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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.

2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?
Dazniausia veiksmy seka:

Klinikinis jtarimas: FMF jtarti reikéty, tik jei vaikui karsc¢iavimo
epizodai pasikartoja ne maziau kaip 3 kartus. Butina surinkti detalig
etnine anamneze, taip pat iSsiaiskinti, ar giminéje néra panasiais
simptomais besiskundzianciy ar inksty funkcijos nepakankamuma
turiniy asmeny.

Tevai turéty tiksliai papasakoti apie praéjusius priepuolius.

Stebeéjimas: Vaikas, kuriam jtariama FMF, turi buti tiriamas, iki
nustatoma tiksli diagnozé. Siuo stebéjimo laikotarpiu, jeigu jmanoma,
pacientas kuo nuodugniau apzitrimas ir paimami kraujo tyrimai
uzdegimo rodikliams nustatyti. Paprastai Sie rodikliai pakyla
karsCiuojant ir pasiekia norma arba priartéja prie jos, kai karscCiavimo
priepuolis baigiasi. Tam tikri sukurti ligos klasifikacijos kriterijai padeda
atpazinti FMF. Kadangi stebéti vaikg priepuolio metu dél jvairiy
priezasCiy ne visada jmanoma, tévy prasoma pildyti dienorastj ir
aprasyti visus jvykius. Tévai priepuoliy metu taip pat gali atlikti kraujo
tyrimus vietos laboratorijoje.
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Atsakas | gydyma kolchicinu: Vaikai, kuriy ligos klinikiniai ir
laboratoriniai rodikliai atitinka FMF diagnoze, apie 6 ménesius turi
vartoti kolchicing, tada simptomai ir tyrimy rodikliai perziurimi is naujo.
Sergant FMF priepuoliai arba is viso liaujasi, arba pasidaro retesni,
lengvesni ir trumpiau trunka.

Tik jgyvendinus visg nurodytg veiksmy sekg zingsnis po zingsnio, vaikui
gali buti diagnozuota FMF ir paskirtas visg gyvenimg trunkantis
gydymas kolchicinu.

Kadangi FMF pazeidzia jvairias organy sistemas, diagnozuojant ir
gydant ligg prireikia jvairiy specialisty konsultacijos - pediatro, vaiky
reumatologo, nefrologo (inksty specialisto), gastroenterologo (zarnyno
sistemos specialisto).

Genetiniai tyrimai: Neseniai atsirado galimybe genetiniais tyrimais
patvirtinti mutacija, kuri, kaip manoma, yra FMF atsiradimo priezastis.
Klinikiné FMF diagnozé patvirtinama tuo atveju, jeigu pacientas neSioja
2 mutacijas, po vieng iS abiejy tévy. Taciau tokia Siuo metu aprasyta
mutacija nustatoma tik 70-80 procenty FMF ligos atvejy. Tai reiskia, kad
kai kurie pacientai turi vieng arba ne vienos mutacijos. Taigi diagnoze
vis dar nustatoma pagal klinikinius pozymius. Genetinis iStyrimas gali
buti prieinamas ne visuose gydymo centruose.

Karsciavimu ir pilvo skausmais labai daznai skundziamasi vaikystéje.
FMF diagnozuoti néra taip lengva, net ir didelés rizikos populiacijose.
Gali prireikti keleriy mety ligai atpazinti. Diagnozés nustatymo laikg
bltina sutrumpinti iki minimumo deél didéjancios amiloidozeés rizikos
negydomiems pacientams.

Tam tikroms ligoms taip pat budingi besikartojantys karsciavimo
priepuoliai, pilvo ir sgnariy skausmai. Kai kurios is jy taip pat yra
genetinés ir turi panasiy klinikiniy pozymiy, taciau kiekviena jy
atskiriama pagal specifinius klinikinius ir laboratorinius rodiklius.

2.2. Kuo svarbus tyrimai?

Laboratoriniai tyrimai yra svarbus diagnozuojant FMF. Tam tikri tyrimai
(eritrocity nusedimo greitis (ENG), CRB, bendrasis kraujo tyrimas ir
fibrinogeno koncentracija) leidzia priepuoliy metu (per 24-48 valandas
nuo priepuolio pradzios) jvertinti uzdegimo mastga. ISnykus
simptomams, Sie tyrimai kartojami, kol rodikliai pasiekia normos ribas
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ar prie jy priartéja. TrecCdaliui pacienty tyrimy rezultatai tampa
normalus. Kitiems dviem trecdaliams jie reiksmingai pageréja, taciau vis
dar virSija normos ribas.

Nedidelis kraujo kiekis reikalingas genetiniams tyrimams atlikti. Vaikai,
kuriems visam gyvenimui paskirtas kolchicinas, 2 kartus per metus turi
atlikti kraujo ir Slapimo tyrimus buklei stebéti.

Slapimo tyrimas parodo baltymo ir eritrocity kiekj. Rodikliy pakitimai
priepuoliy metu gali bati laikini, taCiau nuolatinis padidéjes baltymo
kiekis Slapime leidzia jtarti amiloidoze. Gydytojai tuomet gali atlikti
tiesiosios Zzarnos ar inksty biopsija. Tiesiosios Zzarnos biopsijos metu
paimamas labai nedidelis Zzarnos audiniy gabalélis; Si biopsija labai
lengvai atliekama. Jeigu Sio tyrimo rezultatai amiloidozés neparodo,
diagnozei patvirtinti reikalinga inksto biopsija. Jai atlikti vaikas
guldomas j ligonine. Biopsijos metu paimtas audinys dazomas specialia
medziaga ir ieSkoma amiloido sankaupu.

2.3. Ar Sia liga galima gydyti / iSgydyti?

FMF néra isgydoma liga, bet ji gali bati gydoma kolchicinu visg
gyvenima. Veikiant Siam vaistui, besikartojantys priepuoliai iSnyksta
arba suretéja ir uzkertamas kelias amiloidozei. Jeigu pacientas nustoja
vartoti kolchicing, priepuoliai ir amiloidozes rizika atsinaujina.

2.4. Kaip gydoma Ssi liga?

FMF gydymas paprastas, nebrangus, nesukelia jokio sunkaus Salutinio
poveikio, kol vartojama tinkama dozé. Siuo metu FMF profilaktiskai
gydyti naudojamas naturalus produktas - kolchicinas. Nustacius
diagnoze, vaikas privalo vaistg vartoti visg gyvenimag. Vartojant tinkamg
doze, priepuoliai iSnyksta apie 60 procenty pacienty, dalinis atsakas
matomas 30 procenty pacienty. Deja, 5-10 procenty pacienty Sis
gydymas neefektyvus.

Kolchicinas ne tik kontroliuoja priepuolius, bet ir panaikina amiloidozés
rizikg. Todél gyvybiskai svarbu, kad gydytojai pakartotinai paaiskinty
tévams ir pacientui, kaip svarbu tinkamai vartoti Sj vaistg nustatytomis
dozemis. Vartodamas vaistg, kaip nurodé gydytojas, vaikas gali gyventi
jprastg (tikétina, normalios trukmes) gyvenimag. Tévai neturéty
koreguoti vaisto dozés nepasitare su specialistu.

Kolchicino dozé neturety buti didinama prasidejus priepuoliui, kadangi
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toks dozés didinimas neveiksmingas. Svarbiau yra uzkirsti kelig
priepuoliams.
Biologiniai vaistai skiriami pacientams, kurie yra atsparus kolchicinui.

2.5. Koks vaisty Salutinis poveikis?

Nelengva susitaikyti su tuo, kad vaikas vaistus tures gerti visa laika.
Daznai tévai nerimauja dél galimo kolchicino Salutinio poveikio. Tai
saugus vaistas, sukeliantis tik menkus nepageidaujamus reiskinius
(dazniausiai viduriavima), kurie iSnyksta sumazinus doze.

Kai kuriems vaikams paskirta dozé sukelia vandeningg viduriavimg. Dél
tokio vaisto netoleravimo doze reikéty sumazinti iki toleruotinos ir po
truputj nuolat didinti iki reikiamos. Sumazinus laktozés kiekj maiste
mazdaug 3 savaites, zarnyno sutrikimo pozymiai daznai iSnyksta.

Kiti Salutiniai reiskiniai - pykinimas, vémimas, pilvo spazmai. Retais
atvejais pasitaiko raumeny silpnumas. Gali sumazéti trombocity, baltyjy
ir raudonyjy kraujo kineliy, tac¢iau sumazinus vaisto doze jy skaicius vel
pasidaro normalus.

2.6. Kiek trunka gydymas?
FMF profilaktinis gydymas trunka visg gyvenima.

2.7. Ar gali padéti netradiciniai gydymo metodai?
Siuo metu néra zinoma jokiy alternatyviy ar netradiciniy FMF gydymo
budu.

2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?
Gydomi vaikai turi maziausiai 2 kartus per metus atlikti kraujo ir
Slapimo tyrimus.

2.9. Kiek liga tesiasi?
FMF sergama visg gyvenima.

2.10. Kokia ilgalaiké ligos prognozé (galima baigtis ir eiga)?
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Visg gyvenima gydomas atitinkamomis kolchicino dozémis, vaikas gali
gyventi normaly gyvenima. Jeigu diagnoze nustatoma velai arba
nesilaikoma gydymo rezimo, padidéja rizika issivystyti amiloidozei ir
ligos prognozé pablogéja. Vaikams, kuriems iSssivysté amiloidoze, gali
prireikti persodinti inkstus.

Augimo sulétéjimas néra didziausia serganciy FMF problema. Kai
kuriems vaikams brendimo metu suletéjes augimas atsistato tik
pradejus gydyti kolchicinu.

2.11. Ar imanoma visiskai pasveikti?

Ne, nes tai genetiné liga. Taliau visg gyvenima vartodamas kolchicing
pacientas gali gyventi normaly gyvenima, be jokiy apribojimy ir
tikimybes, kad issivystys amiloidozeé.

3. KASDIENIS GYVENIMAS

3.1. Kaip liga paveikia vaiko ir jo Seimos kasdienybe?

Vaikas ir Seima gali patirti didziausig stresa, kol nustatoma diagnozeé.
Daznai prireikia gydytojy konsultacijos dél stipraus pilvo, krutinés ir
sgnariy skausmo. Dél klaidingos diagnozés kai kuriems vaikams
atliekamos nereikalingos operacijos. Diagnhozavus FMF, gydymo tikslas -
sudaryti vaikui ir tévams normalaus gyvenimo salygas. Pacientai privalo
reguliariai vartoti vaistus visg gyvenima. Nesilaikant nustatyto gydymo
rezimo, atsiranda rizika, kad iSsivystys amiloidozé.

Labai sudétinga problema yra psichologiné nasta dél to, kad visg
gyvenimag teks vartoti vaistus. Psichosocialinis palaikymas, pacienty ir
jy tévy Svietimo programos buty didziulé pagalba.

3.2. Ar vaikas gali lankyti mokykla?

Dazni priepuoliai kelia rimty problemy dél mokyklos lankymo, jas
padeda iSspresti gydymas kolchicinu.

BUty naudinga informuoti apie vaiko ligg mokykloje, ypac patarti, kg
daryti prasidejus priepuoliui.

3.3. Ar vaikas gali sportuoti?
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FMF sergantys pacientai, vartojantys kolchicing, gali uzsiimti bet kokia
pageidaujama sportine veikla. Vienintelé problema gali bati uzsitesusio
sgnariy uzdegimo priepuoliai, galintys sumazinti pazeisto sgnario
judruma.

3.4. Kokia mityba rekomenduojama?
Néra specialios mitybos.

3.5. Ar klimatas turi itakos ligos eigai?
Ne, neturi.

3.6. Ar galima vaika skiepyti?
Taip, vaikg galima skiepyti.

3.7. Lytinis gyvenimas, néstumas ir kontracepcija
Pacientai, sergantys FMF, gali turéti vaisingumo problemuy, taciau,
pradéjus gydyma kolchicinu, jos iSsisprendzia. Spermos kiekio
sumazejimas yra labai retas vartojant gydomasias dozes.
Besilaukiancios arba maitinancios moteris neturi nustoti vartoti
kolchicina.
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