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CANDLE

Razlicica

1. KAJ JE CANDLE

1.1 Kaj je to?

Kroni¢na atipi¢na nevtrofilna dermatoza z lipodistrofijo in povisano
temperaturo (angl. Chronic Atypical Neutrophilic Dermatosis with
Lipodystrophy and Elevated temperature - CANDLE) je redka genetska
bolezen. V preteklosti so to bolezen v literaturi poimenovali Nakajo-
Nishimura sindrom, ali Japonski avtoinflamatorni sindrom z lipodistrofijo
(JASL), ali Lipodistrofija otroske dobe inducirana s panikulitisom in
pridruzenimi sklepnimi kontrakturami, misi¢no distrofijo in mikrocitno
anemijo (JPM). Prizadeti otroci imajo ponavljajoCe epizode vrocCine in
kozni izpuscaj, ki traja vecC dni ali tednov. Ko se vnetje umiri, ostanejo
na kozi purpurozne spremembe, misi¢na atrofija, progresivna
lipodistrofija, artralgije in sklepne kontrakture. Ce bolezni ne zdravimo,
lahko pride do hude invalidnosti in celo smrti.

1.2 Kako pogosta je ta bolezen?
CANDLE je redka bolezen. Trenutno je v literaturi opisanih priblizno 60
primerov, vendar je bolnikov, ki Se niso prepoznani, najbrz vec.

1.3 Ali je dedna?

Bolezen se deduje avtosomno recesivno (kar pomeni, da ni vezano na
spol in da starSi obicajno nimajo znakov bolezni). Pri tej vrsti dedovanja
mora posameznik za pojav bolezni CANDLE imeti dva mutirana gena,
enega od oCeta in enega od matere. Oba starsa sta nosilca mutacije in
nista bolna (nosilec ima le eno mutirano kopijo, ne pa bolezni). Starsi, ki
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imajo otroka s CANDLE sindromom imajo 25% tveganje, da bo tudi drugi
otrok imel CANDLE. MozZna je diagnostika v nosecnosti.

1.4 Zakaj ima moj otrok to bolezen? Ali jo lahko preprecimo?
Otrok ima bolezen, ker se je rodil z mutiranimi geni, ki povzrocajo
CANDLE.

1.5 Ali je bolezen nalezljiva?
Ne, bolezen ni nalezljiva.

1.6 Kaksni so glavni simptomi?

Bolezen se pricne v prvih 2 tednih do 6 mesecih zivljenja. V otrostvu so
glavne manifestacije bolezni ponavljajoca vrocina in pojavljanje
eritematoznih (pordelih), anularnih (okroglih) koznih sprememb, ki
lahko trajajo nekaj dni do nekaj tednov in pustijo na kozi purpurozne
spremembe. Na obrazu je znacilna oteklina vek, ki so vijolicasto
obarvane, znacilne so tudi zadebeljene ustnice.

Periferna lipodistrofija (v glavhem na obrazu in zgornjih udih) se
obi€ajno pojavi v kasnem otrostvu in je prisotna pri vseh bolnikih.
Pogosta je povezava z zaostankom v rasti.

Artralgija (sklepna bolecina) brez artritisa (vnetje sklepov) je prisotna
pri vecini bolnikov in s€Casoma se razvijejo izrazitejse kontrakture
sklepov. Ostale, redkejse manifestacije so konjunktivitis, nodularni
episkleritis, hondritis (vnetje hrustanca) uhlja in nosu ter napadi
aseptiCnega meningitisa. Lipodistrofija je napredujoca in ireverzibilna.

1.7 Kaksni so mozni zapleti?

Pri dojenckih in majhnih otrocih s CANDLE pride do napredujocega
povecanja jeter in napredujoCe izgube perifernega mascevja in misicne
mase. Kasneje se lahko pojavijo Se druge tezave, kot so razsSirjena sréna
misica, motnje sr¢nega ritma in kontrakture sklepov.

1.8 Ali bolezen poteka enako pri vseh otrocih?
Vsi prizadeti otroci bodo po vsej verjetnosti resno bolni. Vendar pa
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simptomi niso enaki pri vsakem otroku. Celo znotraj iste druzine ne
bodo otroci enako bolni.

1.9 Ali je bolezen pri otrocih razlicna od bolezni pri odraslih?
NapredujoC potek bolezni pomeni, da se lahko klini¢na slika pri otrocih
vsaj delno razlikuje od klini¢ne slike pri odraslih. Pri otrocih so glavni
znaki bolezni predvsem ponavljajoCe epizode vrocine, zavrta rast,
znacilne obrazne poteze in kozne spremembe. MiSi¢na atrofija,
kontrakture sklepov in periferna lipodistrofija se obicajno pojavijo v
kasnem otrosStvu ali pri odraslih. Pri odraslih lahko pride celo do sr¢ne
aritmije (motenj sr¢nega ritma) in razsiritve srcne misice.
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