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1. KAS YRA FMF?

1.1. Kokia tai liga?

Seiminé Vidurzemio jaros karstiné (Familial Mediterranean Fever, FMF)
yra genetiskai paveldima liga. Pacientai kencia nuo pasikartojanciy
karsCiavimo priepuoliy, lydimy pilvo, kratinés arba sgnariy skausmo bei
patinimo. Dazniausiai Sia liga serga zmones, kile iS Vidurzemio juros ir
Vidurio Ryty regiono: zydai, turkai, arabai ir arménai.

1.2. Kaip daznai susergama sia liga?

Sios ligos daznis didelés rizikos populiacijoje siekia 1-3 atvejus 1 000
gyventojy. Kitose etninése grupése Si liga reta. Taciau, atradus
mutavusj geng, Si liga diagnozuojama dazniau, ypac populiacijose,
kuriose manyta Sig ligg esant labai retg (zinomi atvejai, kai sirgo italai,
graikai, amerikieciai).

FMF priepuoliai 90 procenty pacienty prasideda iki 20 mety. Daugiau
nei pusei pacienty liga prasireiskia per pirmajj gyvenimo desSimtmet;.
Berniukai serga Siek tiek dazniau nei mergaités (santykiu 1,3:1).

1.3. Kokios Sios ligos priezastys?

FMF yra genetine liga. Genas, lemiantis ligos atsiradima, vadinamas
MEFV genu. Jis veikia baltyma, kuris reguliuoja uzdegiminiy reiskiniy
pasibaigimg. Sergant FMF, Sis genas yra mutaves, taigi uzdegimo
reguliavimas sutrinka ir pacientai patiria karsc¢iavimo atakas.
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1.4. Ar sSi liga paveldima?

Si liga dazniausiai paveldima autosominiu recesyviniu badu (tai reiskia,
kad tévams ligos simptomai paprastai nepasireiskia). Sis perdavimo
tipas reiskia, kad susirgti FMF zmogus gali, jeigu abi jo paveldétos MEFV
geno kopijos (viena iS mamos ir kita - iS tévo) yra mutavusios. Taigi abu
tevai tik nesioja genus (neSiotojas turi tik vieng mutavusig kopijg, bet ne
ligq). Jeigu liga nustatoma dideléje Seimoje, greiciausiai sirgs seses ir
broliai, pusbroliai, dédeés ar tolimi giminaiciai. Taciau nustatyta, kad tuo
atveju, jei vienas tévas serga FMF, o kitas yra neSiotojas, tikimybe, kad
vaikas sirgs Sia liga, siekia 50 procenty. Labai nedidelei daliai pacienty
viena ar net abi geno kopijos buna normalios.

1.5. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas suserga Sia liga todeél, kad neSioja mutavusj geng, kuris lemia
susirgimg FMF.

1.6. Ar Si liga uzkreciama?
Ne. ji neuzkreciama.

1.7. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

Pagrindiniai ligos simptomai yra pasikartojantis karsciavimas kartu su
pilvo, kratinés arba sgnariy skausmais. Pilvo skausmai yra dazniausias
simptomas - pasireiskia 90 procenty pacienty. Kratinés skausmy
priepuoliai pasireiskia 20-40 procenty, o sgnariy skausmai 50-60
procenty pacienty.

Paprastai vaikai skundziasi dél dazniausiai pasitaikancio tipo priepuoliy
- pasikartojancio pilvo skausmo ir karsciavimo. Taciau kai kurie
pacientai patiria kitokius priepuolius, kartais sudarytus iS simptomuy
komplekto.

Sie priepuoliai praeina savaime (i$nyksta be gydymo) ir trunka 1-4
dienas. Pacientai jauciasi visiSkai sveiki priepuoliams pasibaigus ir
laikotarpiu tarp jy pasikartojimo. Kai kurie priepuoliai sukelia tokj didelj
skausmg, kad ligoniai ar tévai priversti kreiptis pagalbos | gydytojus.
Sunkus pilvo skausmo priepuolis gali bati palaikytas dminiu apendicitu,
todel kai kuriems pacientams gali buti be reikalo atlikta apendektomija.
Kartais priepuoliai, pasireiskiantys net tam paciam pacientui, gali buti
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tokie silpni, kad sumaiSomi su virskinimo sutrikimu. Tai viena is
priezascCiy, kodel FMF taip sunkiai atpazjstama. Esant pilvo skausmams,
paprastai vaikg kamuoja viduriy uzkietéjimas, taciau, skausmui praéjus,
iSmatos pasidaro skystesnés.

Vieno priepuolio metu vaikui gali sukilti labai auksta temperatura, kito -
vos aukstesné nei normali. Kratinés skausmas, paprastai juntamas
vienoje puseje, gali buti toks stiprus, kad pacientui sunku pakankamai
giliai jkvepti. Priepuolis praeina per keletg dienu.

Paprastai vienu metu pazeidziamas tik vienas sgnarys (monoartritas),
dazniausiai Ciurna ar kelis. Sgnarys gali taip sutinti ir skaudeéti, kad
vaikui pasidaro sunku vaikscioti. TreCdaliui pacienty atsiranda raudonas
odos bérimas virS pazeisto sgnario. Sgnariy skausmo priepuolis trukti
ilgiau nei kito tipo priepuoliai, nuo 4 dieny iki 2 savaiciy. Kai kuriems
pacientams pasireiskia tik pasikartojantis sgnariy skausmas ir tinimas,
todel neteisingai gali buti diagnozuota reumatiné karstiné ar jaunatvinis
idiopatinis artritas.

Apie 5-10 procenty atvejy liga, apémusi sgnarius, tampa létinée ir gali
stipriai juos pazeisti.

Kai kuriais atvejais atsiranda FMF budingas bérimas, vadinamas panasia
i roze eritema. Jis paprastai pastebimas apatinése gallnése ir virs
sgnariy. Kai kurie vaikai skundziasi kojy skausmais.

Retais atvejais priepuolio metu pasireiskia besikartojantis perikarditas
(Sirdipléveés uzdegimas), miozitas (raumeny uzdegimas), meningitas
(smegeny dangaly uzdegimas) ir periorchitas (séklidziy dangaly
uzdegimas).

1.8. Kokios gali buti komplikacijos?

Vaikai, sergantys FMF, dazniau serga vaskulitais (kraujagysliy
uzdegimais), tokiais kaip Henocho-Schoenleino purpura ir mazginis
poliarteritas. Sunkiausia negydomos FMF ligos komplikacija -
amiloidozé. Amiloidas yra specialus baltymas, kuris kaupiasi tam
tikruose organuose - inkstuose, zarnose, odoje, Sirdyje ir sutrikdo jy
funkcijas, ypa¢ inksty. Si komplikacija néra specifiné FMF ir gali atsirasti
netinkamai gydant ir kitas létines uzdegimines ligas. Slapime atsirade
baltymai leidzia jtarti diagnoze, o amiloidas zarnose ar inkstuose jg
patvirtina. Vaikai, kurie gauna tinkamg kolchicino (zr. skyriy
~Medikamentinis gydymas") doze, yra apsaugoti nuo Sios gresiancios
gyvybei pavojingos komplikacijos.
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1.9. Ar visi vaikai serga vienodai?

Visy vaiky liga néra vienoda. Be to, priepuoliy tipas, pasireiskimo
trukme ir sunkumas skiriasi net tik kiekvieno vaiko atveju, bet ir tam
paciam vaikui.

1.10. Ar vaikuy liga skiriasi nuo suaugusiujy ligos?

IS esmeés vaiky FMF panasi suaugusiujy liga. Taciau kai kurie ligos
pozymiai, tokie kaip artritas (sgnariy uzdegimas) ir miozitas, daznesni
vaikystéje. Su amziumi priepuoliy daznumas paprastai retéja.
Periorchitas dazniau nustatomas jauniems berniukams nei suaugusiems
vyrams. Amiloidozés rizika didesne netinkamai gydomiems pacientams,
kuriy liga prasidéjo ankstyvame amziuje.
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