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1. CE ESTE CANDLE

1.1 Ce este aceasta boala?

Dermatoza neutrofilica atipica cronica cu lipodistrofie si temperatura
ridicata (Chronic Atypical Neutrophilic Dermatosis with Lipodystrophy
and Elevated temperature = CANDLE) este o boal& genetica rara. In
trecut, boala a fost mentionata in literatura de specialitate ca sindromul
Nakajo-Nishimura sau Sindromul Autoinflamator Japonez cu Lipodistrofie
(JASL) sau contracturi articulare, atrofie musculara, anemie microcitara
si lipodistrofie indusa de paniculita cu debut in copilarie (JMP). Copiii
afectati sufera de episoade recurente de febra, manifestari cutanate ce
dureaza mai multe zile/saptamani si care se vindeca lasand leziuni
purpurice, atrofie musculara, lipodistrofie progresiva, artralgii si
contracturi articulare. Netratata, boala poate duce la invaliditate severa
si chiar la moarte.

1.2 Cat este de frecventa?

CANDLE este o boala rara. In prezent, au fost descrise aproape 60 de
cazuri in literatura de specialitate, dar exista probabil si alte cazuri
nediagnosticate.

1.3 Este o boala mostenita?

CANDLE se mosteneste ca o boala autozomal recesiva (ceea ce
fnseamna ca nu este legata de sex si ca niciunul dintre parinti nu
prezinta simptomele bolii). Acest tip de transmitere presupune ca
pentru a dezvolta boala, o persoana trebuie sa aiba doua gene
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mutante, una de la mama si una de la tata. Prin urmare, ambii parinti
sunt purtatori (un purtator are doar o copie mutanta, dar nu boala), dar
nu prezinta semne clinice de boala. Parintii care au un copil cu CANDLE
prezinta un risc de 25% ca urmatorul copil sa manifeste si el aceasta
boala. Diagnosticul prenatal este posibil.

1.4 De ce copilul meu are aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul are boala, deoarece s-a nascut cu genele mutante care
cauzeaza CANDLE.

1.5 Este o boala contagioasa?
Nu.

1.6 Care sunt principalele simptome?

Debutul bolii este in primele 2 saptamani pana la 6 luni de viata. in
perioada copilariei, manifestarile includ febra recurenta si aparitia de
placi cutanate inelare, eritematoase, care pot dura cateva zile pana la
cateva saptamani si care lasa leziuni purpurice reziduale. Trasaturile
faciale specifice includ pleoape umflate violacee si buze groase.
Lipodistrofia periferica (in special la nivelul fetei si a membrelor
superioare) apare de obicei in copilaria tarzie si este prezenta la toti
pacientii. Aceasta este de multe ori asociata cu intarzierea variabila a
cresterii.

Artralgia fara artrita este, de asemenea, observata la majoritatea
pacientilor. in timp se dezvolta contracturi articulare semnificative. Alte
manifestari mai putin frecvente includ conjunctivita, episclerita
nodulara, condrita la nivelul urechii si a nasului si atacuri de meningita
aseptica. Lipodistrofia este progresiva si ireversibila.

1.7 Care sunt complicatiile posibile?

Sugarii si copiii mici cu aceasta boala prezinta marire progresiva a
ficatului si pierderea progresiva a grasimii periferice si a masei
musculare. Alte probleme, cum ar fi dilatarea muschilor cardiaci, aritmii
cardiace si contracturi articulare pot aparea mai tarziu pe parcursul
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vietii.

1.8 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Toti copiii afectati sunt susceptibili de a dezvolta o forma severa de
boala. Cu toate acestea, simptomele nu sunt aceleasi la toti copiii. Chiar
si in cadrul aceleiasi familii, copiii afectati pot sa nu prezinte aceeasi
severitate a bolii.

1.9 Este boala la copii diferita de boala in cazul adultilor?
Evolutia progresiva a bolii inseamna ca tabloul clinic la copii poate diferi
partial de cel observat la adulti. Copiii prezinta in principal episoade
recurente de febra, ritm de crestere deficitar, trasaturi faciale specifice
si manifestari cutanate. De obicei, tarziu in copilarie sau la varsta adulta
apar atrofia musculara, contracturile articulare si lipodistrofia periferica.
Adultii pot dezvolta chiar aritmii cardiace (modificari ale ritmului
cardiac) si dilatari la nivelul muschilor cardiaci.

3/3


http://www.tcpdf.org

