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syndromy % ? ‘ ¢\ sama od sebe. i /%6
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periodické K,/ £

Syndromy periodické horecky v konecniku, zvukovodu
predstavuji skupinu vzdcnych ¢i ustech) trvaji rGzné dlouho,
onemocnéni imunitniho systému, v zdvislosti na konkrétni

kterd jsou charakterizovand nemoci. V laboratornich
opakovanym vyskytem horecky testech béhem horecek

trvajici nékolik dni spolecné je obvykle pritomno vyrazné

s riznorodymi projevy zdnétu zvyseni ukazatell zdnétu

(napf. bolest bricha, kloubt (napr. C-reaktivni protein, CRP).
¢i svald, vyrdzka, otok miznich O syndromu periodické horecky
uzlin). Tyto epizody horecek je mozné zacit uvazovat

(=zvySeni télesné teploty nejdfive po 6 mésicich trvdani
nad 38,0 °C pri mérenf opakovanych epizod infekcf
v podpazi, nad 38,5 °C pri mérenf nevysvétlené horecky.
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Co znamend
pojem

autoinflamatorni

Pojem autoinflamatorni znamend

v Ceském prekladu ,samozdnétlivy”.
Odrdzi podstatu téchto onemocnéni,
u kterych neni ve vétsiné pripadt
zndm podnét, ktery vyvold vypuknuti
hore¢naté epizody, kterd samovolné
prijde a zase odejde. Jeji pricinou

je porucha kontrolnich mechanizma,
které ridi odpovéd imunitniho systému
na raznorodé podnéty. Tato porucha
regulace zdnétlivé odpovédi vede

k rozvoji horecky a dalSich projev
vCetné vzestupu laboratornich zndmek
zdnétu (napr. CRP nebo sérového
amyloidu A, SAA).
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Jaka onemocnéni
patri mezi
periodické

horecky?

~ ZAKLADNT INFORMACE PRO PACIENTY (il

S : NejcastéjsSim typem periodické Fever, FMF). Dal$imi

g hore&ky ve stfedoevropské supervzdcnymi jednotkami

i& popvulloci je synt/jrom I?FAPA. jsou deficit mevalondtkindzy

é 3 Mezi typické N POISI p(larlogllc_ke horeciky_ (syndrom hype_rIgD, HIDS),

Q syndromy B jsou vzdcnymi vrozenymi kryopyrmopatlg (C'ryopyrm—

S periodickych ; onemocnénimi. V.ce_losvetovem Associated Periodic R

'gEJ horeek pati me_t|tkuvj_<va,me12| [uml - Syndromes, C_APS) a periodicky _‘

2 familiérnf nej¢ast&jsi pravé familiarni syndrom spojeny s receptorem P

é sttedomorskd 7 / stfedomorskd horecka pro TNF-a (TRAPS). o3

= N horaek B (Familial Mediterranean 3

% | orecka. -
i d == -

8 N



Cojeto

familiarni
stredomorska
horecka?

Familidrni sttedomoiskd
horecka (ddle FMF) je
typickym predstavitelem
vrozenych syndromt
periodické horecky.
Nejcastéji se projevuje
opakovanymi kratkymi
atakami horecky

s vyraznymi bolestmi
bricha. Jeji vyskyt je
casto vdzdn

na ndrodnostni ptvod,

u Stfredoevropanu je velmi
vzdcnd. Prdvé v zemich

s nizkym vyskytem FMF
mUZe byt stanovenfi
sprdvné diagndzy vyrazné
opozdéno diky hleddnfi
jinych, ¢astéjsich pricin
potiZi, jako jsou napr. zdnét
slepého streva ¢i Crohnova
nemoc.
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Jak casto se
FMF vyskytuje?

| kdyz je FMF nejcastéjsi
vrozenou periodickou horeckou,

v celosvétovém meéritku se radf
mezi tzv. vzacnd onemocnéni.
Nejcastéji postihuje jedince
pochdzejici z oblasti Blizkého
vychodu a Stredomofi: Armény,
Zidy, Turky, Araby, Reky, Italy,
pripadné Severoafricany. V téchto
Jrizikovych” populacich se vyskytuje
u 1-3 osob z 1 000 obyvatel.

U ostatnich ndrodnosti (véetné
Ceské) je FMF velmi vzdcnym
onemocnénim s fddové nizsim
vyskytem.

FMF se nejcastéji
vyskytuje na
Blizkém vychodé
a ve Stredomofi.

pricinou FMF?

Pficinou FMF je porucha v genu
oznacovaném jako MEFV, tzv.
mutace. Bilkovina kédovand timto
genem, tzv. pyrin, md duleZitou
funkci v regulaci zdnétlivé
odpovédi. Mutace zplsobuje
zménu funkce pyrinu, kterd vede
k nekontrolovanému zdnétu

a typickym priznakdm nemoci.




e

Jak je to
s dedicnosti FMF?

Pro rozvoj FMF je obvykle treba, aby byla mutacf
postiZzena mateirskd i otcovskd ¢dst genu

MEFV. U &dsti pacient s typickym obrazem
onemocnéni je vSak nalezena pouze jedna
mutace. Prfesny typ mutace muaze byt spojen

' p s urCitymi charakteristikami nemoci,
;3 Y napr. se zdvaznéjsim ¢i mirnéjSim pribéhem
\ ®a nebo s rozvojem komplikaci.

? @2 V zdvislosti na pouzité metodé genetické

e;,“‘ analyzy nemusi byt ve vyjimecnych pfipadech

g mutace nalezena. V zemich s vysokym vyskytem
y FMF se u pacientd s typickymi projevy genetickd
& diagnostika obvykle ani neprovddi.
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Jaké jsou klinické
priznaky FMF?

Hlavnim a typickym projevem jsou krdtké,
obvykle 1-3 dny trvajici epizody horecky, které
jsou Casto provdzeny vyraznou bolesti bricha
¢i na hrudi, pripadné bolestivym otokem
kloubtl nebo ¢ervenou vyrdzkou pripominajici
kozni zdnét oznacovany jako raze (latinsky
erysipel). Tyto epizody odeznivaji samy

od sebe a v riizné dlouhych intervalech se
zase vraceji. U malé ¢dsti pacientl se hore¢ka
paradexné nemusi v klinickém obraze objevit.

Priblizné
90 % pacientu
s FMF trpi pri
atakdch horecky
opakovanou
bolesti bricha.

Typické projevy FMF:

Zanét vazivovych obala

- ser6znich blan:

Opakovand bolest bricha

zpusobend zdnétem pobfisSnice

(peritonitida)

— priblizné u 90 % pacientl

— byvd vyraznd, pripomind
az ndhlou prihodu bfisn{
(m0Ze napodobovat zdnét
slepého streva)

Bolest na hrudniku pFi zdnétu
pohrudnice (pleuritida) nebo
osrde¢niku (perikarditida)
— priblizné u 20-40 % pacientl
— projevi se obvykle bodavou
bolesti bud’ uprostied hrudniku
(pri postizeni osrdecniku)
nebo na boku podle
postizené strany (pfi postizeni
pohrudnice). Nékdy se pacient
nemuze kvuli bolesti zhluboka
nadechnout a bolest maze
odeznit az nékolik dnf
po skonceni horecky



U ¢dsti pacientl muze
zdnét postihovat najednou
pobfisnici, pohrudnici,
pripadné i osrdec¢nik
(polyserozitida)

Bolesti kloubt pri zdnétu

kloubnf vystelky (synovitida)

— priblizné u 50-60 %
pacient(

— typicky postihuji kolena,
kotniky a zdpésti, které jsou
bolestivé, oteklé a nékdy
zarudlé

DalSi projevy:

Vyrazka

— bolestivd, ¢ervendg,
nejcastéji kolem kotnik
(ale i na jinych ¢dstech téla)

— typicky se objevuje béhem
epizody horecky, ale maze
pretrvdvat déle, obvykle
5-14 dnf, nékdy i déle

Ostatni priznaky:

vyraznd unava, svalové bolesti,
bolest hlavy, bolest krku, bolest
genitdlu u muzua (Sourku),
neinfekéni zdnét mozkovych blan
(tzv. serézni meningitida) a jiné.

FAMILIARN{ STREDOMORSKA HORECKA — ZAKLADN{ INFORMACE PRO PACIENTY
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Kdy se S
FMF zacina
projevovat?

Priznaky FMF zacinaji typicky v détském
véku, ale u mensi ¢dsti pacientd mohou
vzniknout i pozdéji v dospélosti. Uddvd
se, ze priblizné 90 % pacientl md prvni
priznaky pred dovrsenim 20. roku zivota.
Obecné nejsou zdsadni rozdily v klinickych
priznacich mezi détmi a dospélymi,

i kdyZ pro déti je typickym obrazem ataky
horecka s bolesti bricha. U dospélych
byvaiji priznaky casto variabilngjsi.
Frekvence atak je individudini. Nékterf
pacienti je maji nékolikrdt do mésice,

u jinych se typickd ataka objevuje
nepravidelné nékolikrdt do roka.

. PHbIiZNE 90 % '
Q" pacienti md prvni W

i 'g‘::-(f}h ‘ pfiznaky pred

g dovrsenim

4 \ ‘i’}ﬁ;"
. A 20. roku zivota R
A ”‘
BB 4 ‘:',:L
e - & 7
N s o S
¥ “*-—p. “Q'm

Co vyvolava
ataky FMF?

Samotné epizody horecky zpravidla
vznikaji samovolné, bez zndmé
vyvoldvajici priciny. U ¢dsti pacientt
vSak existuji i spoustéce jako stres, zima,
infekce nebo menstruace.
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Jak se FMF
diagnostikuje?

Zdkladem pro stanoveni diagndzy
FMF je typicky klinicky obraz

v kombinaci s laboratornimi
zndmkami zdnétu (predevsim vysoky
C-reaktivni protein, CRP, nebo sérovy
amyloid A, SAA). Zejména v zemich
s nizkym vyskytem FMF, mezi které
patii i Cesko, a v pfipadé ne zcela
typickych projevl je na misté
genetickd analyza genu MEFV.

Pro sprdvné posouzeni stavu
potrebuje Iékar podrobné informace
o predchozim pribéhu atak

a prislusnych ndlezech vysetreni.
Odbornik se zkuSenosti v oblasti
periodickych horecek mlze
identifikovat priznaky, které

se drive navzdjem nespojovaly
(napf. opakované bolesti bricha

s teplotami v détstvi, vedouci

k opakovanym hospitalizacim



na chirurgii, odstranéni slepého
stfeva a opakované endoskopie

bez efektu). Stanoveni diagndzy
FMF a nastaveni Ié¢ebného postupu
by mély probéhnout na vysoce
specializovaném pracovisti se
zku$enosti v diagnostice a Iécbé
autoinflamatornich onemocnént.

Pro posouzeni zdvaznosti priibéhu
FMF a odpovédi na l1éc¢bu je treba,
aby pacient nebo rodi¢ vedl zdznam
o horeckdch a o jejich pridruzenych
projevech, tzv. teplotni tabulku,
pripadné podrobné;jsi zdznam

v podobé

standardizovaného dotazniku
AIDAI (z angl. Autolnflammatory
Disease Activity Index).

Nevyhnutelnou soucdsti
diagnostiky periodickych horecek
vcéetné FMF je vyloudeni jinych,
CastéjSich pficin opakovanych
horecek: chronické infekce,
nddorovych onemocnénti, jinych
poruch imunity, nékterych
stfevnich onemocnéni

¢i nékterych revmatickych
onemocnéni.

L% 4

r

b s at
N .
——
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Jak se

FMF léci?

Dnes uz diagnéza FMF nenf
terapeuticky neresitelnou nemoci.
Zdkladem lé¢by je celozivotni (denni)
uzivdani 1éku ve formé tablet, které
se polykaiji. Tento Iék sice neléci
samotnou pri¢inu nemoci,

ale zabrariuje vzniku atak horecky
nebo alespon vyrazné snizuje

jejich frekvenci a zdvaznost.

Je také prokdzdno, Ze jeho duisledné
uzivdni zabrariuje rozvoji zdvaznych
komplikaci FMF. U malé ¢dsti
pacientd, u kterych neni tato 1é¢ba
dostatecné ucinnd nebo ji netoleruji
pro nezddouci Ucinky muze byt
vyuzita takzvand biologickd [é¢ba.
O postupu lé¢by vzdy rozhoduje
osetrujici specialista.

AR S S SRS S

m— AT



Jak dlouho
trva lécba
FMF?

ProtoZe jde o vrozené onemocnént,
tj. celozivotni nemoc, Iécba je téz
celozivotni a nesmi se vysazovat.
Pri preruseni |[éCby hrozi rychly
ndvrat projevd nemoci.

FAMILIARN{ STREDOMORSKA HORECKA — ZAKLADN{ INFORMACE PRO PACIENTY
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Jaké jsou
nejcastejsi
komplikace
FMF?

Nejvyznamnéjsi a nejnebezpeclnéjsi
komplikaci FMF je tzv. amyloidéza,
kterd v pripadé neléceného nebo
nedostatecné [é¢eného onemocnénf
muze postihnout az 6-8 z 10 pacientd.
Amyloid je nerozpustnd bilkoving,

kterd je ve zvySené mire produkovdna
u pacientt s periodickymi horeckami

v atakdch horecky a v pripadé FMF
casto i v bezpriznakovém mezidobi.

Je tedy odrazem chronického zdnétu

u pacientt s FMF. Pokud se pacient
neléci (napr. nemd sprdvné stanovenou
diagndézu FMF, nedostdvd dostatecnou
ddvku léka, pripadné je neuzivd sprdvné
nebo je vysazuje), dlouhodobé zvysend

X Vhodnd -

>/ létba dokdie iy

< Lo predchdzet \
gl rozvoji N
{ \_ amyloidézy. / /

hladina sérového amyloidu v krvi vede k jeho
postupnému ukldddni do rdznych orgdn
(napfr. ledvin, strev, klze, srdce, pohlavnich
Z14z). To postupné vede ke ztrdté jejich funkce,
coz zdsadné ovlivriuje progndzu pacienta a
ohroZuje ho na zZivoté. Podezreni na amyloiddzu
vznikd pri projevech postizeni orgdna (napf.
ndlez bilkoviny v moci). Potvrzeni je zalozeno
na mikroskopickém vysetreni tkdné ziskané
odbérem vzorku, tzv. biopsii daného orgdnu

— nejcastéji ledviny. Vhodnd Iécba dokdze
predchdzet rozvoji této zdavazné komplikace.

FAMILIARN{ STREDOMORSKA HORECKA — ZAKLADN{ INFORMACE PRO PACIENTY
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Je FMF
infekcni?

FMF neni infekéni nemoc,

a proto pacient nenf
.hebezpecny"” pro svoje okoli

ani béhem atak horecky a nenf
zapotrebi ho izolovat. Podkladem
horecky je, jak jsme vyse
vysvétlili, genetickd (tj. vrozend)
porucha. Na druhé strané

i pacient s FMF mlze onemocnét
a mit klasickou infekci, pricemz
jeji prabéh je obvykle odlisny

od klasické ataky FMF.

Je FMF
vylécitelna?

JelikoZ jde o geneticky podminéné
onemocnéni, FMF je celozZivotnf
nemoci. Dany gen zatim
nedokdZeme lécbou ,opravit” ani
vymeénit za ,zdravy gen"”. Sprdvné
zvolenou léc¢bou Ize ale ziskat
plnou kontrolu nad nemoci tak,

Ze pacient mlze zit plnohodnotnym
Zivotem bez vétsich omezeni.




Jak casté kontroly

nemoc, aproto
pacient neni YO0
.~nhebezpeény” pro
svoje okoli ani R
béhem zdchvata /
horecky a neni
zapotrebi ho
izolovat.

-

u lékare jsou u FMF treba?

Zdkladem léc¢ebného Uspéchu u FMF je
soustavnd monitorace projevu i laboratornich
zndmek klinicky neviditelného zdnétu. Zdznam
projevil nemoci vede pacient a tento zdznam
pri kazdé kontrole predklddd osetrujicimu
Iékari, ktery stanovi frekvenci kontrol

na zdkladé individudlnich projevi nemoci

a podle zvolené lé¢by. Soucdsti kontrol je

pravidelné vysetreni hladiny sérového amyloidu
A a dalsi krevni testy zamérené zejména

na monitoraci pripadnych nezddoucich Gcinkd
[éCby ¢i zndmek postizeni orgdnt (krevni obraz,
testy funkce jater a ledvin, vySetreni moci).

V pripadé onemocnénti, které je diky [écbé

bez klinickych projev(, by neméla byt frekvence
téchto kontrol mensi nez jednou za 6 mésicu.

FAMILIARN{ STREDOMORSKA HORECKA — ZAKLADN{ INFORMACE PRO PACIENTY
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veawv/sy

Slovnik nejdulezitéjsich pojmu

N j
!;-‘3 A J Amyloidéza — ukldddani zdnétlivé \*’ =y C-reaktivni protein (CRP) jeden
a - bilkoviny — amyloidu — do orgdnu g z ukazateld zédnétu v krvi.
r (ledvin, klze, streva, srdce), ; ; | Pfi FMF se pravidelné sleduje jeho
4 = coz vede k postupné poruse jejich B hlading, kterd odrdzi intenzitu
funkce, pripadné az selhdni. zdnétu a odpovéd na léCbu.
¢
¢ % Biologicka lééba — modernf{ «#=%  Familidrni stfredomorska
{‘ Y inovativni 1é&ba imitujici t&lu % Q"J horeéka (zkratka FMF)
- \:{} % vlastn{ (biologické) pochody. Y — geneticky podminény nej¢asté;jsi
"% _J  Obvykle mé strukturu blizkou i syndrom periodickych horeéek.

lidskému télu vlastnim
bilkovindm. Takovd |é¢ba dokdze
cilené ,vychytdvat” nadmérné
tvorené slozky zdnétu, a tim vést
k jeho vyraznému potlaceni.
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Slovnik nejdulezitéjsich pojmu

Horeéka — zvyseni télesné teploty
nad 38 °C pri méreni v podpaZi,
nad 38,5°C pri méreni v konecniku.

Pohrudnice (pleura)

tenkd bldna obalujici plice

a vypliujici hrudni dutinu. Jeji
zdnét (pleuritida) se vyskytuje
u ¢dsti pacientl s FMF a vede
k bolestem na hrudniku, které
se zhorsuji s dychacimi pohyby.

Osrdecnik (perikard) — tenkd bldna
obalujici srdce a vyplriujici srdcovy
vak. Jeho zdnét (perikarditidu)

pozorujeme u ¢dsti pacientd s FMF & Sérovy amyloid A (SAA)

béhem ataky a vede k bodavym § ~ ukazatel zdnétu v krvi, ktery

bolestem za hrudni kosti. “ 4 je typicky zvyZeny u pacient
&‘/‘ < S rdznymi formami periodickych
wele horecek. Pokud neni pacient

Pobrisnice (peritoneum) tenkd s Ié¢eny, pfipadné nemd

bldna, kterd obaluje streva, dostatec¢nou ddvku Iécby,
nitrobrisni orgdny i brisni sténu. pretrvdvd zvysend hladina

Jeji z&dnét (peritonitida) je typickym sérového amyloidu. Pri FMF se
projevem ataky FMF pravidelné sleduje jeho hlading,
a vede k vyraznym bolestem bfricha. kterd odrdzi intenzitu zdnétu

a odpovéd na lécbu.
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