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1. CO JE CANDLE?

1.1 Co to je?

Chronicka atypicka neutrofilna dermatéza s lipodystrofiou a zvysSenou
teplotou (CANDLE), je raritné, geneticky podmienené ochorenie. V
minulosti sa uvadzalo v literatdre ako Nakajov-Nishimurov syndrém,
alebo ako Japonsky autoinflamacny syndrom s lipodystrofiou (JASL),
alebo tiez ako JMP (Syndrém s kontraktirami kibov, atrofiou svalov,
microcytovou anémiou, panikulitidou indukovanou lipodystrofiou
zacCinajucou v detskom veku). Postihnuté deti trpia opakujlcimi sa
epiz6dami horucky, koznymi prejavmi, ktoré trvaju niekolko dni/tyzdnov
a hoja sa pretrvavajdcimi rezidualnymi koznymi |éziami charakteru
purpury, svalovou atrofiou, progresivnou lipodystrofiou, bolestami a
kontraktdrami kibov. Nelie¢end choroba méze viest k tazkému
postihnutiu, ba dokonca aj k smrti.

1.2 Ako je to casté?

CANDLE je raritné ochorenie. Doteraz bolo v literature popisanych
takmer 60 pripadov, avsak je pravdepodobné, ze existuju aj dalsie
nediagnostikované pripady.

1.3 Je to dedicné?

Ide o0 autozémovo recesivne dedicné ochorenie (Co znamena, ze prenos
nie je viazany na pohlavie a teda ani jeden z rodicov nemusi mat
vyznacené priznaky choroby). Tento typ prenosu vlastne znamena, ze
aby mal jedinec CANDLE, musi mat dva mutované gény, pricom jeden
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zdedi od matky a druhy od otca. Z tohto dévodu suU obaja rodicia tzv.
nosic¢mi (nosi¢ ma len jednu mutovanu képiu, ale nema ochorenie) a nie
pacientmi. AvSak u rodiCov, ktori maju dieta s CANDLE existuje 25%
riziko, Zze aj ich druhé dieta bude mat CANDLE. Prenatélna diagnostika
je mozna.

1.4 Preco ma moje dieta tuto chorobu? Da sa jej vzniku
predist?

Dieta trpi tymto ochorenim, pretoze sa narodilo s mutovanymi génmi,
ktoré zapricinuju CANDLE.

1.5 Je to infekcné?
Nie, nie je.

1.6Aké su hlavné priznaky?

Ochorenie zacina v prvych 2 tyzdnioch az 6 mesiacoch zivota. Pocas
detského veku mézu byt pritomné prejavy zahfhajlce opakujlce sa
horucky a ataky zacervenanych, prstencovych koznych plakov, ktoré
mozu byt pritomné po dobu niekolkych dni az tyzdnov a zanechavaiju
zvyskové purpurické |ézie. Medzi charakteristické Crty tvare patria
opuchnuté fialové vieCka a pIné pery.

Periférna lipodystrofia (hlavne tvare a hornych koncatin) sa zvycajne
objavuje az v neskorsom dojcenskom veku a je pritomna u vSetkych
pacientov a Casto spojena s variabilnym oneskorenim rastu.

U vad&siny pacientov sa tieZ zaznamenévaju bolesti kibov bez artritidy a
v priebehu ¢asu sa vyvijaju vyznamné kontraktary kibov. Medzi dalsie
menej Casté prejavy patri napriklad zapal spojiviek, nodularna
episkleritida, chondritida usi a nosa a ataky aseptickej meningitidy.
Lipodystrofia je progresivna a nezvratna.

1.7 Aké su mozné komplikacie?

U dojciat a malych deti s CANDLE sa rozvija progresivne zvacsenie
pecCene a progresivna strata periférneho tuku ako aj svalovej hmoty.
Daldie problémy ako je napriklad rozsirenie srdcového svalu, srdcové
arytmia a kontraktury kibov sa mézu objavit neskér v priebehu Zivota.
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1.8 Je choroba rovnaka u kazdého dietata?

Vsetky postihnuté deti budld pravdepodobne vazne choré. Avsak,
priznaky choroby nie sU u kazdého dietata rovnaké. Aj v ramci tej istej
rodiny, nebude kazdé postihnuté dieta rovnako choré.

1.9 Je choroba rozdielna u deti a dospelych?

Progresivny priebeh ochorenia znamena, ze klinicky obraz u deti sa
mobze ciastocne lisit od toho, ktory pozorujeme v dospelosti. Deti sa
prejavuju predovsetkym opakujlucimi sa epizédami horucky, zastavenim
rastu, jedinecnymi rysmi tvare a koznymi prejavmi. Svalova atrofia,
kontraktury kibov a periférna lipodystrofia sa zvy&ajne objavuju az v
priebehu neskorsieho detstva alebo v dospelosti. U dospelych sa
dokonca moéze vyvinut srdcova arytmia (zmeny v srdcovom rytme) a
rozsirenie srdcového svalu.
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