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2. DIAGNOSTIKA A TERAPIA

2.1. Ako sa to diagnostikuje?

Diagndza CAPS je zalozena na klinickych priznakoch este predtym, nez
je geneticky potvrdena. Odlisenie medzi FCAS a MWS, alebo MWS a
CINCA/NOMID moéze byt naro¢né, kvoli pritomnosti viacerych
prekryvajlcich sa priznakov. Diagnéza je zalozend na klinickych
priznakoch a anamnéze od pacienta. O¢né vysetrenie (najma vysSetrenia
ocného pozadia), vySetrenie mozgovo-miesneho moku (lumbalna
punkcia) a radiologické hodnotenie pomahaju pri odliSovani podobnych
ochoreni.

2.2. DA sa to liecit alebo vyliecit?

CAPS nie je mozné vyliecit, kedZe ide o genetickld chorobu. AvSak vdaka
vyraznému pokroku v porozumeni tychto poruch, su teraz k dispozicii
nové slubné lieky na lieCcbu CAPS a t.C. sa skima aj ich dlhodoby efekt.

2.3. Aka je liecba?

Nedavna prace o genetike a patofyziolégii CAPS ukazuju, ze IL-1B, silny
cytokin (bielkovina) zapalu, je nadmerne produkovany a zohrava hlavnu
Ulohu v pri vzniku ochorenia. V sucasnej dobe su v réznych fazach
vyvoja viaceré lieky, ktoré inhibujud IL-1B (blokatory IL-1). Prvy liek na
lieCbu tychto stavov bola Anakinra. Bolo preukdzané, ze je rychlo ucinny
pri kontrole zapalu, exantému, horucke, bolesti a Unave vo vsetkych
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CAPS. Tato liecCba tiez ucinne zlepSuje neurologické tazkosti. Pri
niektorych stavoch moéze zlepsit hluchotu a kontrolovat amyloidézu.
AvSak tento liek sa nezda byt Ucinny pri artropatii. Potrebné davky
zavisia od zavaznosti ochorenia. LieCba sa musi zacat uz v ranom veku,
skor nez chronicky zapal sposobi nezvratné poskodenie organov ako je
hluchota alebo amyloiddza. Liecba vyzaduje kazdodenné podkozné
injekcie. Casto su hladsené lokdlne reakcie v mieste vpichu, ale mézu
¢asom vymiznut. Rilonacept je dalsi anti-IL-1 liek schvaleny FDA (Food
and Drug Administration v USA) pre pacientov starsich ako 11 rokov,
ktori trpia FCAS alebo MWS. Podava sa v tyzdennych podkoznych
injekcidach. Kanakinumab je dalsi anti-IL-1 liek neddvno schvaleny
Americkou agenturou pre lieky (FDA) a Eurépskou liekovou agenturou
(EMA) pre pacientov s CAPS starsich ako 2 roky. U pacientov s MWS,
tento liek efektivne kontroluje prejavy zapalu pri aplikacii kazdé 4-8
tyzdne. Vzhladom na geneticky povod ochorenia sa dé predpokladat, ze
farmakologicka blokada IL-1 je nutna dlhodobo, ak nie celozivotne.

2.4. Ako dlho bude choroba trvat?
CAPS su celozivotné ochorenoa.

2.5. Aka je dlhodoba prognoza (predpkladany priebeh a
vysledok) ochorenia?

Dlhodobd progndéza FCAS je dobrd, ale kvalita Zivota m6ze byt
ovplyvnena opakujucimi sa epizédami horucky. Pri MWS mdbzu pacienti z
hl'adiska progndzy trpiet amyloidézou a poruchou funkcie obliciek.
Hluchota je tiez vyznamnou dlhodobou komplikaciou. Deti s CINCA
mdbzu mat pocas choroby poruchy rastu. Pri CINCA/NOMID dlhodoba
progndza zavisi na zadvaznosti neurologického a kibového postihnutia. U
vazne postihnutych jedincov je mozna predcasna smrt. Liecba
blokatormi IL-1 vyrazne zlepsila vysledok CAPS.
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