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CANDLE

2. DIAGNOS OCH BEHANDLING

2.1 Hur stalls diagnosen?

Forst maste det finnas en misstanke om CANDLE baserat pa barnets
sjukdomssymtom. Diagnosen sedan bekraftas genom ett blodprov till
ett kliniskt genetiska laboratorier i Sverige for DNA-analys.

2.2 Ar blodprovstagning viktigt fér diagnos?

Blodprov som SR, CRP, blodvarde och fibrinogen bor tas for att bedoma
inflammationsgrad och om blodbrist foreligger. Dessutom bor blodprov
for leverenzymer kontrolleras for att se om levern ar paverkad.
Blodproverna bor upprepas regelbundet for att bedoma
sjukdomsaktivitet.

2.3 Kan sjukdomen botas?
CANDLE kan inte botas eftersom det ar en genetisk sjukdom.

2.4 Vilka behandlingar finns det?

Det finns ingen effektiv behandling for CANDLE syndrom. Hoga doser
kortison (1-2 mg/kg/dag) har visat sig forbattra vissa symtom som
utslag, feber och ledvark, men om dosen minskas aterkommer ofta
dessa symtom. Olika biologiska lakemedel kan anvandas. TNF-alfa-
hammare har kunnat astadkomma en tillfallig forbattring hos vissa
patienter. Tocilizumab, en annan immunhammande medicin, har visat
minimal effekt. Experimentella studier pagar med anvandning av
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JAK(Janus kinaser)- hammare, t ex tofacitinib.

2.5 Vilka biverkningar far man av behandlingen?

Hoga doser av kortison ar ger viktdokning, ansiktssvullnad och
humorsvangningar. Om kortison ordineras under en langre period, kan
deet ge tillvaxtproblem, benskorhet, hogt blodtryck och diabetes.
TNF-alfa-hammare ar moderna sk biologiska lakemedel. De kan vara
forknippade med en dkad infektionsrisk, aktivering av tuberkulos och
eventuell utveckling av neurologiska eller andra immunsjukdomar. Det
har diskuterats en majlig risk for utveckling av malignitet, men studier
bade pa barn och vuxna ger inga belagg for denna risk.

2.6 Hur lange ska behandlingen paga?
Behandlingen ar livslang.

2.7 Vilka alternativa behandlingsmetoder finns det?
Det finns inga bevis for att sadan behandling har effekt vid CANDLE
syndrom.

2.8 Vilken typ av regelbundna kontroller kravs?

Barn maste undersdkas regelbundet (minst 3 ganger per ar) av en
barnreumatolog for att bedoma hur val sjukdomen ar kontrollerad och
for att justera den medicinska behandlingen. De behandlade barnen
maste ldmna blod- och urinprov atminstone tva ganger per ar.

2.9 Hur lange varar sjukdomen?
CANDLE ar en sjukdom som varar hela livet. Sjukdomsaktiviteten kan
variera over tid.

2.10 Vad ar den langsiktiga prognosen?

Den forvantade livslangden kan forkortas, pga inflammation i olika
organsystem. Livskvaliteten ar i hog grad paverkad eftersom patienter
begransas av feber, smarta och aterkommande kraftig inflammation.
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2.11 Ar det mojligt att tillfriskna helt?
Nej, eftersom det ar en genetisk sjukdom.
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