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CANDLE

2016’un turevi

1. CANDLE NEDIR

1.1 Nedir?

Kronik Atipik Notrofilik Dermatosiz, Lipodistrofi ve Yuksek ates
(CANDLE) sendromu nadir gorulen genetik bir hastaliktir. Gegcmiste bu
hastalik, literaturde Nakajo- Nishimura Sendromu veya Lipodistrofili
Japon Oto-enflamatuar Sendromu (JASL) veya Eklem kontrakturu, kas
atrofisi, mikrositik anemi ve panikulite bagh cocuklukta ortaya cikan
lipodistrofi (JMP) olarak anilmaktaydi. Etkilenen cocuklar tekrarlayan
ates ndbetleri, purpurik lezyonlar birakarak iyilesen ve birkac gun/hafta
suren kUtanoz belirtiler, kas atrofisi, ilerleyen lipodistrofi, artralji ve
eklem kontrakturlerinden yakinmaktadir. Tedavi edilmez ise, hastalik
ciddi sakathk ve hatta 6lume yol acabilir.

1.2 Ne kadar yaygindir?

CANDLE nadir gorulen bir hastaliktir. Hali hazirda, literaturde neredeyse
60 vaka tanimlanmistir ancak muhtemelen baska tani konulmamis
vakalar da vardir.

1.3 Kahtsal midir?

Otozomal resesif (cekinik) olarak kalitilir (bunun anlami sudur: cinsiyete
bagli degildir ve anne babadan herhangi birinin hastalik belirtilerini
gostermesi sart degildir). Bu kalitim formuna gore, bir kisinin CANDLE
olmasi icin biri anneden ve digeri babadan gelen iki mutasyonlu gen
tasimasi gereklidir. Bu nedenle, hem anne hem de baba tasiyicidir
(tasiyici sadece tek mutasyonlu kopyaya sahiptir ama hastalik yoktur)
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ve hasta degillerdir. Cocugunda CANDLE olan anne babalarda ikinci
cocugunda da CANDLE olmasi riski %25'dir. Dogum 6ncesi (antenatal)
tani mumkundar.

1.4 Cocugumda bu hastalik neden oldu? Onlenebilir mi?
Cocuk, Majeed sendromuna neden olan mutasyonlu genlerle dogdugu
icin hastadir.

1.5 Bulasict midir?
Hayir degildir.

1.6 Baslica belirtileri nelerdir?

Hastalik dogumdan sonraki ilk 2 hafta ila 6 ay arasinda baslar.
Pediyatrik donemde, mevcut tablo tekrarlayan ates ve ataklar halinde
ortaya cikan, bir kac gunden birkac haftaya kadar suren ve purpurik
lezyonlar birakan eritamatoz anuler kutan6z plaklar , icermektedir.
YUzde gorulen karakteristik 6zellikler morumsu sis goz kapaklari ve
kalin dudaklardir.

Periferik lipodistrofi (cogunlukla ylzde ve kollarda) genellikle gec
bebeklik doneminde batin hastalarda goérular ve sikhiklabUyUime geriligi
mevcuttur.

Hastalarin cogunda artritsiz artralji belirlenmistir ve zamanla belirgin
eklem kontrakturleri gelisir. Konjuktivit, noduler episklerit, kulak ve
burun kondriti ve aseptik menenjit ataklari diger belirtileridir.
Lipodistrofi ilerleyici ve geri donussuzdur.

1.7 Olasi komplikasyonlar nelerdir?

CANDLE olan bebekler ve klcuk cocuklarda ilerleyici karaciger
blUyUmesi yani sira periferik yag ve kas kutlesinde ilerleyici kayip gelisir.
llerleyen yaslarda kalp kaslarinda genisleme, kardiyak aritmi ve eklem
kontrakturleri gibi diger sorunlar olusabilir.

1.8 Hastalik her cocukta ayni midir?
Etkilenen butun cocuklarin ciddi olarak hastalanmasi muhtemeldir.
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Ancak, belirtiler her cocukta ayni degildir. Ayni aile icinde bile, etkilenen
her cocugun esit derecede hasta olmayacaktir.

1.9 Cocuklardaki hastalik eriskinlerdeki hastaliktan farkl
midir?

Hastaligin ilerleyen seyri cocuklardaki klinik tablonun yetiskinlerde
go6zlenenden kismen farkli olabilecegi anlamina gelmektedir. Cocuklarda
cogunlukla tekrarlayan ates nobetleri, bUyUmenin duraklamasi, 6zgun
yuz sekilleri ve kitanoz belirtiler gorulmektedir. Kas atrofisi, eklem
kontrakturleri ve periferal lipodistrofi genellikle bebekligin ilerleyen
donemlerinde veya yetiskinlikte gorulur. Yetiskinlerde, kardiyak aritmi
(kalp ritminde degisiklikler) ve kalp kasinda genisleme gelisebilir.
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