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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.

2. DIAGNOZA A LIECBA

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

Klinické podozrenie: O diagndze FSH je mozné uvazovat ak dieta
prekonalo minimélne 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 laboratérnych testov na posudenie
pritomnosti zadpalu. 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 atadk do
dennika. Vysetrenia krvi je va¢sinou mozné uskutocnit aj v laboratériu v
mieste bydliska.

Efekt lieCcby kolchicinom: U deti, u ktorych je mozné na zaklade
klinickych priznakov a laboratérnych vySetreni povazovat diagnézu FSH
za pravdepodobnd, sa na obdobie 6 mesiacov nasadzuje lieCba
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kolchicinom. Nasledne sa prehodnotia priznaky. V pripade FSH ataky
bud Gplne vymiznu, alebo sa zniZi ich frekvencia, zavaznost a diZka.
Len po absolvovani uvedeného postupu sa u pacienta mdze stanovit
diagn6za FSH a predpisat celozivotna liecba kolchicinom.

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

Geneticka analyza: V sucasnej dobe je mozna genetickd 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
populacidch. Moze trvat niekolko rokov, kym sa diagnéza potvrdi. Toto
oneskorenie by sa malo minimalizovat pre zvySené riziko vzniku
amyloiddzy u nelieCenych pacientov.

Existuje viacero dalSich chorbb spojenych s opakovanymi atakmi
horu¢ky a bolestami brucha a kibov. Niektoré z nich su 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 délezité v diagnostike FMF. VySetrenia, ako
sedimentacia 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, Ci 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 horne;j
hranici normy.

Malé mnozstvo krvi je taktiez potrebné na genetickd analyzu. Deti na
celozivotnej terapii kolchicinom musia odovzdat vzorky krvi a mocu
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dvakrat ro¢ne na sledovanie stavu.

VySetruje sa aj vzorka mocu na pritomnost bielkovin a ¢ervenych
krviniek. M6Zzu nastat prechodné zmeny pocas atakov, ale dlhodobo
zvysené hladiny bielkovin v moci m6zu naznacovat amyloidézu. Lekar
sa nasledne mo6ze rozhodnut pre biopsiu sliznice konecnika alebo
oblicky. Biopsia konecnika znamena odobratie malej vzorky tkaniva z
konecika; ide o velmi jednoduchy zakrok. Ak sa biopsiou konecnika
nedokdze pritomnost amyloidu, je potrebnd biopsia obli¢cky na
potvrdenie diagndézy. 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 amyloidézy.

2.4 Aké su moznosti liecby?

LieCba FSH je jednoducha, lacna a pri spravnom davkovani nema vazne
vedlajsie ucinky. Prirodny produkt kolchicin je momentalne liekom
volby v profylaktickej lieCbe FSH. Po stanoveni diagnézy musi dieta
tento liek uzivat cely Zivot. Pri sprdvnom uzivani ataky vymiznd 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 délezité 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. Délezité 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 Akeé su vedlajsie ucinky medikamentoznej liecby?

Nie je jednoduché akceptovat, ze dieta musi uzivat lieky cely Zivot.
Rodicia sa Casto obavaju moznych neziaducich Ucinkov kolchicinu. Ide o
bezpeclny liek s miernymi vedlajSimi ucinkami, ktoré zvycCajne 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
mobze taktiez napomdct Ustupu traviacich tazkosti.

K dalsim vedlajsim ucinkom patri pocit na vracanie, vracanie a kfcovité
bolesti brucha. Zriedkavo méze kolchicin sp6sobit svalovl slabost.
PocCet krvnych buniek (biele a ¢ervené krvinky a krvné dosticky) mo6ze
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 zndma 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 prognoza (priebeh ochorenia a
vyhliadky)?

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

2.11 Je mozné uplné uzdravenie?

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

3. KAZDODENNY ZIVOT

3.1 Ako choroba ovplyvni dieta a kazdodenny zZivot rodiny?
Dieta a jeho rodina preziva stres uz pred stanovenim diagnézy. Dieta
vyzaduje Casté navstevy u lekara pre silné bolesti brucha, hrudnika a
kibov. Niektoré deti podstupia nepotrebni operéaciu kvoli nespravnej
diagn6ze ndhlej brusnej prihody. Cielom terapie po stanoveni diagnézy
je zabezpecit dietatu aj jeho rodine takmer normalny Zivot. Pacienti s
FSH potrebuju dlhodobu, pravidelnu liecbu. Spolupraca pri uzivani
kolchicinu je niekdy nedostatocnd, €o zvysSuje riziko vzniku amyloiddzy.
Vyznamny problém je psychologicka zataz celozivotnej lieCby.
Psychosocialna podpora a edukacné programy pre pacienta a rodicov
muzu byt velkou pomocou.

3.2 Skola

Casté ataky mo6zu komplikovat navstevovanie $koly. Lie¢ba kolchidinom
tento problém zmiernuje.
Je uzito¢né informovat $kolu o chorobe, najma ohladom postupu pri
akutnom zachvate.

3.3 Sport

Pacienti s FSH na celozivotnej terapii kolchicinom si m6zu vybrat
akykol'vek sSport. Jedinym problémom moézu byt dlhSie ataky zapalov
kibov, ktoré mézu limitovat pohyblivost postihnutych kibov.
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3.4 Diéta
Nie je potrebné dodrziavat Specialnu diétu.

3.5 MoOze pocasie ovplyvnit priebeh ochorenia?
Nie, nemodze.

3.6 M6ze byt dieta ockované?
Ano, dieta mo6ze byt ockované.

3.7 Sexualny zivot, tehotenstvo, antikoncepcia

Pacienti s FSH m6zu mat pred lieCbou kolchicinom problémy s
neplodnostou. Pocas terapie tento problém vymizne. Znizenie poctu
spermii je vel'mi zriedkavé pri terapeutickych davkach. Zeny nemusia
vysadit kolchicin pocas tehotenstva Ci dojcenia.
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