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1. CO JE REKURENTNA HORUCKA SPOJENA S NLRP12

1.1. Co to je?

Rekurentna horucka spojend s NLRP12 je geneticky podmienené
ochorenie. Zodpovedny gén sa oznacuje ako NLRP12 (alebo NLRP12) a
zohrava ulohu v signalnych cestach zapalovej reakcie. Pacienti trpia
opakujucimi sa epizédami horucok sprevadzanymi dalSimi priznakmi
ako bolestami hlavy a kibov, opuchmi kibov a koZnou vyrazkou.
Priznaky mo6zu byt provokované chladom. Ak je ochorenie neliecené,
mobze byt zavazné, ale nie je Zivot ohrozujuce.

1.2 Ako casté to je?
Ochorenie je velmi zriedkavé. V sucasnosti je znamych menej ako 10
pacientov na celom svete.

1.3 Aké su priciny ochorenia?

Rekurentna horucka spojend s NLRP12 je geneticky podmienené
ochorenie. Zodpovedny gén sa oznacuje ako NLRP12 (alebo NLRP12).
Zmeneny gén sposobuje poruchu zapalovej odpovede organizmu.
Presny mechanizmus tejto poruchy je stale predmetom skimania.

1.4 Je to dedicné?

Rekurentna horucka spojena s NLRP12 sa dedi ako autozémovo
dominantné ochorenie. Kazdy pacient s tymto ochorenim preto
potrebuje mat aj jedného postihnutého rodica. Niekedy nie je postihnuty
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ziaden iny Clen rodiny: vtedy doslo k poSkodeniu génu pri splodeni
dietata (tzv. de novo mutacia) alebo rodic¢, ktory je nosiCom mutacie
nema klinické priznaky, alebo tieto su len vel'mi mierne (variabilna
penetrancia ochorenia).

1.5 Preco ma moje dieta toto ochorenie? Da sa mu predist?
Pokial' nedoslo k mutécii de novo, mé dieta ochorenie preto, lebo
zdedilo mutdciu v géne NLRP12 od jedného zo svojich rodicov. Osoba,
ktora je nosiCom mutacie moéze, ale aj nemusi mat klinické priznaky
rekurentnej horucky spojenej s NLRP12.

1.6 Je to infekcné?
Rekurentna horucka spojena s NLRP12 nie je infekCné ochorenie.
Vyvinie sa len u pacientov s prislusnou genetickou poruchou.

1.7 Aké su hlavné priznaky?

Hlavny priznak je horuicka. Trva priblizne 5-10 dni a opakuje sa v
nepravidelnych intervaloch (po tyzdnoch az mesiacoch). Ataky horucok
su sprevadzané réznymi priznakmi. K tymto patria bolesti hlavy, bolesti
a opuch kibov, Zihlavke podobnd vyrazka a bolesti svalov. Epizédy
horucok su pravdepodobne provokované chladom. Len v jednej rodine
bol pozorovany vyvoj percepcnej poruchy sluchu.

1.8. Je ochorenie rovnaké u vsetkych deti?

Ochorenie neprebieha rovnako u kazdého dietata. Prejavy su
premenlivé od miernej formy az po tazkd formu. NavySe méze byt typ,
trvanie a zavaznost atakov rozdielny aj u toho istého dietata.

1.9 Je ochorenie iné u deti a dospelych?

Ako pacienti dorastaju epizédy horidcok si menej Casté a miernejSie. Ale
nejaka aktivita ochorenia pretrvava u vacsiny ak nie vsetkych
postihnutych jedincov.

2/6



2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1 Ako sa to diagnostikuje?

Odbornik vyslovi podozrenie na toto ochorenie na zaklade klinickych
priznakov, ktoré zisti pocas klinického vySetrenia a podla rodinne;j
anamnézy pacienta.

Niektoré analyzy krvnych parametrov mézu byt ndapomocné pri detekcii
zapalu pocas ataku. Diagnéza sa da potvrdit len genetickou analyzou,
ktora preukdze pritomnost mutdcii. Diferencialne diagnosticky
prichadzaju do Uvahy iné syndromy s opakujucimi sa hordckami, najma
periodické syndrémy spojené s kryopyrinom.

2.2 AKky vyznam maju vysetrenia?

Laboratérne vysetrenia su dblezité pre stanovenie diagndzy rekurentnej
horucky spojenej s NLRP12. Testy ako CRP, sérovy amyloid A (SAA) a
krvny obraz su doblezité na zhodnotenie zapalu pocas ataku.

Tieto vySetrenia sa opakuju v Case, ked'je dieta bez priznakov, aby sa
sledovalo, Ci dosSlo k ich Uprave k normalnym hodnotam. Malé mnozstvo
krvi je potrebné aj na geneticku analyzu.

2.3 Da sa to liecit alebo vyliecit?

Rekurentna horucka spojend s NLRP12 sa neda vylieclit. Neexistuje
ziadna ucinna lieCba, ktord by predchadzala atakom. Symptomaticka
lieCba mo6ze znizit intenzitu zapalu a bolesti. Niekolko novych liekov s
potencialom kontrolovat zapal je v sicasnosti predmetom skidmania.

2.4. Aka je liecba?

V liec¢be rekurentnej horucky spojenej s NLRP12 sa pouzivaju
nesteroidové antiflogistika ako indometacin, kortikoidy ako prednizolén,
pripadne biologické preparaty ako anakinra. Ziadne z tychto lie¢iv nie je
spolahlivo Ucinné, hoci sa zd4, ze vSetky pomdahaju niektorym
pacientom. Nadalej chybaju vedecké dbkazy o ich Ucinnosti pri
rekurentnej horicke spojenej s NLRP12.

2.5 Akeé su vedlajsie ucinky tejto liecby?
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Vedlajsie ucinky zavisia od pouzitého lieku. Nesteroidové antiflogistika
mobzu sposobovat bolesti brucha, zalldocné vredy a poSkodenie
obliciek. Kortikoidy a biologické preparaty mézu zvysit vyskyt infekcii.
Navyse kortikoidy maju siroké spektrum dalsich vedlajsich Ucinkov.

2.6 Ako dlho by mala trvat liecba?

Nie su k dispozicii Udaje, ktoré by podporovali celozivotnu liecbu.
Vzhladom na to, Zze priznaky maju prirodzenu tendenciu s narastajicim
vekom ustupovat, zda sa rozumné, u dlhodobo bezpriznakovych
pacientov skdusit lie¢cbu ukoncit.

2.7 Aka existuje podporna alebo nekonvencna liecba?
Neboli publikované spravy o efektivite inych ako uz spominanych lieciv.

2.8 Aké pravidelné kontroly su potrebné?
Deti s rekurentnou hordckou spojenou s NLRP12 by mali mat urobené
vySetrenia krvi a mocu aspon dvakrat do roka.

2.9 Ako dlho bude ochorenie trvat?
Ochorenie je celozivotné i ked' jeho priznaky sa m6zu s vekom
zmiernovat.

2.10 Aka je dlhodoba prognodza (vysledok a priebeh)
ochorenia?

Rekurentna horucka spojena s NLRP12 je celozivotné ochorenie i ked'
priznaky sa mézu s vekom zmiernovat. KedZe je to zriedkavé ochorenie
dlhodoba prognédza zatial nie je znama.

3. KAZDODENNY ZIVOT

3.1 Ako ovplyvni ochorenie kazdodenny zivot dietata a rodiny?
Kvalita Zivota m6ze byt ovplyvnena opakujdcimi sa epizd6dami horucok.
Stanovenie spravnej diagnézy moze byt ¢asto oneskorené a to moze
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sposobovat Uzkost a neistotu u rodi¢ov a niekedy vedie aj k
nepotrebnym medicinskym Uukonom.

3.2 A co skola?

Je nevyhnutné, aby deti s chronickym ochorenim pokracovali vo
vzdeldvani. Je niekolko problémov, ktoré budu detom spbsobovat
problémy pri dodrziavani skolskej dochadzky. Preto treba tdto situaciu
objasnit aj ucitelom. Rodicia a ucitelia by mali podporovat deti k Ucasti
na Skolskych aktivitach, nielen preto, aby sa detom v Skole darilo, ale
aby boli akceptované aj svojimi vrstovnikmi a dospelymi. Buduca
integracia v odbornom svete, je nevyhnutnd pre mladych pacientov a je
jednym z cielov globalnej starostlivosti o chronicky chorych pacientov.

3.3 Sport

Sportovanie je zasadny aspekt kazdodenného zZivota . Jednym z cielov
rovesnikov. M6zu vykondavat vsetky Cinnosti, ktoré zvladaju. Avsak v
akutnej faze bude potrebné obmedzit fyzickd aktivitu alebo viac dbat na
odpocinok.

3.4 Strava

Neexistuju ziadne Specifické rady tykajuce sa vyzivy. VSeobecne plati,
ze dieta by malo jest vyvazenu, normalnu stravu vhodnu pre jeho / jej
vek. Odporucana je zdrava, vyvazena strava s dostatocnym prijmom
bielkovin, vapnika a vitaminov vhodna pre rast dietata. Deti, ktoré
uzivaju kortikoidy, by sa mali vyhybat prejedaniu, lebo tieto lieky
zvysuju chut do jedla.

3.5 M6ze klima ovplyvnit priebeh ochorenia?
Chlad moéze spustit priznaky.

3.6 M6ze byt dieta ockované?
Ano, deti m6zu a mali by byt ockované. AvSak osSetrujlci lekar by mal
byt informovany pred podanim zivych atenuovanych ockovacich latok,
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kedze tieto mo6zu byt nezlucitelné s niektorymi druhmi liecCby.

3.7 Sexualny zivot, tehotenstvo a planovanie tehotenstva

V tejto oblasti v sUc¢asnosti nie su v literature dostupné ziadne Udaje. Vo
vSeobecnosti, podobne ako pri inych autoinflamacnych ochoreniach
plati, ze je vzdy vhodné tehotenstvo planovat, aby sa mohla dopredu
upravit lie€¢ba kvoli moznym neziaducim uUc¢inkom biologickych
preparatov.
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