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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Najpierw podejrzewa sie CANDLE na podstawie objawéw choroby
wystepujgcych u dziecka. CANDLE mozna potwierdzi¢ wytacznie w
badaniach genetycznych. Diagnoze CANDLE potwierdza sie, jesli pacjent
jest nosicielem 2 mutacji, po jednej od kazdego rodzica. Nie w kazdym
zaktadzie opieki zdrowotnej jest mozliwos¢ wykonania analizy
genetycznej.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?

Przeprowadzanie badan obejmujgcych wskaznik opadania krwinek
czerwonych (OB), biatko C-reaktywne (CRP), surowiczy amyloid-A (SAA),
morfologie krwi i fibrynogen, jest wazne w czasie ataku, poniewaz
pozwala oceni¢ rozmiar stanu zapalnego. Badania enzymoéw
watrobowych wykonuje sie w celu oceny zajecia watroby.

Testy te powtarza sie okresowo, aby sprawdzi¢, czy wyniki powrdcity lub
zblizyty sie do normy. Niewielka ilos¢ krwi jest potrzebna réwniez do
wykonania analizy genetycznej.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczy¢?
Nie, poniewaz CANDLE to choroba genetyczna.

2.4 Na czym polega leczenie?
Medycyna nie zna skutecznego sposobu leczenia CANDLE. Wykazano,
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ze duze dawki steryddéw (1-2 mg/kg/dzien) sg skuteczne w leczeniu
niektérych objawdw, takich jak wykwity skérne, gorgczka i bdl stawow,
jednak po zmniejszeniu dawki objawy powracajg. Inhibitory czynnika
martwicy nowotworéw (TNF-alfa) u jednych pacjentéw przynosza
tymczasowqg poprawe, jednak u innych wywotujg zaostrzenie objawdw.
Lek immunosupresyjny, tocilizumab, wykazat minimalng skutecznos¢.
Trwajg badania eksperymentalne nad stosowaniem inhibitoréw kinazy
JAK (tofacitinibu).

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Stosowanie kortykosteroidéw wigze sie z mozliwoscig wystapienia
pewnych dziatah niepozadanych, takich jak przyrost masy ciata, obrzek
twarzy i hustawki nastrojow. Sterydy przyjmowane przez dtuzszy czas
mogg powodowac zahamowanie wzrostu, osteoporoze, nadcisnienie i
cukrzyce.

Inhibitory TNF-a to leki najnowszej generacji, ale ich stosowanie wigze
sie ze zwiekszonym ryzykiem infekcji i aktywacji gruzlicy oraz
mozliwoscig rozwoju choréb neurologicznych i innych choréb
immunologicznych. Zastanawiano sie nad potencjalnym ryzykiem
rozwoju nowotworéw ztosliwych; obecnie nie ma danych statystycznych,
ktére potwierdzatyby zwiekszone ryzyko wystgpienia nowotworéw
ztosliwych w zwigzku ze stosowaniem tych lekow.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?
Leczenie trwa do kohca zycia.

2.7 Czy mozna stosowac leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?
Nie ma dowodéw na przydatnosc takiego leczenia w zespole CANDLE.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?

Dzieci powinny regularnie (co najmniej 3 razy w roku) odwiedzac
swojego reumatologa-pediatre, aby monitorowac przebieg choroby aby
na biezgco dostosowywac leczenie. Leczonym dzieciom nalezy badac
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krew i mocz co najmniej dwa razy w roku.

2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
CANDLE jest chorobg trwajgcg do konca zycia. Jednak stopien jej
zaawansowania moze zmieniac sie w czasie.

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

Oczekiwana dtugosc zycia moze by¢ skrécona - czesto skutkiem
zapalenia wielonarzgdowego jest smierc. Jakos¢ zycia w duzym stopniu
sie pogarsza, poniewaz pacjenci cierpig z powodu ograniczonej
aktywnosci, gorgczki, bélu i nawracajgcych epizodéw powaznego
zapalenia.

2.11 Czy mozliwe jest catkowite wyleczenie?
Nie, poniewaz jest to choroba genetyczna.
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