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1. KAS YRA CANDLE?

1.1. Kokia tai liga?

Letiné atipiné neutrofiline dermatozeé su lipodistrofija ir pakilusia
temperatura (Chronic Atypical Neutrophilic Dermatosis with
Lipodystrophy and Elevated temperature, CANDLE) yra reta genetiné
liga. Praeityje medicinos literaturoje ji buvo siejama su Nakajo-
Nishimura sindromu, japony autouzdegiminiu sindromu su lipodistrofija
(Japanese Autoinflammatory Syndrome with Lipodystrophy, JASL) arba
sgnariy kontrakturos, raumeny atrofijos, mikrocitinés anemijos ir
panikulito sukelta vaikystéje prasidedancia lipodistrofija (Joint
contractures, muscle atrophy, microcytic anaemia, and panniculitis-
induced childhood-onset lipodystrophy, JMP). Sergantiems vaikams
pasireiskia besikartojantis karsciavimas, odos pakitimai (kurie iSsilaiko
keletg dieny arba savaiciy, o po gydymo lieka rausvos spalvos odos
pazeidimy), raumeny atrofija, progresuojanti lipodistrofija, artralgija ir
sgnariy kontrakturos. Negydoma liga sukelia sunky nejgalumg ir net
mirtj.

1.2. Kaip daznai susergama Sia liga?

CANDLE yra reta liga. Siuo metu medicinos literatiroje apradyta beveik
60 ligos atvejy literaturoje. Manoma, kad kity atvejy tiesiog nepavyko
diagnozuoti.

1.3. Ar Si liga paveldima?
Liga paveldima autosominiu recesyviniu budu (tai reiskia, kad ji néra
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susijusi su lytimi ir abu tévai gali neturéti ligos simptomu). Sis
perdavimo budas reiskia, kad zmogus susirgti CANDLE gali turédamas
du mutavusius genus, vieng iS motinos ir kitg - iS tévo. Taigi abu tévai
tik neSioja genus (nesiotojas turi tik vieng mutavusig kopija, bet ne
ligg), bet Sia liga jie neserga. Tévy, kuriy vaikas susirgo CANDLE, rizika,
kad kitas jy vaikas taip pat susirgs CANDLE, siekia 25 procentus. Tokia
rizika nustatoma antenataline diagnostika (iki gimdymo).

1.4. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas Sia liga suserga todél, kad gimé turédamas mutavusius genus,
kurie lemia susirgimg CANDLE.

1.5. Ar Si liga uzkreciama?
Ne, ji neuzkrecCiama.

1.6. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

Liga pasireiskia naujagimiui per pirmasias 2 savaites po gimimo iki 6
meénesiy amziaus. Vaikystéje budingas besikartojantis karsc€iavimas, ant
odos atsiranda eriteminiy ziediniy ploksteliy, kurios iSsilaiko keleta
dieny ar savaiciy, o paskui lieka rausvos spalvos pazeidimy. Budingi
ligos paveikto veido bruozai yra patine violetinés spalvos akiy vokai ir
storos lupos.

Periferiné lipodistrofija (daugiausia pazeidzianti veidg ir virSutines
galunes), paprastai pasireisSkianti velyvoje kudikystéje visiems
pacientams, daznai susijusi su augimo atsilikimu.

Daugumai pacienty nustatoma artralgija be artrito, ir per tam tikrg laika
gali iSsivystyti reikSmingos kontraktluros. Reciau pasitaiko
konjunktyvitas, mazginis episkleritas, ausy ir nosies chondritas,
aseptinio meningito atakos. Lipodistrofija yra progresuojanti ir
negrjztama.

1.7. Kokios galimos komplikacijos?

Khdikiams ir vaikams, sergantiems CANDLE, iSsivysto progresuojantis
kepeny didéjimas ir progresuojantis periferinis riebaly ir raumeny
maseés netekimas. Kitos problemos, tokios kaip Sirdies raumens
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iSsiplétimas, Sirdies aritmija ir sgnariy kontrakturos, gali atsirasti
veélesniame amziuje.

1.8. Ar visi vaikai serga vienodai?
Visy vaiky liga yra sunkios formos, taciau jiems pasireiSkia nevienodo
stiprumo simptomai. Net ir toje pacioje Seimoje vaikai serga nevienodai.

1.9. Ar vaikuy liga skiriasi nuo suaugusiujuy ligos?

Progresuojanti ligos eiga reiskia, kad klinikinis vaiky ligos vaizdas gali iS
dalies skirtis nuo suaugusiyjy. Vaiky ligos pasireiskimo pozymiai
-besikartojantis karsCiavimas, zemas ugis, tam tikri veido bruozai ir
odos pazeidimai. Raumeny atrofija, sgnariy kontrakturos ir periferiné
lipodistrofija paprastai atsiranda velyvoje kudikystéje ar suaugusiyjy
amziuje. Suaugusiesiems gali iSsivystyti Sirdies aritmija (Sirdies ritmo
pakitimai) ir iSsiplétes Sirdies raumuo.

2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?

Visy pirma, liga jtarti leidzia nurodyti pozymiai. CANDLE gali bati jrodyta
tik genetiniais tyrimais. Diagnoze patvirtinama, jeigu pacientas turi 2
mutacijas, po vieng iS kiekvieno tévo. Genetiniai tyrimai gali buti
prieinami ne kiekviename tretinio lygio centre.

2.2. Kuo svarbus tyrimai?

Kai liga aktyvi, kraujo tyrimai (eritrocity nusedimo greitis (ENG), CRB,
bendrasis kraujo tyrimas, fibrinogeno kiekis) padeda jvertinti uzdegimo
mastg ir anemijg. Kepeny fermenty tyrimais jvertinamas kepeny
pazeidimas.

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

2.3. Ar sia liga galima gydyti / iSgydyti?
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CANDLE negalima isgydyti, nes tai genetiné liga.

2.4. Kaip gydoma Ssi liga?

Vis dar nenustatyta, kaip efektyviai gydyti CANDLE sindroma. Dideles
steroidy dozés (1-2 mg/kg per dieng) apmalsina kai kuriuos simptomus:
odos bérimg, karsc€iavima, sgnariy skausma, bet gydyma nutraukus jie
atsinaujina. Tumoro nekrozes faktoriaus alfa (TNF-a) inhibitoriai vieny
pacienty bukle laikinai pagerina, bet blogai veikia kitus pacientus.
Nustatyta, kad imunitetg slopinanciy vaisty (tocilizumabo) poveikis
minimalus. Siuo metu atliekami eksperimentiniai tyrimai su JAK-kinazés
inhibitoriais (tofacitinibu).

2.5. Koks vaisty salutinis poveikis?

Vartojant gliukokortikoidus, galimas svorio padidéjimas, veido
patinimas, nuotaiky kaita. Steroidai, skiriami ilgg laikg, gali sulétinti
augima, sukelti osteoporoze, auksta kraujospudj ir diabeta.

TNF-a yra neseniai sukurti vaistai. Jie siejami su padidéjusia infekcijy
rizika, tuberkuliozes aktyvacija ir galimu neurologiniy ar kity imuniniy
ligy iSsivystymu. Nors diskutuojama dél galimos piktybiniy ligy rizikos,
kurig gali sukelti Sie vaistai, taCiau Siuo metu néra statistiskai patikimy
duomenuy, galinciy tg jrodyti.

2.6. Kiek trunka gydymas?
Gydymas trunka visg gyvenima.

2.7. Ar gali padeéti netradiciniai gydymo metodai?
Néra jokiy jrodymuy, kad taikant tokius gydymo metodus buty
veiksmingai gydomas CANDLE sindromas.

2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?
Vaikai turety reguliariai (bent 3 kartus per metus) lankytis pas vaiky
reumatologa, kuris priziuri ligos eigq ir prireikus patikslina gydyma.
Gydomiems vaikams kraujo ir Slapimo tyrimai turéty bati atliekami
maziausiai 2 kartus per metus.
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2.9. Kiek liga tesiasi?
CANDLE yra visg gyvenima trunkanti liga, taciau ligos aktyvumas su
laiku gali kisti.

2.10. Kokia ilgalaiké jos prognoze (galima baigtis ir eiga)?
Gyvenimo trukmeé sunkiai apibréziama, daznai baigiasi mirtimi dél
daugybinio organy uzdegimo. Gyvenimo kokybé labai nukencia dél
sumazejusio paciento aktyvumo, kars€iavimo, skausmo ir
besikartojanciy sunkaus uzdegimo epizodu.

2.11. Ar imanoma visiskai pasveikti?
Ne, nes tai genetineé liga.

3. KASDIENIS GYVENIMAS

3.1. Kaip liga paveikia vaiko ir jo Seimos kasdienybe?

Vaikas ir Seima patiria dideliy sunkumy, kol liga diagnozuojama.

Kai kuriems vaikams issivysciusios kauly deformacijos sutrikdo jprastine
veiklg. Kasdienés injekcijos gali buti nasta ne tik dél patiriamo
diskomforto, bet ir anakinros laikymo sglygy, trukdanciy keliauti.

Kita problema yra psichologiné nasta del gydymo, kuris truks visg
gyvenimag. Pacienty ir jy tévy Svietimo programos turéety padéti
susidoroti su Siais sunkumais.

3.2. Ar vaikas gali lankyti mokykla?

Vaikams, sergantiems létinemis ligomis, butina toliau mokytis. Del
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 galeés siekti gery mokslo rezultaty, bet ir bus priimtas bei
vertinamas tiek bendraamziy, tiek suaugusiyjy. Ateityje jaunuoliams
reikés integruotis | darbo rinka - tai kelia didziausig rupestj del létinémis
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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 gyvenimg,
neissiskirti iS bendraamziy. Vaikui tinka visi jam priimtini uzsiémimai.
Paumeéjus ligai gali prireikti riboti fizinj aktyvumag, daugiau ilsetis.

3.4. Kokia mityba rekomenduojama?
Néra specialios mitybos.

3.5. Ar klimatas turi itakos ligos eigai?
Kiek zinoma, klimatas neturi jtakos ligos eigai.

3.6. Ar galima vaika skiepyti?
Taip, vaikg galima skiepyti, taCiau tévai turi susisiekti su gydanciu
gydytoju pries skiepijant gyvosiomis susilpnintomis vakcinomis.

3.7. Lytinis gyvenimas, néstumas ir kontracepcija

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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