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1. KAS IR AR NLRP12 SAISTITAIS PERIODISKAIS DRUDZIS?

1.1 Kas tas ir?

Ar NLRP12 saistitais periodiskais drudzis ir genétiska slimiba. Par
slimibu atbildigais gens ir NLRP12 (vai NALP12), kura loma ir signalizet
par iekaisumu. Pacienti cieS no drudza, kombinacija ar dazadiem citiem
simptomiem: galvassapes, locitavu sapes vai uztukums locitavas,
izsitumi uz adas. lespejams, simptomus veicina aukstums. Slimibas
nearstéSanas gadijuma ta var izraisit invaliditati, tacu ta nav bistama
dzivibai.

1.2 Cik biezi ta sastopama?
Ta ir loti reta slimiba. PaSreiz visa pasaulé identificéti mazak neka 10
pacienti.

1.3 Kadi ir slimibas celoni?

NLRP12 saistitais periodiskais drudzis ir genétiska slimiba. Par slimibu
atbildigais gens ir NLRP12 (vai NALP12). Genétiski modificetais gens ir
atbildigs par kermena atbildes traucéjumiem uz iekaisumu. Traucejumu
patiesais celonis joprojam tiek petits.

1.4 Vai ta ir iedzimta?

NLRP12 saistitais periodiskais drudzis ir parmantojama autosomala
slimiba. Tas nozime, ka, lai attistitos NLRP12 saistitais periodiskais
drudzis, vienam no vecakiem jabut Sim génam. Dazkart gimenés
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nevienam nav Sis slimibas, tas nozimé, ka géns ticis modificéts bérna
ienemsanas bridi (ta saukta ,,novo" mutacija) vai ari vecakam, kurs
parnésa mutaciju, var nebut raksturigi kliniskie simptomi, vai ari slimiba
var but |oti viegla pakape.

1.5 Kapec manam bérnam ir Si slimiba? Vai no tas iespéjams
izsargaties?

Bérnam ir S1 slimiba, jo vins to ir parmantojis no viena no vecakiem,
kurs parnésa NLRP12 géna mutaciju, ja vien nav norisinajusies ,novo"
mutacija. Persona, kas ir mutacijas neseja var attistit vai neattistit
kliniskos simptomus, kas raksturigi NLRP12 saistitajam periodiskajam
drudzim. Pasreiz no slimibas nav iespéjams izsargaties.

1.6 Vai ta ir lipiga?
NLRP12 saistitais periodiskais drudzis nav infekcioza slimiba. So slimibu
attista genétiski skarti subjekti.

1.7 Kadi ir slimibas galvenie simptomi?

Slimibas galvenais simptoms ir drudzis. Drudzis ilgst 5 - 10 dienas un
atkartojas ar neregulariem intervaliem (no nedélam lidz méneSiem).
Drudza Iekmes norisinas kopa ar vairakiem citiem simptomiem. Tas var
but galvassapes, locitavu sapes un pietukums locitavas, natrenes veida
izsitumi un mialgija. Viena no gimeném tika novérots dzirdes zudums,
tacu tas netika novérots citiem pacientiem.

1.8 Vai slimiba visiem berniem izpauzas vienadi?

Slimiba neizpauzas visiem bérniem vienadi. Slimibas smaguma pakapes
ir dazadas. Tas tips, ilgums un |Iekmju smagums katra reizé var but
atskirigs pat vienam un tam pasam bérnam.

1.9 Vai slimiba berniem atskiras no slimibas pieaugusajiem?
Pacientiem pieaugot, drudza Iekmes klust retakas un mazak intensivas.
Lielakajai dalai pacientu slimiba saglabasies, ja ne visiem inficétajiem.

2/6



2. DIAGNOZE UN ARSTESANA

2.1 Ka ta tiek diagnosticeta?

Arsts diagnosticé slimibu balstoties uz slimibas tipiskajiem simptomiem,
ko konstate fizikalas izmekléSanas laika, un iepazistoties ar pacienta
gimenes anamneézi.

NepiecieSamas vairakas asins analizes, lai atklatu iekaisumu I€kmju
laika. Vienigais veids ka apstiprinat diagnozi ir genétiskas analizes, kas
sniedz pieradijumus par mutaciju esamibu. Diferencialas diagnozes ir
citi stavokli, kas manifestéjas ar atkartotu periodisku drudzi, seviski ar
kriopirinu saistitie periodiskie drudzi.

2.2 Cik liela nozime ir parbaudem?

Laboratoriskie izmekléjumi, ka jau minéts ieprieks, ir svarigi ar NLRP12
saistito periodiska drudza diagnosticéSana. Tadas analizes ka CRP,
amiloida-A-proteins seruma (SAA) un pilna asinsaina javeic Iekmju laika,
lai redzétu iekaisuma izplatibu.

Sis analizes jaatkarto ari tad, kad bérnam visi simptomi ir izzudus$i, lai
novérotu vai rezultati atgriezuSies normas robezas vai tuvu normai.
Neliels asins daudzums ir nepiecieSamas ari genétiskajam analizém.

2.3 Vai slimibu var arstet vai izarstet pilniba?

Ar NLRP12 saistito periodisko drudzi nevar izarstéet. Nav atklati
profilaktiski arstésanas lidzekli, kas pasargatu no Iekmju saksanas.
Arstéjot simptomus, iespéjams samazinat iekaisumu un sapes. Sobrid
tiek pétiti dazi jauni medikamenti, kas lautu kontrolét iekaisuma
simptomus

2.4 Kada ir arstesana?

Ar NLRP-12 saistita periodiska drudza simptomu arsté ar nesteroidiem
pretiekaisuma medikamentiem, ka pieméram, indometacinu,
kortikosteroidiem - prednizolonu un iespéjams biologiskajiem lidzekliem
- anakinru. Nevienas no Sim zalém nav vienadi efektivas, bet visas
iepriekS minétas uzlabo pacientu veselibas stavokli. Joprojam trukst
pieradijumu par to efektivitati un drosumu NLRP12 saistita periodiska
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drudza arstésana.

2.5 Kadi ir blakusefekti arstesanai ar medikamentiem?

Tas atkarigs no lietotajiem medikamentiem. Nesteroidie pretiekaisuma
lidzekli var izraisit galvassapes, kunga Culu, nieru bojajumus;
kortikosteroidi un biologiskie medikamenti palielina uznémibu pret
infekcijam. Kortikosteroidi var radit virkni nevélamu blakusefektu.

2.6 Cik ilgi ir jaarstejas?

Nav datu, kas liecinatu par ilgstosu arstésanos. Pacientiem pieaugot un
veselibas stavoklim uzlabojoties, ir piemerots laiks medikamentu
uznemsanai, kad slimibas intensitate ir Skietami samazinajusies.

2.7 Ka ir ar dabiskam papildus arstesanas terapijam?
Nav zinojumu, kas liecinatu par efektivam sada veida terapijam.

2.8 Kada veida regularas parbaudes ir nepiecieSamas?
Bérniem, kuri slimo ar NLRP12 saistitu periodiska drudza sindromu,
jaizdara asins un urina analizes vismaz divas reizes gada.

2.9 Cik ilgi jaarstejas?
St slimiba ilgst visu cilvéka dzivi, tomér ar gadiem simptomi klast
neizteiktaki.

2.10 Kada ir slimibas ilgtermina prognoze (prognozejamie
rezultati un arstésanas kurss)?

St slimiba ilgst visu cilvéka dzivi, tomér ar gadiem simptomi klst
neizteiktaki. Ta ka slimiba ir |oti reta, tad preciza slimibas ilgtermina
prognoze nav zinama.

3. IKDIENAS DZIVE
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3.1 Ka slimiba ietekme berna un gimenes dzivi?

Slimibai raksturigie periodiskie drudzi ietekmé pilnvértigas dzives
kvalitati. Biezi vien preciza diagnoze tiek uzstadita ar novélosanos, kas
rada bazas vecakiem un dazkart pat liek veikt nevajadzigas
mediciniskas proceduras.

3.2 Ka ir ar skolas apmeklejumu?

Bérniem ar hroniskam slimibam ir svarigi turpinat izglitoties. Slimibas
dél pastav dazi faktori, kas ierobezo skolas apmeklésanu, tapéc ir
svarigi skaidrot skolotajiem bérna iesp&jamas 1pasas vajadzibas.
Vecakiem un skolotajiem jadara viss iespéjamais, lai bérns pilnvertigi
varetu piedalities skolas aktivitatés, ne tikai sekmju zina, bet ari, lai
bérns justos novértéts gan vienaudzu, gan pieauguso vidu. Profesionala
pilnveide un integracija ir svariga jaunajiem pacientiem, ka ari tas ir
veselibas aprupes mérkis hroniski slimiem pacientiem.

3.3 Ka ir ar sportu?

Piedalisanas sporta aktivitatés ir svarigs dzives aspekts visiem bérniem.
Viens no arstéSanas meérkiem ir laut bérniem dzivot péc iespéjas
pilnvértigu dzivi, lai vini neatskirtos no saviem vienaudziem. Visas
aktivitates ir iespéjams pielagot. LEkmju laika nepiecieSams ierobezot
fiziskas aktivitates vai vispar uz laiku no tam atteikties.

3.4 Ka ir ar uzturu?

Specials uzturs netiek nozimets. Bérnam jauznem sabalansets,
atbilstoSs uzturs vina/vinas vecumam. Veseligs, sabalanséts uzturs,
kura ietverts nepieciesamais olbaltumvielu, kalcija un vitaminu
daudzums ir ieteicams bérniem augosa vecuma. Pacientiem, kuri lieto
kortikosteroidus, ir jaizvairas no parésanas, jo medikaments veicina
apetiti.

3.5 Vai klimats ietekme slimibas gaitu?
Zemas gaisa temperatluras var saasinat simptomus.
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3.6 Vai bernu drikst vakcinet?
Ja, bérnu drikst un ir nepiecieSams vakcinét, tomér arstéjosajam arstam
jabut informétam pirms dzivas vakcinas ievadisanas un jainforme
pacients par iespejamam konsekvencem.

3.7 Ka ir ar dzimumdzivi, grutniecibu un tas planosanu?

Nav pieejama literatura par slimibas ietekmi uz pacienta dzimumdazivi.
Kopeéjs ieteikums visam autoimtnam slimibam ir planot grutniecibu
savlaicigi, lai pielagotu arstéSanas veidu, kas var atstat nevélamas
blaknes uz augli.
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