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1. CO JE FSH?

1.1 Co to je?

Familiarna stredomorska horucka je dedicné ochorenie. Pacienti trpia
opakujucimi sa epizédami hortcok sprevadzanymi bolestami brucha,
hrudnika alebo bolestami a opuchmi kibov. Ochorenie va¢sinou
postihuje l'udi pdvodom zo Stredomoria, Blizkeho vychodu, najméa Zidov
(predovsetkym sefardskych), Turkov, Arabov a Arménov.

1.2 Ako casto sa vyskytuje?

Vyskyt ochorenia vo vysoko rizikovych populaciach je 1 az 3 na 1000, v
inych etnickych skupinach je choroba zriedkava. Od identifikacie
zodpovedného génu sa diagnostikuje CastejSie aj v populaciach, v
ktorych sa pokladala sa vzacnu (napriklad u Talianov, Grékov a
Americanov).

Ataky FSH zacinaju u priblizne 90% pacientov pred 20. rokom zivota. U
viac ako polovice pacientov sa choroba prejavi v prvej dekade zivota.

1.3 Aké su priciny ochorenia?

FSH je geneticky podmienena choroba. Zodpovedny gén, oznacovany
ako MEFV, kéduje bielkovinu, ktora je potrebna pre prirodzeny uUstup
zapalového procesu. Ak sa géne MEFV nachadza mutdcia, ako v pripade
FSH, tato regulacia nefunguje spravne a pacienti trpia atakmi horucky.

1.4 Je to dedicné?
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Vacsinou sa toto ochorenie dedi autozémovo recesivne. Znamena to, ze
rodiCia nemavaju priznaky ochorenia. Tento typ prenosu znamena, ze
FSH sa prejavi, ak su u jedinca zmenené obidve kdpie génu MEFV (jedna
képia od matky a jedna od otca). Preto sU obaja rodicia nosic¢mi (nosic
ma iba jednu mutovanu képiu génu, ale nema ochorenie). Ak sa
choroba prejavuje aj v Sirsom pribuzenstve, pravdepodobne ide o
surodenca, bratranca/sesternicu, stryka alebo vzdialeného pribuzného.
V zriedkavych pripadoch, ked m4 jeden z rodiCov FSH a druhy je
nosi¢om, je az 50% pravdepodobnost, Ze ich dieta chorobu zdedi. U
malého poctu pacientov je vSak jedna alebo dokonca obidve képie génu
normalne.

1.5 Preco ma moje dieta tuto chorobu? Da sa jej predist?
Vase dieta ma FSH, lebo ma mutované gény, ktoré spdsobuju pre
ochorenie.

1.6 Je tato choroba infekcna?
Nie, nie je.

1.7 Aké su priznaky?

Hlavnymi priznakmi ochorenia su opakujlce sa horucky sprevadzané
bolestami brucha, hrudnika alebo kibov. Naj¢astejsie su ataky bolesti
brucha, ktoré sa vyskytuju priblizne u 90% pacientov. Vyskyt bolesti na
hrudniku sa odhaduje na 20-40%, bolesti kibov uddva 50-60%
pacientov.

Deti sa vacsinou stazuju na urcity konkrétny typ ataku, ako je
opakujuca sa bolest brucha a horucka. U niektorych pacientov sa
jednotlivé typy atdk vyskytuju striedavo, alebo sa kombinuju.
Tieto ataky odznievaju spontanne, bez lieCby, do 1 az 4 dni. Pacienti sa
nasledne Uplne zotavia a medzi jednotlivymi atakmi sa citia dobre.
Niekedy mézu byt ataky také bolestivé, Ze pacient, alebo jeho rodina
vyhlada lekdrsku pomoc. Tazké zachvaty bolesti brucha mézu
napodobnovat akutny zapal slepého ¢reva. Niektori pacienti preto
podstupia zbytocny chirurgicky zakrok ako operaciu slepého Creva.
Niektoré ataky vSak mo6zu byt aj v pripade toho istého pacienta tak
mierne, ze sa mylne povazuju za poruchu travenia. To je jeden z
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dbévodov, preco je tazké rozpoznat pacienta s FSH. Pocas trvania bolesti
brucha ma dieta vacsinou aj zadpchu, ale s ustupujicou bolestou sa
objavi maksia stolica.

Dieta m6ze mat velmi vysoku horidcku pocas jedného ataku a len
mierne zvysenu teplotu pocas dalSej epizddy. Bolesti na hrudniku s
vacsinou jednostranné a mozu byt také silné, ze sa pacient nemoéze
dostatoCne hlboko nadychnut. Bolest ustlpi v priebehu niekolkych dni.
Spravidla je postihnuty len jeden kib (monoartritida), ¢asto je to ¢lenok
alebo koleno. Kib méZe byt natol'ko opuchnuty a bolestivy, Ze dieta
nedokaze chodit. Asi u tretiny pacientov sa na koZi v oblasti kibu objavi
¢ervend vyrazka. Ataky postihujace kiby mézu trvat dlh$ie, ako ostatné
prejavy a moze trvat 4 az 14 dni, kym bolest Uplne ustdpi. U niektorych
deti je opakovana bolest a opuch kibu jedinym priznakom, ¢o moze
viest k nespravnej diagndze akutnej reumatickej horlcky alebo
juvenilnej idiopatickej artritidy.

V 5-10% pripadov sa mdze stat postihnutie kibov chronickym a méze
spdsobovat poskodenie kibu.

Niekedy je pritomna vyrdzka (kozny vysev) v oblasti dolnych koncatin a
kibov, ktord sa nazyva eryzipeloidny erytém a je pre FSH typicka.
Niektoré deti sa mozu stazovat na bolesti noh.

ZriedkavejSie formy atakov sa prejavuju rekurentnou perikarditidou
(zapal vonkajsieho obalu srdca), myozitidou (zapal svalu), meningitidou
(zapal mozgovych blan) a periorchitidou (zépal v okoli semennikov).

1.8. Aké su mozné komplikacie?

Niektoré iné ochorenia, ktoré spbésobuju zapal ciev (vaskulitida) ako
Henoch-Schonleinova purpura alebo polyarteritis nodosa, sa vyskytuju u
deti s FSH castejSie. Najvaznejsou komplikaciou FSH v pripade
nelieCeného ochorenia je rozvoj amyloiddézy. Amyloid je Specialna
bielkovina, ktord sa uklada v niektorych organoch, napr. v oblickach a
¢revach, v kozi a v srdci a najma pri postihnuti obliCiek sposobuje
postupnu stratu ich funkcie. Nie je vylu¢ne spojena s FSH a mo6ze
komplikovat aj iné chronické zapalové ochorenia, ktoré nie su spravne
lieCené. Bielkoviny v moci m6ézu pomoct pri diagnostike. U deti, ktoré
dostdvaju spravnu davku kolchicinu (pozri liecbu) sa tato zivot
ohrozujuca komplikacia nevyskytuje.
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1.9 Je choroba rovnaka u kazdého dietata? ,
Ochorenie nie je rovnaké u kazdého dietata. Typ, dizka a zavaznost
atakov sa m6zu menit aj v pripade toho istého dietata.

1.10 OdliSuje sa choroba u deti a dospelych?

Vo vSeobecnosti je FSH u deti podobné ako u dospelych, avsSak niektoré
priznaky choroby, ako artritida (zapal kibu) a myozitida si ¢astejsie v
detskom veku. Frekvencia atakov vekom vacsinou klesa. Periorchitida je
CastejSia u malych chlapcov ako u dospelych muzov. Riziko amyloidozy
je vysSia u nelieCenych pacientov so skorym nastupom ochorenia.
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