f{'.—

*-\F\-l
Q{P paediatric
] . . rheumatology
L] o european
X L society

https://printo.it/pediatric-rheumatology/HU/intro

Familiaris mediterran laz
Verzi6 2016

1. Ml AZ FMF

1.1 Mi ez?

A familiaris mediterran |4z (Familial Mediterranean Fever, FMF) egy
genetikailag 6rokl6dd betegség. A betegek visszatérd lazrohamokban
szenvednek, amelyekhez hasi vagy mellkasi fajdalom, illetve izlleti
fajdalom és duzzanat tarsul. A betegség altalaban a mediterran és a
kdzel-keleti szarmazasu embereket, f6leg a zsidékat (kulondsen a
szefardokat), a torokoket, az arabokat és az 6rményeket érinti.

1.2 Milyen gyakori?

A betegség gyakorisaga a magas kockazatnak kitett populacidkban
nagyjabdl egy és harom kozotti 1000 fébdl. Mas etnikumokban ritkan
fordul eld. A betegséget okozd gén felfedezése 6ta azonban nd a
diagnosztizalt esetek szama még azokban a populacidkban is,
amelyekben azt hitték, hogy ritkadbb, példaul az olaszok, a gorégok és
az amerikaiak korében.

Az FMF 20 éves kor elétt jelentkezik a betegek kb. 90%-anal. A
paciensek tobb mint felénél tizéves kor el6tt alakul ki.

1.3 Mik a betegség okai?

Az FMF genetikai betegség. A kialakulasaért felel6s gén az MEFV, amely
a gyulladasok természetes gydgyulasaban szerepet jatszd fehérjét
szabdlyozza. Ha ez a gén mutaciot hordoz - amint ez az FMF esetében
fennall -, akkor ez a szabalyozds nem muikodik megfeleléen, és a
betegeknél [dzrohamok Iépnek fel.
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1.4 Orokletes-e ez a betegség?

Autoszomalis recessziv betegségként az esetek tobbségében orokletes,
ami azt jelenti, hogy a szil6knél altaldban nem jelentkeznek a tlnetei.
Ez a fajta 6rokl6dés azt jelenti, hogy az FMF kialakuldsahoz ugyanannal
az egyénnél az MEFV gén mindkét példanyaban (az egyik az anyatdl, a
masik az apatél) mutaciénak kell fellépnie, tehat mindkét szilének
hordoznia kell azt (a hordozéban csak egy génmutacidé van, de nincs
betegség). Ha a betegség a kiterjedt csaladban jelen van, akkor
valdszinlleg kialakul testvérnél, unokatestvérnél, nagybdacsinal vagy
tavoli rokonnal is. Ugyanakkor, amint azt az esetek kis hanyadanal
megfigyelték, ha az egyik szulé FMF-ben szenved, és a masik hordozza
a génmutaciot, akkor 50% az esély arra, hogy a gyermeknél is kialakul
a betegség. A betegek kis részénél a génnek az egyik vagy akar
mindkét példanya normalisnak tdnik.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?

A gyermeknek azért van ez a betegsége, mert olyan génmutacidkat
hordoz, amelyek FMF-et okoznak.

1.6 Fert6z6-e a betegség?
Nem.

1.7 Mik a fo tunetei?

A betegség f6 tlinetei a visszatéro |az, amelyhez hasi, mellkasi vagy
izUleti fajdalom tarsul. A hasi fajdalom a leggyakoribb, a betegek kb.
90%-anal fellép. A mellkasi fajdalom a betegek 20-40%-anal, az izlleti
fajdalom pedig 50-60%-uknal jelentkezik.

A gyermekeknél dltalaban egy konkrét tipustd roham, példaul visszatéré
hasi fajdalom és 1az jelentkezik. Egyes betegeknél azonban kilonb6zd
tipusd rohamok is felléphetnek, egyszerre egy- vagy akar tobbféle is.
Ezek a rohamok maguktél, kezelés nélkll elmulnak, idétartamuk egytdl
négy napig terjed. A roham végén a betegek teljesen rendbe jonnek, és
a rohamok k6zotti idészakban jol érzik magukat. A rohamok némelyike
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annyira fajdalmas lehet, hogy a betegnek vagy a csaladjanak orvosi
segitséget kell kérnie. A sulyos hasi rohamok hasonlithatnak az akut
vakbélgyulladasra, ezért a betegek némelyikénél felesleges hasi
mutétre, példaul vakbélmdtétre kerllhet sor.

Ugyanakkor felléphetnek olyan rohamok is - akdr ugyanannal a
betegnél is -, amelyek elég enyhék ahhoz, hogy 6ssze lehessen
téveszteni ket a hasi problémadkkal. Ez az egyik oka annak, hogy nehéz
felismerni az FMF eseteket. A hasi fajdalom ideje alatt a gyermeket
altaldban székrekedés gyotri, de a fajdalom enyhllésével egyidejlileg a
széklet is lagyul.

El6fordulhat, hogy az egyik roham nagyon magas lazzal, a masik csak
enyhe h6emelkedéssel jar. A mellkasi fajdalom rendszerint csak a
mellkas egyik oldalat érinti, de olyan sulyos lehet, hogy a beteg nem
tud elég mélyen lélegezni. Ez napokon belil elmulik.

A betegség altaldban csak egy izuletet érint (monoartritisz). Ez
leginkabb az egyik boka vagy térd. Az izilet annyira megduzzadhat és
fajhat, hogy a gyermek nem tud jarni. A betegek mintegy harmadanal
voros bérkittés jelenik meg az érintett izllet feletti bérterileten. Az
izUleti rohamok valamivel hosszabb ideig tarthatnak, mint az egyéb
fajta rohamok, és négy napig, de akar két hétig is eltarthat, mire a
fajdalom teljesen elmulik. Egyes gyermekeknél el6fordulhat, hogy a
betegség egyetlen tlinete a visszatérd izuleti fajdalom és duzzanat, és
ezt tévesen akut reumas lazként vagy gyermekkori idiopatias
artritiszként diagnosztizaljak.

Az esetek mintegy 5-10%-aban az izlleti betegség krdonikussa valik, és
izUletkarosodast idézhet eld.

Bizonyos esetekben az FMF-re jellemzd bdrkittés, ugynevezett
orbancszerl (erysipelas-szeri) kelés jelenik meg altalaban az alsé
végtagokon és az izuletek feletti bdrterileten. Egyes gyermekek
labszarfajdalomra panaszkodhatnak.

A roham ritkdbb formainal kiljulé perikarditisz (szivburokgyulladas),
miozitisz (izomgyulladas), meningitisz (agyhartyagyulladas) és
periorhitisz (here koruli gyulladas) jelentkezhet.

1.8 Mik a lehetséges szovodmények?

Bizonyos egyéb, érgyulladassal (vaszkulitisszel) jar6 megbetegedéseket
- példaul Henoch-Schoénlein-purpurat és poliarteritisz noddézat -
gyakrabban medgfigyeltek az FMF-es gyermekek kérében. A kezeletlen
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esetekben az FMF legsulyosabb szovédménye az amiloidézis. Az amiloid
eqgy specialis fehérje, amely bizonyos szervekben, példaul a vesében, a
bélben, a bérben és a szivben rakddik le, és fokozatosan karositja annak
mUkodését, féleg a veséét. Nem kifejezetten az FMF-re jellemz6, mas
krénikus gyulladasos betegségek szovédménye is lehet, ha azokat nem
kezelik megfeleléen. A vizeletben megjelend fehérjék a betegség
jelenlétére utalhatnak. Az amiloid kimutatdsa a bélben vagy a vesében
igazolja a diagndzist. A megfelel6 dézisu kolhicinnel (ldsd gydgyszeres
kezelés) kezelt gyermekeknél nem all fenn ezen életveszélyes
szovédmeény kialakuldsanak kockdazata.

1.9 Minden gyermeknél azonos a betegség?

A betegség nem azonos minden gyermeknél. Ezenkivil a rohamok
tipusa, id6tartama és sulyossaga is eltér6 lehet minden egyes esetben,
még ugyanannal a gyermeknél is.

1.10 Kiulonboézik-e a gyermekek és a felnéttek betegsége?
Altaldban a gyermekkori FMF hasonlit a felnéttkorihoz. A betegség
bizonyos jellemz6i, példaul az artritisz (iztleti gyulladas) és a miozitisz
gyakoribbak gyermekkorban. A rohamok gyakorisaga altalaban csokken
az életkor el6rehaladtaval. A periorhitisz gyakrabban kimutatjak fiatal
fidknal, mint felnétt férfiaknal. Az amiloiddzis kockazata magasabb a
kezeletlen betegeknél, akiknél a betegség koran jelentkezik.
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