Informacija tévams

SEIMINE VIDURZEMIO JUROS KARSTLIGE

Kas tai per liga?

Seiminé VidurZemio jiros Kar$tligeé (SVK) yra genetiné liga, pasireiskianti
kar§¢iavimo priepuoliais su pilvo ir (ar) krutinés, ir (ar) sgnariy skausmais, tinimu.
DaZniausiai serga Zzmonés, gyvenantys apie Vidurzemio jurg ir Vidurio Rytuose, t.y.
zydai, turkai, arabai, arménai.

Dél ko susergama?

SVK yra genetiné liga. Uz liga atsakingas genas yra vadinamas MEFV genu. Jis
koduoja baltyma, kuris veikia uzdegimo mazinima. Jei genas yra mutaves, kaip tai
nutinka SVK atveju, uzdegimo reguliavimas sutrinka, atsiranda kar§¢iavimo
priepuoliy.

Liga paveldima autosominiu recesyviniu bidu, t. y. aktyviam ligos pasireiSkimui
reikalingi 2 mutave genai: vienas — mamos, kitas — tétés. Taigi abu tévai yra
mutantinio geno nesiotojai. Jei vienas 1§ tévy serga, o kitas tik neSioja mutavusj gena,
tai tikimybe, kad gims sergantis SVK vaikas yra 50 proc. Vaikas suserga, nes paveldi
mutantin] geng. Svarbu Zinoti, kad giminingos santuokos didina ligos iSsivystymo
galimybe du kartus. Mazdaug ketvirtadalio pacienty tévai priklauso tam paciam
Seimos medziui. Giminingy santuoky turéty ypa¢ vengti individai, priklausantys
aukstos rizikos populiacijai.

Ligos daznis

Didelés rizikos regionuose serga 1-3 i§ 1000. Kitose pasaulio vietose tai reta liga.
Taciau, atradus Sig ligg sukeliant] geng, liga diagnozuojama ir tuose krastuose, kur
buvo manoma, kad jos néra (Italijoje, Graikijoje, Amerikoje). SVK 90 proc. atvejy
susergama iki 20 mety. Pusé Siy atvejy diagnozuojama per pirmg gyvenimo
deSimtmet]. Berniukai serga truput] dazniau negu mergaités (13-ai berniuky tenka 10
mergaiciy).

Pagrindiniai simptomai

Tai pasikartojantys kar§¢iavimo epizodai, lydimi pilvo, kriitinés ar sgnariy skausmy.
Dazniausiai buina pilvo skausmy — net 90 proc. atvejy. Kriitinés skausmy buina tik 20-
40 proc. atvejy. Sgnariy skausmy biina 50- 60 proc. atvejy. Simptomai gali pasireiksti
jvairiomis kombinacijomis: karSciavimu ir pilvo skausmu, kriitinés ir sgnariy
skausmu ir kt. Sios atakos tesiasi 1-4 dienas. Tarp §iy ligos pafiméjimo periody
pacientas biina visiSkai sveikas. Kai kurie paiiméjimo epizodai gali biiti tokie sunkiis,
kad pacientas ir tévai patys skubiai kreipiasi ;] medikus. Pavyzdziui, pilvo skausmai
biina tokie stiprs, kad primena apendicito skausma. Kai kurie ligoniai gali biti be
reikalo iSoperuojami dél apendicito. Taciau kai kurie virSkinimo trakto patiiméjimo



epizodai gali biti labai neintensyviis, silpnai iSreiksti. Pilvui skaudant viduriai yra
uzkietéje. Nustojus skaudéti pilvui, ligonis tustinasi normalios konsistencijos
1Smatomis.

Kar§Ciavimas per vieng ligos atakg gali biiti labai didelis, o per kitg ligos
pasikartojimg — nedidelis. Kriitinés skausmas btina vienpusis ir kartais toks
intensyvus, kad sunku giliai kvépuoti. Kriitinés skausmas praeina per kelias dienas be
liekamyjy reiskiniy. Paprastai pazeidZiamas vienas sgnarys: ¢iurna ar kelis. Pazeistas
sgnarys gali biiti labai iStings ir skausmingas, todél vaikas negali vaiksScioti.
Trecdaliui ligoniy pasitaiko eriteminis odos bérimas vir§ pazeisto sgnario. Sagnariy
pazeidimas paprastai trunka ilgiau nei kiti simptomai — nuo 4 dieny iki 2 savaiciy,
taciau baigiasi be liekamyjy reiskiniy.

Kai kuriems vaikams vienintelis ligos pozymis yra pasikartojantys sgnariy skausmai
ir patinimai. Daznai neteisingai diagnozuojamas reumatas ar jaunatvinis idiopatinis
artritas. Labai retais atvejais (5-10 proc.) sgnariy pazeidimas gali tapti létinis ir
sukelti negrjztamy pakitimy. SVK yra biidingas roZe priminantis bérimas apatinése
gallinése ir apie sgnarius. Kai kurie ligoniai skundziasi galtiniy skausmais. Retai gali
pasireiksti perikarditas (Sirdies lapeliy uzdegimas), miozitas (raumeny uzdegimas),
meningitas (smegeny dangaly uzdegimas), orchitas (se¢klidziy uzdegimas), vaskulitas
(kraujagysliy uzdegimas). Sunkiausia ligos komplikacija yra amiloidoze, kuri
i§sivysto negydant SVK.

Amiloidas yra specifinis baltymas, kuris nuséda ir kaupiasi organuose — taikiniuose:
inkstuose, odoje, Sirdyje, virskinimo trakte. Tai lemia organy funkcijos blogéjima.
Amiloidozé néra badinga tik SVK. Ji yra dazna komplikacija netinkamai gydant ir
Kitas 1étines uzdegimines ligas.

Ligos diagnostika
Néra specifiniy SVK tyrimy, todél remiamasi:

e Klinika, t.y. jtariama SVK, jei priepuoliai pasikartoja daugiau nei 3 kartus; jei
ligonis yra i§ budingos ligai populiacijos; jei jo giminés serga SVK arba turi
inksty funkcijos nepakankamuma.

e Stebéjimu, t.y. jtariant SVK, prie§ patvirtinant diagnoze, reikia intensyviai
stebéti ligos klinikinius pozymius ir kraujo uzdegiminius pokyc¢ius. Ligos
paiiméjimo metu matomi ryskiis tyrimy pakitimai, remisijos metu jie grjZzta
beveik iki normos. Kadangi vaiko nejmanoma matyti kasdien, reikéty paprasyti
tévy, kad jie atidziai stebéty vaikai ir fiksuoty bet kokj jo iSvaizdos
pasikeitimg, matomus organy funkcijos pokycius. Jei jmanoma, atlikty bendra
kraujo tyrimg ambulatoriskai.

e Atsaku j gydymg kolchicinu. Kai randama klinikiniy ir laboratoriniy pakitimy,
vaikui skiriamas ilgalaikis gydymas kolchicinu. Atsakas j gydymag vertinamas



apytikriai po 6 mén. gydymo. Jei vaikas serga SVK, tai gydymo laikotarpiu
ligos patiméjimy nebiina arba jie biina lengvesni ir retesni. Kai yra Sitie trys
pozymiai, laikoma, kad ligonis serga SVK ir jam skiriama ilgalaiké (visam
gyvenimui) terapija kolchicinu.

e Genetiniu tyrimu. Pastaraisiais metais jau galima iStirti genus, kurie yra
atsakingi uz ligos pasireiSkimg. Liga patvirtinama, jei randamos dvi mutacijos:
po vieng i$ abiejy tévy. Beje, Sios mutacijos randamos tik 60-70 proc.
serganéiyju SVK, Kiti ligoniai §iy mutacijy neturi. Todél ligos diagnozé
imanoma atlikti genetinius tyrimus, patvirtinan¢ius SVK. Kar$¢iavimas ir pilvo
skausmai yra patys dazniausi vaiky skundai. Todé¢l néra taip paprasta
diagnozuoti SVK net ir didele ligos rizika turindiose populiacijose. Taigi ligai
nustatyti gali prireikti dvejy mety.

Kokia tyrimu verté?

e Kraujo tyrimas. Ligos paiimé¢jimo metu nustatomas ENG (eritrocity nusédimo
greitis), C reaktyvusis baltymas, bendras kraujo elementy kiekis, fibrinogeno
kiekis. Sie tyrimai kartojami ir vaiko biklei pageréjus, siekiant stebéti, ar
procesas i§ tikryjy rimsta. Nedidelis kiekis kraujo yra imamas genetiniam
tyrimui atlikti. Jei vaikas gauna ilgalaikj gydyma kolchicinu, reikia kartoti
kraujo ir $lapimo tyrimus du kartus per metus.

e Slapimo tyrimas. Nustatoma, ar néra kraujo (eritrocity) ir baltymo §lapime.
Kraujas ir baltymas Slapime atsiranda ligai patiméjus. Kai vystosi amiloidozé,
baltymo §lapime randama nuolat. Amiloidozés diagnozei patvirtinti nustatomas
baltymo kiekis paros Slapime, atlickama tiesiosios Zarnos ir inksty biopsija.

e Inksty arba tiesiosios zarnos biopsijos reikia amiloidozei patvirtinti.

Ligos gydymas

SVK gydymas yra paprastas, pigus ir nesukeliantis ryskiy Salutiniy reiskiniy.
Vienintelis vaistas, skiriamas SVK gydyti, yra kolchicinas. Vos patvirtinus liga,
skiriamas visg gyvenimg besitesiantis gydymas kolchicinu. 60 proc. atvejy ligos
paliméjimai nebepasikartoja, o 5-10 proc. atvejy liga atspari gydymui. Sie vaistai ne
tik gydo liga, bet ir apsaugo nuo amiloidozeés i8sivystymo. Todél labai svarbu, kad
tévai ir ligonis suprasty gydymo svarbg ir nenutraukty gydymo. Patiméjus ligai,
vaisty dozeés didinimas neduoda geresnio efekto. Nauji gydymo biidai: inteferon —
gama terapija, anti — TNF terapija ir talidomidas. Taciau néra patikimy duomeny dél
Ju patikimumo ir efektyvumo.

Pacienta stebi vaiky reumatologas kas 3 mén., ligai paiméjus ar pagal reikalg. Per
apzitrg jvertinama bendra paciento biiklé, galimas Salutinis vartojamy vaisty
poveikis, prireikus kartojami tyrimai. Kraujo ir §lapimo tyrimg reikéty kartoti bent 2
kartus per metus.



Ligos prognozeé

Jei liga diagnozuojama vélai ar parenkama netinkama gydymo dozé, gali iSsivystyti
amiloidozé. Amiloidozé didina blogos iSeities galimybe. Smarkiai progresuojant
amiloidozei, vaikui gali prireikti inksty transplantacijos. VisiSkai pasveikti nuo Sios
ligos nejmanoma, nes tai genetiné liga, taciau gydymas visg gyvenimg kolchicinu
garantuoja normalig gyvenimo kokybe.



