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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Przed potwierdzeniem diagnozy badaniem genetycznym CAPS najpierw
diagnozuje sie na podstawie objawéw klinicznych. Odréznienie FCAS od
MWS lub MWS od CINCA/NOMID moze by¢ trudne ze wzgledu na
naktadajgce sie objawy. Diagnoze stawia sie na podstawie objawéw
klinicznych i historii choroby pacjenta. Pomocne w rozréznieniu choréb
sg badania okulistyczne (zwtaszcza badanie dna oka), jak rowniez ptynu
mozgowo-rdzeniowego (punkcja ledzwiowa) i przeswietlenia
rentgenowskie.

2.2 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczyc¢?

CAPS, jako choroby genetyczne, sg nieuleczalne. Jednak dzieki
znacznym postepom w poznaniu tych schorzen w leczeniu CAPS sg juz
dostepne nowe, obiecujgce leki, ktére aktualnie bada sie pod katem
dtugofalowych skutkéw ich dziatania.

2.3 Na czym polega leczenie?

Najnowsze badania genetyki i fizjopatologii zespotéw CAPS pokazuja, ze
IL-1B, biologicznie aktywna cytokina (biatko) odpowiedzialna za stan
zapalny, w tych schorzeniach jest produkowana w nadmierne;j ilosci i
odgrywa kluczowg role w wywotywaniu choroby. Obecnie wiele lekdow
zawierajgcych IL-1B (bloker IL-1) jest na réznych etapach badanh.
Pierwszym lekiem zastosowanym w leczeniu tych schorzen byta
anakinra. Okazata sie bardzo skuteczna w zwalczaniu zapalenia,
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wysypki, gorgczki, bélu i zmeczenia we wszystkich postaciach CAPS.
Jest skuteczna rowniez w leczeniu pacjentéow z objawami
neurologicznymi. W niektérych wypadkach moze ogranicza¢ gtuchote i
amyloidoze. Niestety, lek ten nie dziata skutecznie w zwalczaniu
artropatii przerostowej. Dawkowanie zalezy od postaci choroby.
Leczenie nalezy rozpoczgc na wczesnym etapie zycia, zanim przewlekty
stan zapalny spowoduje nieodwracalne szkody, takie jak gtuchota lub
amyloidoza. Wymaga ono codziennych zastrzykoéw podskérnych.
Miejscowe odczyny po zastrzykach zdarzajg sie czesto, ale z czasem
mogg ustepowacd. Kolejnym lekiem blokujgcym IL-1, zatwierdzonym
przez amerykanska Agencje Zywnosci i Lekéw (ang. Food and Drug
Administration, FDA) jest rilonacept przeznaczony dla pacjentéw
powyzej 11. roku zycia, cierpigcych na zespoty FCAS oraz MWS.
Leczenie nim wymaga cotygodniowych zastrzykéw podskérnych.
Lekiem ostatnio zaaprobowanym przez FDA oraz Europejskg Agencje
Lekdw (ang. European Medicines Agency, EMA) jest kanakinumab,
kolejny antagonista receptora IL-1, przeznaczony dla pacjentéw powyzej
2. roku zycia. U pacjentdw z MWS lek skutecznie ograniczat objawy
zapalne przy zastrzykach podskérnych podawanych co 4-8 tygodni. Ze
wzgledu na genetyczny charakter choroby mozliwe, ze farmakologiczna
blokada IL-1 powinna by¢ stosowana przez dtugi czas, a nawet przez
cate zycie.

2.4 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
CAPS to choroby trwajgce do konca zycia.

2.5 Jakie jest dtugofalowe rokowanie (przewidywany skutek i
przebieg) choroby?

Dtugofalowe rokowanie dla pacjentéw z FCAS jest dobre, ale na jakos¢
ich zycia mogg mie¢ wptyw nawracajgce epizody gorgczki. W MWS na
rokowanie dtugoterminowe moze wptywac amyloidoza i uposledzenie
czynnosci nerek. Do powaznych powiktah dtugoterminowych zalicza sie
takze gtuchote. U dzieci cierpigcych na CINCA w trakcie choroby moga
wystgpi¢ zaburzenia wzrostu. W CINCA/NOMID dtugoterminowe
rokowanie zalezy od stopnia nasilenia objawéw neurologicznych,
neurosensorycznych i stawowych. Artropatie przerostowe mogag
doprowadzi¢ do powaznej niepetnosprawnosci. U pacjentéw bardzo
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ciezko dotknietych chorobg mozliwe sg przedwczesne zgony.
Stosowanie blokeréw IL-1 znacznie polepszyto skutecznosc leczenia
CAPS.
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