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) PREHLEDOVE CLANKY
HEREDITARNI PERIODICKE HORECKY ZE SKUP

Uniformné probihajici ataky hore-
cek trvaji vétsinou 3-7 dni, objevuiji se velmi
pravidelné, nejcastéji v intervalu 3-6 tydnda.
Vzhledem k pravidelnosti jsou rodice ¢asto
schopni dopfedu odhadnout termin dalsi
ataky. Horecky vétsinou zacinaji v batolecim
nebo predskolnim véku (1-5 let), vyjimecné se
muzeme setkat i s pozdéjsim zac¢atkem vcet-
né dospélosti. Teploty byvaji kolem 39-40 °C
a vétsinou Spatné reaguji na antipyretika.
Provazené byvaji alespon jednim z ptizna-
kd, ktery je soucasti nazvu nemoci (aftézni
stomatitida a/nebo faryngitida s negativnim
kultiva¢nim nélezem, a/nebo krcni lymfade-
nopatie). Nékdy se setkdvame i s prodromy ve
formé Unavy;, slabosti ¢i nechutenstvi. Néktefi
pacienti trpi bolestmi hlavy nebo nevolnosti,
pfipadné zvracenim. Pro tento syndrom vsak
nejsou typické vyrazné kozni, gastrointesti-
nalni ¢i kloubni projevy. Vylucujicim kritériem
jsou zndmky zédnétu hornich cest dychacich
(kasel, ryma). Klinické projevy nemoci ¢asto
imituji streptokokovou anginu a velmi ¢asto
jsou proto opakované predepisovana anti-
biotika, kterd vsak nemaiji vliv na pribéh ani
trvani potizi a projevy syndromu PFAPA ode-
znivaji i bez nich. Mimo ataky horecky byva
dité v dobrém stavu, je bez potizi, prospiva.
U PFAPA nebyva zvysené riziko systémové
amyloidézy, v pribéhu nékolika let nemoc
odezniva bez rizika trvalého organového
poskozeni.

Laboratorni nalezy v dobé ataky ukazuji
nespecificky zvysenou zanétlivou aktivitu (FW,
sérovy amyloid - SAA, CRP az ke 200 mg/I, leu-
kocytdzu, neutrofilii atd.). Tyto odbéry tak
v dobé ataky neodlisi jinou formu periodické
horecky ani bakteriadlni infekci. Dllezity je vy-
tér z nosohltanu nebo streptest k vylouceni
streptokokové infekce, nékdy vysetreni
moce k vylouceni infekce mocovych cest.
Mimo ataku horecky se zanétlivé parametry
normalizuji.

Lécba syndromu PFAPA zavisi na zavaz-
nosti klinického obrazu. Ve vétsiné pfipadud
hore¢ka odezniva jiz do nékolika hodin po
jednorazovém podani prednisonu v ddvce
1-2 mg/kg, vyjimecné je pfi nedostate¢ném
efektu mozno 2. den podat jesté druhou dav-
ku. Navrat horecky je indikaci k presetreni
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intervaly mezi jednotlivymi atakami. Zalezi
potom na celkovém stavu pacienta a prefe-
rencich rodiny, zda v téchto pfipadech zvolime
pouze podavani nesteroidnich antiflogistik
v atace nebo alternativni [é¢ebny postup,
kterym muze byt provedeni tonsilektomie ¢i
dlouhodobé podavani kolchicinu (10).

Familiarni sttedomofska horecka
(Familial Mediterranean Fever - FMF) je
celosvétové nejcastéjsi monogenni periodic-
kou horeckou. Vyskytuje se hlavné v oblasti
kolem Stfedozemniho mofe, zejména u Arabd,
Arménd, Turk( a adkenazskych Zid(. U kavkaz-
ské rasy je vzacna. Jedna se o autosomalné
recesivni onemocnéni zplsobené mutacemi
genu MEFV pro tzv. pyrin ¢&i marenostrin. FMF
v 90 % zacind do 20 let véku. Velmi casty je
familiarni vyskyt. Diagnézu potvrzuje typicky
klinicky obraz, rodinnd anamnéza, zemépisny
plvod a molekuldrné-genetické vysetreni.

Epizody horecek trvaji pfi FMF velmi
krdtce, vétsinou nékolik hodin aZ dni. Intervaly
byvaji nepravidelné, trvaji tydny az mésice.
Horecky byvaji doprovazené serozitidou, ktera
miva rovnéz kratké trvani. Peritonitida se pro-
jevuje prudkymi bolestmi bficha, které mohou
pfipominat zanét slepého streva. U pleuritidy
si pacienti stéZuji na bolesti na hrudi, nékdy
byva perikarditida ¢i zanét skrota. Akutni ar-
tritida ¢i artralgie postihuje nejcastéji klou-
by dolnich konc¢etin, zejména kotniky. KoZni
zmény pii FMF pfipominaji erysipel, viddme
je na nartech, kotnicich ¢i bércich. Horecky
nékdy provazi bolest svalli dolnich koncetin.
Nelécend FMF vede casto k orgdnové amy-
loidéze, postizeny byvaji zejména ledviny.

Laboratorni nalezy v atace horecky
ukazuji zvy$enou nespecifickou zanétlivou
aktivitu. Mimo ataku se zanétlivé parametry
upravuji, v pfipadé subklinického zanétu ci
chronické amyloidézy vsak i mezi atakami pre-
trvava zvysena hodnota sérového amyloidu
A (SAA) pfipadné dalsich parametrl zanétu.
U amyloiddzy ledvin nalézame proteinurii ¢i
znamky ledvinného selhani.

Cilem lé¢by je prevence vzniku systémo-
vé amyloidézy zabranénim rozvoje horec¢na-
tych epizod (6). Zakladnim lékem u FMF je
celozivotné podavany kolchicin, davka se Fidi
vékem a efektem terapie. Podava se v gravidi-
téivobdobilaktace. U refrakternich pfipadu
je indikovana lé¢ba blokdtory IL-1 (anakinra,
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canakinumab). Kratkodobé se ke zvlddnuti
atak hore¢ky mohou pouzit nesteroidni anti-
flogistika ¢i glukokortikoidy. Asymptomatické
jedince s pozitivnim genetickym nalezem
vétsinou neni tfeba lécit, jsou ale potiebné
pravidelné kontroly.

Periodicky syndrom spojeny s recep-
torem pro tumor nekrotizujici faktor
(TNF-receptor associated periodic syn-
drome - TRAPS) je autosomalné domi-
nantné dédicné onemocnéni zplsobené
mutaci v genu pro receptor pro TNF (tumor
necrosis factor). TRAPS mUze zacinat v dét-
ském i dospélém véku, castéji ale v dét-
stvi. Diagndza byva stanovena na zakladé
klinickych a laboratornich projev(, nejlépe
i molekularné-genetickym vysetfenim (8, 9).

Ataky horecky byvaji nepravidelné, inter-
val mezi nimi trva tydny az mésice. Na rozdil od
FMF jsou epizody u TRAPS delsi, trvaji 1-4 tydny.
Provokovat je mohou stres, infekce, ndmaha
i Uraz. Ataky byvaji variabilni. VétSinou jsou
provazené serozitidou. Bolesti bficha ptipomi-
naji ndhlou pfihodu bfisni, u perikarditidy ¢i
pleuritidy byva bolest na hrudi. Casta je bolest
a otok skrota. Ocni projevy zahrnuji konjunk-
tivitidu, uveitidu a periorbitalni otok. Kozni
zmeény byvaiji pfitomny na trupu i kon&etinach,
vétsinou se jednd o migrujici makularni erytém,
nékdy s proteplenim a bolesti prilehlého svald
Ci fascie. Bolesti kloubd, vzacnéji artritida, po-
stihuje hlavné velké klouby dolnich koncetin.
Amyloidéza se vyskytuje u fady nelécenych
pacientl a mize vést k ledvinnému selhani.
V ramci diferencidlni diagnostiky je nutno vy-
loucit zejména systémovou formu juvenilni
idiopatické artritidy.

Laboratorni projevy jsou nespecifické,
v atace horecky je zvy3ena zanétliva aktivita.
V pfipadé chronického subklinického zanétu
pretrvava elevace SAA i mimo teploty.

V lécbé se ke zmirnéni symptomu a zkra-
ceni délky potizi uzivaji nesteroidni antiflogis-
tika nebo kratkodobé podavané glukokorti-
koidy. U zavaznéjsich stavl ¢i trvajiciho sub-
klinického zanétu jsou indikovany blokdtory
IL-1 nebo etanercept (antagonista receptoru
pro TNF).

Syndrom hyper-IgD (HIDS), periodicky
syndrom asociovany s deficitem mevalo-
nat kinazy (mevalonate-kinase deficien-
cy - MKD) je vzacné autosomalné recesivné
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