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1. CO TO JEST CANDLE

1.1 Co to jest?

Przewlekta atypowa, neutrofilowa dermatoza z towarzyszgca
lipodystrofig i gorgczkg (CANDLE) to rzadka choroba genetyczna. W
przesztosci chorobe okreslano w literaturze jako zespét Nakajo-
Nishimury lub japonski zespét autozapalny z lipodystrofig (ang.
Japanese Autoinflammatory Syndrome with Lipodystrophy, JASL) lub
zespot obejmujacy przykurcze stawowe, zanik miesni, anemie
mikrocytarng i lipodystrofie indukowang zapaleniem tkanki podskérnej
(ang. Joint contractures, muscle atrophy, microcytic anaemia, and
panniculitis-induced childhood-onset lipodystrophy, JMP). Dzieci
chorujgce na CANDLE cierpig z powodu nawracajgcych epizodéw
gorgczkowych, objawdw skérnych utrzymujgcych sie przez kilka
dni/tygodni - ktére po ustgpieniu pozostawiajg purpurowe blizny -
zaniku miesni, postepujacej lipodystrofii, artralgii i przykurczéw stawoéw.
Nieleczona choroba moze prowadzi¢ do powaznej niepetnosprawnosci, a
nawet smierci.

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?

CANDLE jest rzadkg chorobg. Obecnie w literaturze jest opisanych 60
przypadkdw, ale prawdopodobnie istniejg inne, niezdiagnozowane
przypadki.

1.3 Czy choroba jest dziedziczna?
Jest to choroba dziedziczona autosomalnie recesywnie (co oznacza, ze
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nie jest zwigzana z ptcig i ze u zadnego z rodzicOw nie muszg koniecznie
wystgpi¢ objawy choroby). Ten typ dziedziczenia oznacza, ze aby
zachorowac¢ na CANDLE, trzeba odziedziczy¢ dwa zmutowane geny:
jeden od ojca, a drugi od matki. W zwigzku z powyzszym, oboje rodzice
sg nosicielami (nosiciel ma tylko jedng kopie zmutowang, ale nie
choruje), ale nie choruja. Jesli jedno dziecko ma CANDLE, ryzyko, ze
jego rodzenstwo bedzie chorowato na te chorobe, wynosi 25%. Mozliwa
jest diagnoza prenatalna.

1.4 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?

Dziecko choruje, poniewaz urodzito sie z mutacjg genéw powodujgcych
CANDLE.

1.5 Czy choroba jest zakazna?
Nie, nie jest.

1.6 Jakie sa gtéwne objawy choroby?

Choroba ujawnia sie w pierwszych 2 tygodniach do 6 miesiecy zycia. W
wieku dzieciecym objawy obejmujg nawracajgcg gorgczke i ataki
wysypki rumieniowatej w postaci pierscieniowatych ptytek skérnych
utrzymujgcych sie przez kilka tygodni i pozostawiajgcych po sobie
fioletowe zmiany skérne. Charakterystyczne zmiany na twarzy to
opuchniete, fioletowe powieki i nabrzmiate wargi.

Obwodowa lipodystrofia (gtdwnie na twarzy i konczynach gérnych)
zwykle pojawia sie w p6znym okresie niemowlecym i jest obecna u
wszystkich pacjentdéw; czesto wigze sie ze zmiennym opdznieniem
wzrostu.

U wiekszosci pacjentéw wystepujg takze béle stawdw bez cech
zapalenia. Z czasem powstajg znaczne przykurcze stawéw. Inne,
rzadsze objawy to zapalenie spojéwek, guzkowe zapalenie
nadtwardéwki, zapalenie chrzgstek ucha i nosa oraz ataki aseptycznego
zapalenia opon mdézgowo-rdzeniowych. Lipodystrofia jest postepujgca i
nieodwracalna.
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1.7 Jakie sa mozliwe powiktania?

U niemowlat i matych dzieci z CANDLE stopniowo powieksza sie watroba
oraz postepuje utrata zaréwno obwodowej tkanki ttuszczowej, jak i
masy miesniowej. W pdzniejszym zyciu moga sie pojawic inne
problemy, takie jak rozstrzeh miesnia sercowego, arytmie i przykurcze
stawodw.

1.8 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?
Wszystkie cierpigce na te chorobe dzieci beda raczej powaznie chore.
Jednak objawy nie u wszystkich dzieci bedg takie same. Nawet w tej
samej rodzinie nie kazde chorujace na te chorobe dziecko bedzie tak
samo chore.

1.9 Czy choroba przebiega inaczej u dzieci i u dorostych?
Postepujgcy przebieg choroby oznacza, ze obraz kliniczny dzieci moze
czesciowo réznic sie od obrazu dorostych. U dzieci wystepuja gtdownie
nawracajgce epizody gorgczkowe, opdznienie wzrostu,
charakterystyczne cechy wygladu twarzy oraz objawy skérne. Zanik
miesni, przykurcze stawow i obwodowa lipodystrofia zwykle pojawiajg
sie w péznym dziecinstwie lub w wieku dorostym. U dorostych moze
rozwing¢ sie takze arytmia (zaburzenia rytmu serca) oraz rozstrzen
miesnia sercowego.
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