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2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1 Ako sa choroba diagnostikuje?
Vo vSeobecnosti je postup nasledovny:

Klinické podozrenie: O diagnéze FSH je mozné uvazovat ak dieta
prekonalo minimalne tri ataky. Je potrebné podrobne analyzovat etnicky
povod rodiny a taktiez Udaje o pribuznych s podobnymi priznakmi alebo
zlyhanim obliciek.

Od rodicov je potrebné ziskat podrobny opis predchadzajicich atak.

Sledovanie: Dieta s podozrenim na FSH by malo byt pred
definitivnym stanovenim diagnézy starostlivo sledované. PocCas tohto
obdobia, ak je to mozné, by mal byt pacient vySetreny pocas ataku,
vratane fyzikalneho vysSetrenia a laboratornych testov na posudenie
pritomnosti zapalu. Vo vSeobecnosti su tieto testy pozitivhe pocas
atakov a normalizuju sa, alebo zostavaju v hornej hranici normy po
odzneni ataku. K dispozicii su klasifikacné kritéria, ktoré pomahaju
rozpoznat FSH. Z r6znych dévodov nie je vzdy mozné vySetrit dieta
pocas ataku. Preto by si mali rodiCia presne zapisovat priebeh atak do
dennika. VysSetrenia krvi je va¢sinou mozné uskutocnit aj v laboratériu v
mieste bydliska.

Efekt liecby kolchicinom: U deti, u ktorych je mozné na zaklade
klinickych priznakov a laboratérnych vySetreni povazovat diagnézu FSH
za pravdepodobnu, sa na obdobie 6 mesiacov nasadzuje liecba
kolchicinom. Nasledne sa prehodnotia priznaky. V pripade FSH ataky
bud Uplne vymiznu, alebo sa zniZi ich frekvencia, zdvaznost a dizka.
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Len po absolvovani uvedeného postupu sa u pacienta mdze stanovit
diagndéza FSH a predpisat celozivotna lie¢ba kolchicinom.

Kedze FSH postihuje viaceré organové systémy v tele, na starostlivosti
0 pacienta sa mo6zu podielat r6zni Specialisti. K nim patria vSeobecni
detski lekari, reumatoldgovia, nefroldgovia (Specialisti na oblicky) a
gastroenterolégovia (Specialisti na traviaci systém).

Geneticka analyza: V sucasnej dobe je mozna geneticka analyza na
potvrdenie mutacii, ktoré sa povazuju za zodpovedné za vznik FSH.
Klinickd diagnéza FSH je potvrdend ak je pacient nosicom 2 mutacii,
teda jednej od kazdého rodica. AvSak doteraz popisané mutacie su
pritomné len u 70-80% pacientov. To znamena, ze existuju pacienti s
jednou, alebo bez mutacii. Preto diagndza FSH stéle zavisi od posudenia
klinického stavu. Genetickd analyza nemusi byt dostupna v kazdom
terapeutickom centre.

Horucka a bolesti brucha su velmi Casté tazkosti v detskom veku, a
preto Casto nie je lahké diagnostikovat FSH, ani v rizikovych
populaciach. Mo6ze trvat niekol'ko rokov, kym sa diagnéza potvrdi. Toto
oneskorenie by sa malo minimalizovat pre zvysené riziko vzniku
amyloiddzy u nelieCenych pacientov.

Existuje viacero dalSich chordb spojenych s opakovanymi atakmi
hora¢ky a bolestami brucha a kibov. Niektoré z nich st geneticky
podmienené a maju podobné klinické priznaky; avsak kazda z nich ma
svoje vlastné klinické a laboratérne kritéria.

2.2 Preco su vySetrenia dolezité?

Laboratérne testy su dolezité v diagnostike FMF. VysSetrenia, ako
sedimentdcia erytrocytov, CRP, krvny obraz a hladina fibrinogénu su
délezité pocas atakov (24-48 hodin po nastupe ataku) na posudenie
rozsahu zapalu. Tieto testy sa zopakuju po Ustupe tazkosti, aby sa
zistilo, €i su parametre CiastoCne, alebo celkovo v medziach normy. U
priblizne tretiny pacientov dochddza k normalizacii vysledkov. U dvoch
tretin pacientov hladiny vyrazne poklesnu, ale zostavaju na hornej
hranici normy.

Malé mnozstvo krvi je taktiez potrebné na genetickld analyzu. Deti na
celozivotnej terapii kolchicinom musia odovzdat vzorky krvi a mocu
dvakrat roCne na sledovanie stavu.

VySetruje sa aj vzorka mocu na pritomnost bielkovin a ¢ervenych
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krviniek. M6Zzu nastat prechodné zmeny pocas atakov, ale dlhodobo
zvysené hladiny bielkovin v moci m6zu naznacovat amyloidézu. Lekar
sa nasledne moze rozhodnuUt pre biopsiu sliznice konecnika alebo
oblicky. Biopsia konecCnika znamena odobratie malej vzorky tkaniva z
konecika; ide o velmi jednoduchy zakrok. Ak sa biopsiou konecnika
nedokaze pritomnost amyloidu, je potrebnda biopsia oblicky na
potvrdenie diagndzy. Pri biopsii oblicky musi dieta ostat v nemocnici.
Tkanivéa ziskané biopsiou sa nasledne zafarbia a vySetria na pritomnost
amyloidu.

2.3 Da sa choroba liecit alebo vyliecit?

FSH nie je mozné vyliecit, ale existuje celozivotna liecba kolchicinom.
Tymto sp6sobom sa da predist atakom alebo obmedzit ich pocet. Ak
pacient prestane uzivat kolchicin, ataky sa objavia znova, rovnako, ako
riziko amyloiddzy.

2.4 Aké su moznosti liecby?

LieCba FSH je jednoducha, lacna a pri spravnom davkovani nema vazne
vedlajsSie Ucinky. Prirodny produkt kolchicin je momentalne liekom
volby v profylaktickej liecbe FSH. Po stanoveni diagnézy musi dieta
tento liek uzivat cely Zivot. Pri spravnom uzivani ataky vymiznl u 60%
pacientov, Ciastocna odpoved sa dostavi u 30%, ale v 5-10% je lieCba
neucinna.

Okrem obmedzenia vyskytu atakov tato lieCba taktiez eliminuje riziko
vzniku amyloiddzy. Preto je nevyhnutné, aby lekar opakovane vysvetlil
rodicom ako dolezité je uzivat tento liek v predpisanej davke.
Spolupraca pacienta je velmi dblezita. Ak rodina a dieta spolupracuju,
méze dieta zit plnohodnotny Zivot s norméalnou o¢akavanou diZkou
zivota. Pacienti by nemali upravovat davkovanie bez konzultacie s
lekdrom.

Déavka kolchicinu by sa nemala zvySovat pri prebiehajucom ataku,
kedZe takéto navySenie nema efekt. Dblezité je, aby sa atakom
predchadzalo pravidelnym uzivanim lieku.

U pacientov rezistentnych na lieCbu kolchicinom, je mozné pouzit liecbu
biologickymi preparatmi.
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2.5 Aké su vedlajsie ucinky medikamentdznej liecby?

Nie je jednoduché akceptovat, ze dieta musi uzivat lieky cely Zivot.
Rodicia sa Casto obavaju moznych neziaducich ucinkov kolchicinu. Ide o
bezpecny liek s miernymi vedlajsimi uc¢inkami, ktoré zvycajne vymiznu
po znizeni davky. Najcastejsim vedlajsim Ucinkom je hnacka.

Niektoré deti netoleruju danu davku pre Casté vodnaté stolice. V
takychto pripadoch sa davka lieku znizi na dobre tolerované mnozstvo a
nasledne sa postupne zvysuje, kym sa znova nedosiahne primerana
davka. Prechodné znizenie mnozstva laktézy v strave pocas 3 tyzdnov
mo6ze taktiez napomoct Ustupu traviacich tazkosti.

K dalsim vedlajsim ucinkom patri pocit na vracanie, vracanie a kfcovité
bolesti brucha. Zriedkavo mé6ze kolchicin sp6sobit svalovu slabost.
Pocet krvnych buniek (biele a Cervené krvinky a krvné dosticky) mbze
obcas poklesnut, ale normalizuje sa po znizeni davky.

2.6 Ako dlho trva liecba?
FSH vyzaduje celozivotnu preventivnu liecbu.

2.7 Aké su moznosti alternativnej liecby?
Nie je znama alternativna lieCba pre FSH.

2.8 Aké pravidelné kontroly su potrebné?
LieCené deti potrebuju vysetrenia krvi a mocCu minimalne dvakrat rocne.

2.9 Ako dlho ochorenie trva?
FSH je celozivotna choroba.

2.10 Aka je dlhodoba prognéza (priebeh ochorenia a
vyhliadky)?

Pri spravnej, celozivotnej lieCbe kolchicinom ziju deti s FSH
plnohodnotny zivot. Ak sa oneskori stanovenie diagndzy, alebo pacienti
nedodrziavaju lieCbu, narasta riziko vzniku amyloidézy, €o je dévodom
zlej progndzy. Deti, u ktorych sa vyvinie amyloidéza, m6zu vyzadovat
transplantaciu oblicky.
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Poruchy rastu nepredstavuju vazny problém v pripade FSH.

2.11 Je mozné upiné uzdravenie?

Nie, pretoze ide o genetické ochorenie. Celozivotna liecba kolchicinom
vSak umoznuje pacientovi zit plnohodnotny zivot bez rizika vzniku
amyloiddzy.
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