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2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1 Ako sa ochorenie diagnostikuje?

V prvom rade musi existovat podozrenie na CANDLE zaloZzené na
pritomnych priznakoch ochorenia u dietata. CANDLE mé&ze potvrdené
iba genetickou analyzou. Diagndéza CANDLE sa potvrdi vtedy, ak je
pacient nositelom 2 mutacii - jednej od kazdého rodica. Geneticka
analyza nemusi byt k dispozicii v kazdom centre terciarnej
starostlivosti.

2.2 AKy je vyznam testov?

Krvné testy, ako napriklad sedimentacia erytrocytov (FW), CRP, krvny
obraz a fibrinogén, sa vykondavaju pocas aktivity ochorenia, aby sa
vyhodnotil rozsah zapalu a anémia. PeCenové enzymov sa vykonavaju
za UCelom ohodnotenia postihnutia pecene.

Tieto testy sa periodicky opakuju, aby sa ohodnotila ich pripadna
Uprava, alebo priblizenie k normalnym hodnotam. Malé mnozstvo krvi je
tiez potrebné na genetickd analyzu.

2.3 Da sa choroba liecit alebo vyliecit?
Nakol'ko ide o genetické ochorenie, CANDLE nie je mozné vyliecit.

2.4 Aké su moznosti liecby?
Neexistuje ziadny Ucinny lieCebny rezim pre syndrém CANDLE. Vysoké
davky kortikosteroidov (1-2 mg/kg/den) su spojené so zlepSenim
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urc¢itych priznakov, vratane koznej vyrazky, horacky a bolesti kibov, ale
ako nahle sa davky znizia, tieto prejavy sa Casto vracaju. Inhibitory
tumor nekrotizujuceho faktora alfa (TNF-a) a ainterleukinu 1 (IL-1,
anakinra) poskytli doCasné zlepsenie niektorym pacientom, avsak viedli
aj k vzplanutiu ochorenia u inych. U imunosupresivneho
liekutocilizumabu sa preukazala len minimalna ucinnost. Stale
prebiehaju studie s vyuzitim inhibitorov JAK-kinaz (tofacitinib).

2.5 Aké su vedlajsie ucinky farmakoterapie?

Kortikosteroidy su spojené s moznymi vedlajsimi GcCinkami, ako je
prirastok na vahe, opuch v tvari a kolisanie nalad. Ak su steroidy
predpisované pocas dlhSieho obdobia, mézu sp6sobit potlacenie rastu,
osteopordzu, vysoky krvny tlak a cukrovku.

Inhibitory TNF-[] s novsie lieky. M6zu sa spdjat so zvysenym rizikom
infekcie, aktivaciou tuberkulézy a moznym vyvojom neurologickych
alebo inych imunitnych chor6b. Diskutovalo sa aj potencialne riziko
rozvoja zhubnych nadorov. V sucasnej dobe vSak nie su k dispozicii
ziadne Statistické Udaje dokazujlce zvysSenie riziko zhubnych nadorov v
suvislosti s tymito liekmi.

2.6 Ako dlho by mala liecba trvat?
LieCba je celozivotna.

2.7 Co nekonvenéna alebo doplnkova liec¢ba?
Tento typ liecby pre syndrom CANDLE nie je dokladovany

2.8 Aky druh pravidelnych prehliadok je nevyhnutny?
Deti by mali byt pravidelne (aspon 3x ro¢ne) sledované detskym
reumatolégom, aby sa zaistil monitoring kontroly ochorenia a
nastavenie medikamentdznej lieCby. U lieCenych deti by sa mali
najmenej dvakrat ro¢ne vykonat krvné testy a vysetrenia mocu.

2.9 Ako dlho ochorenie trva?
CANDLE je celozivotnym ochorenim, hoci jeho aktivita méze v priebehu
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c¢asu kolisat.

2.10 Aka je dlhodoba prognodza (predpokladané dosledky a
priebeh) choroby?

Dizka Zivota moze byt negativne ovplyvnend, pricom Umrtie je ¢asto
dbésledkom multiorganového postihnutia zapalom. Kvalita zivota je
ovplyvnena do znacnej miery, nakolko pacienti trpia znizenou aktivitou,
horuckou, bolestami a opakovanymi epizédami tazkého zapalu.

2.11 Je mozné uplne sa z choroby zotavit?
Nie, nie je, nakolko choroba je geneticky podmienena.
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