascsdkkenést és az amiloidézist. Sajnos nem tilnik
viszont hatdsosnak a tulzott ndvekedéssel jard izileti bantalmak
kezelésében. Dézisait a betegség sulyossaga alapjan kell meghatarozni.
A kezelést korai életkorban kell elkezdeni, mieldtt a kronikus gyulladas
visszafordithatatlan szervi karosodast, példaul halldscsokkenést vagy
amiloiddzist okozna. Az anakinrat szubkutan (bdr ala adott) injekcidéban
kell adni naponta. Gyakran beszamolnak az injekcié helyénél fellépd
reakciokrél, de ezek idével elmulhatnak. A rilonacept egy masik IL-1
elleni gydgyszer, amelyet az FDA (az Egyesiilt Allamok Elelmiszer- és
Gyébgyszerlugyi Hivatala) engedélyezett 11 évesnél id6sebb FCAS-,
illetve MWS-betegek kezelésére. Ezt a szert szubkutan injekciéban kell
alkalmazni hetente. A canakinumab is egy IL-1 elleni szer, amelyet az
FDA és az Eurdpai Gyégyszerligynokség (EMA) nemrég engedélyezett a
2 évesnél idésebb CAPS-betegek kezelésére. MWS-ben szenvedd
betegeknél ez a gydégyszer, 4-8 hetente szubkutdn injekciéban adva,
hatdsosnak bizonyult a gyulladasos tlinetek kezelésében. A betegség
genetikai jellege miatt elképzelhetd, hogy az IL-1 gydgyszeres gatlasat
hosszu ideig, akar élethosszig kell folytatni.

2.4 Mennyi ideig tart a betegség?
A CAPS szindromak élethosszig tarté rendellenességek.

2.5 Milyen a betegség hosszu tavu progndzisa (elérelathaté
kimenetele és lefolyasa)?

Az FCAS hosszu tavu progndzisa kedvezd, de az életminGséget
befolyasolhatjak a visszatér6 lazrohamok. Az MWS szindrémanal az
amiloiddzis és a karosodott vesefunkcié hathat hatranyosan a hosszu
tavu progndzisra. A halldscsokkenés szintjén jelentds hosszu tavu
szovédmeény. A CINCA-ban szenvedd gyermekeknél novekedési
rendellenességek Iéphetnek fel a betegség lefolydsanak ideje alatt.
CINCA/NOMID esetén a hosszu tavu progndzis a neuroldgiai,
neuroszenzorialis és izuleti tinetek sulyossagatél figg. A hipertroéfias
izUleti bantalmak sulyos rokkantsagot okozhatnak. Korai halal
el6fordulhat a sulyos betegek esetében. Az IL-1-blokkoldkkal végzett
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kezelés nagymértékben javitotta a CAPS kimenetelét.
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