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1. KAS YRA SU NRLP-12 SUSIJES BESIKARTOJANTIS
KARSCIAVIMAS?

1.1. Kokia tai liga?

Su NRLP-12 susijes besikartojantis karscCiavimas yra genetiné liga. Ligos
atsiradimg lemiantis genas, vadinamas NRLP12 (arba NALP12),
dalyvauja aktyvuojant uzdegimo procesa. Sergant Sia liga pasireiskia
besikartojantis karSCiavimas kartu su kitais simptomais, tokiais kaip
galvos skausmas, sgnariy skausmas ar patinimas ir odos berimas.
Simptomus gali iSprovokuoti Saltis. Negydoma liga labai susilpnina
paciento organizmg, bet gyvybei pavojaus nekelia.

1.2. Kaip daznai susergama Sia liga?
Liga yra labai reta. Siuo metu pasaulyje zinoma maziau nei 10 atveju.

1.3. Kokios Sios ligos priezastys?

Su NRLP-12 susijes besikartojantis karsciavimas yra genetiné liga. Ligos
atsiradima lemiantis genas vadinamas NRLP12 (ar NALP12). Genetiskai
modifikuotas genas sutrikdo organizmo uzdegiminj atsaka. Kaip Si
mutacija paveikia uzdegimo procesg, dar néra aisku.

1.4. Ar Si liga paveldima?

Su NRLP-12 susijes besikartojantis karsciavimas paveldimas
autosominiu dominantiniu badu. Tai reiskia, kad susirgti Sia liga Zzmogus
gali, jeigu vienas iS tévy ja serga. Kartais né vienam Seimos narys liga
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rySkiai nepasireiskia. Tokiu atveju genas yra mutaves vaiko organizme
naujai, dar néstumo metu (zinoma kaip de novo mutacija) arba vienam

pasireiskia labai lengvos formos liga.

1.5. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas suserga Sia liga todeél, kad paveldéjo liga iS vieno tévo, kuris
nesioja NRLP-12 geno mutacijg (arba jvyko de novo mutacija). Asmuo,
kuris neSioja mutacijg, gali turéti ligos simptomuy, taciau jie gali ir
visiSkai nepasireiksti. Prevenciniy priemoniy kol kas néra.

1.6. Ar Si liga uzkreciama?
Su NRLP-12 susijes besikartojantis karscCiavimas néra infekciné liga. Tik
turintys geno mutacija Zzmonés gali susirgti Sia liga.

1.7. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

Pagrindinis simptomas yra karsciavimas. Pakilusi temperatura laikosi
apie 5-10 dieny ir pasikartoja nereguliariais intervalais (kas kelias
savaites ar ménesius). Karsciavimo priepuolius lydi kiti simptomai, tokie
kaip galvos skausmas, sgnariy skausmas ar patinimas, dilgelinis
bérimas ir raumeny skausmas (mialgija). Gali bati, kad karsciavimo
priepuolius iSprovokuoja Zzema aplinkos temperatura. Vieninteléje
Seimoje buvo nustatytas neurosensorinis klausos praradimas.

1.8. Ar visi vaikai serga vienodai?

Liga visiems vaikams néra tokia pati. Ligos forma jvairuoja nuo Svelnios
iki sunkesnes. Be to, priepuoliy tipas, trukmeé ir sunkumas kiekvieng
kartg gali bati skirtingi net tam paciam vaikui.

1.9. Ar vaikuy liga skiriasi nuo suaugusiujy ligos?
Pacientams augant, karsciavimo priepuoliai retéja ir lengvéja. Taciau
daugumos (ar gal net visy) pacienty liga iSlieka aktyvi visg gyvenima.
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2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?

simptomais, fizinés apzituros duomenimis ir Seimos anamneze.

Kai kurie kraujo tyrimai naudingi nustatant uzdegima priepuoliy metu.
Diagnoze gali bati patvirtinta tik genetiniais tyrimais, jrodanciais
mutacijg. Taikant diferencine diagnoze, atskiriamos kitos ligos, kurios
pasireiskia besikartojanciu karsc¢iavimu (ypac su kriopirinu susije
periodiniai sindromai).

2.2. Kuo svarbus tyrimai?

Kraujo tyrimai (CRB, serumo amiloido A baltymo tyrimas (SAA),
bendrasis kraujo tyrimas) svarbus siekiant nustatyti uzdegimo masta
priepuolio metu.

ISnykus simptomams, Sie tyrimai kartojami, kol rodikliai pasiekia
normos ribas ar prie jy priartéja. Nedidelis kraujo kiekis reikalingas
genetiniams tyrimams atlikti.

2.3. Ar Sia liga galima gydyti / iSgydyti?

Liga néra iSgydoma, taip pat néra efektyvaus budo kontroliuoti jos
aktyvuma, siekiant iSvengti priepuoliy. Gydant simptomus siekiama
sumazinti uzdegima ir skausma. Siuo metu tiriama keletas naujy vaisty,
skirty uzdegimo simptomams kontroliuoti.

2.4. Kaip gydoma Si liga?

Siai ligai gydyti skiriami nesteroidiniai vaistai nuo uzdegimo (NVNU)
(indometacinas), gliukokortikoidai (prednizolonas), taip pat galima skirti
biologinius vaistus, tokius kaip anakinra. Né vienas iS Siy preparaty néra
vienodai veiksmingas, visi jie atitinkamai padeda kai kuriems
pacientams. Fakty, jrodanciy jy veiksminguma ir sauguma pacientams,
sergantiems Sia liga, vis dar néra pakankamai.

2.5. Koks vaistu Salutinis poveikis?
Salutinis poveikis priklauso nuo vartojamo vaisto. NVNU gali sukelti
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galvos skausmus, skrandzio opg, inksty pazeidimg; gliukokortikoidai ir
biologiniai vaistai padidina imluma infekcijoms. Be to, gliukokortikoidai
gali sukelti ir kity jvairiy Salutiniy reiskiniy.

2.6. Kiek trunka gydymas?

Néra duomeny, patvirtinanciy visa gyvenima trunkancio gydymo
veiksmingumga. Kadangi pacientui augant paprastai matomas
pagerejimas, manytina, kad gydyma vaistais galima nutraukti
pacientams, kuriy liga visiSkai ramios buklés.

2.7. Ar gali padeéti netradiciniai gydymo metodai?
Nepaskelbta jokiy duomeny, kad buty veiksmingos papildomos gydymo
priemones.

2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?
Pacientams, sergantiems Sia liga, reikéty atlikti kraujo ir Slapimo
tyrimus maziausiai 2 kartus per metus.

2.9. Kiek liga tesiasi?
Sia liga sergama visg gyvenima, nors simptomai su amziumi gali
lengveti.

2.10. Kokia ilgalaiké ligos prognozé (galima baigtis ir eiga)?
Su NRLP-12 susijes besitesiantis karsc€iavimas yra visg gyvenima
trunkanti liga, nors simptomai lengveéja su amziumi. Liga yra labai reta,
todél tiksli prognozé néra zinoma.

3. KASDIENIS GYVENIMAS

3.1. Kaip liga paveikia vaiko ir jo Seimos kasdienybe?

Gyvenimo kokybe paveikia nuolat pasikartojantis karSCiavimas. Daznai
nemazai laiko uztrunka nustatyti tikslig diagnoze, ir tai gali kelti téevams
nerima, o kartais tenka patirti nereikalingy medicininiy proceduruy.
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3.2. Ar vaikas gali lankyti mokykla?

Vaikams, sergantiems létinemis ligomis, butina toliau mokytis. Déel
keleto specifiniy veiksniy gali kilti problemuy, susijusiy su mokyklos
lankymu, todél svarbu paaiskinti galimus vaiko poreikius mokytojams.
Tevai ir mokytojai turi kaip jmanydami stengtis, kad sergantis vaikas
dalyvauty mokyklos ir popamokinéje veikloje kaip kiti sveiki vaikai. Taip
jis ne tik gales siekti gery mokslo rezultaty, bet ir bus priimtas bei
vertinamas tiek bendraamziy, tiek suaugusiyjy. Ateityje jaunuoliams
reikeés integruotis | darbo rinka - tai kelia didziausig rupestj del |étinémis
ligomis serganciy pacienty.

3.3. Ar vaikas gali sportuoti?

Sportas svarbus kiekvieno vaiko kasdieniame gyvenime. Vienas is
gydymo tiksly yra leisti vaikui gyventi kuo normalesnj gyvenima,
neissiskirti iS bendraamziy. Vaikui tinka visi jam priimtini uzsiémimai.
Priepuoliy metu gali prireikti riboti fizinj aktyvumag, daugiau ilsétis.

3.4. Kokia mityba rekomenduojama?

Néra specialios mitybos. Auganciam vaikui rekomenduojamas sveikas,
subalansuotas maistas, tinkamas pagal jo amziy, turintis pakankama
baltymy, kalcio ir vitaminy kiekj. Pacientai, vartojantys
gliukokortikoidus, kurie didina apetitg, turéty vengti persivalgyti.

3.5. Ar klimatas turi itakos ligos eigai?
Zema oro temperatara gali iSprovokuoti simptomus.

3.6. Ar galima vaika skiepyti?

Taip, vaikg galima ir reikia skiepyti, taCiau reikety jspéti gydant;j
gydytojg pries paskiriant gyvaja susilpnintg vakcing, nes ji gali buti
nesuderinama su tam tikrais vaistais.

3.7. Lytinis gyvenimas, néstumas ir kontracepcija
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Medicinos literatUroje néra pakankamai duomeny Siais klausimais. Kaip
ir sergant kitomis autouzdegiminémis ligomis, geriau néstuma
suplanuoti, kad buty galima iS anksto pritaikyti gydyma, atsizvelgiant j
biologiniy vaisty galimg kenksmingg poveikj vaisiui.
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