























CHE COSA FARE IN CASO DI EMERGENZA,

SE DEVO ESSERE VISITATO DA UN

MEDICO CHE NON CONOSCE LA MIA STORIA
NE LA MIA MALATTIA?

Mostra ai medici che ti visitano questa breve lettera.
Cara/caro collega,

il paziente che stai valutando e affetto da una sindrome da febbre periodica. Queste
patologie, che fanno parte del gruppo delle malattie autoinflammatorie, sono causate
da mutazioni a carico di geni coinvolti nella regolazione della risposta inflammatoria.
Queste condizioni sono caratterizzate da uno stato inflammatorio, che puo essere cronico
o ricorrente, che generalmente si manifesta con febbre associata a manifestazioni cliniche
variabili ed aumento delle proteine di fase acuta. La maggior parte dei pazienti tra un
attacco febbrile e l'altro € asintomatica; tuttavia in alcuni casi sono presenti sintomi cronici
di malattia. Lo spettro di gravita di queste malattie € molto ampio.

Queste condizioni si caratterizzano per la presenza di un interessamento multi-sistemico
nel corso degli episodi; pertanto la febbre & generalmente accompagnata da malessere
generale e sintomi a carico di diversi organi. Tra gli organi piu comunemente coinvolti vi
sono la cute (alcuni pazienti presentano rash orticarioide, eritematoso, simil-erisipeloide),
le mucose (aftosi orale, congiuntivite, essudato tonsillare), l'apparato gastroenterico
(vomito, diarrea), le sierose (i pazienti possono presentare intenso dolore toracico o
addominale, a volte cosi grave da essere suggestivo di un addome acuto), il sistema
reticolo-endoteliale (adenopatia, epatosplenomegalia) e 'apparato osteo-articolare
(fascite, miosite, artrite o artralgia).

Alcuni pazienti presentano complicanze croniche di tali patologie quali: amiloidosi renale,
sordita neurosensoriale, deficit visivi o artropatie croniche.

Gli esami del sangue in corso di episodio generalmente evidenziano una leucocitosi
neutrofila, talvolta associata a lieve anemia e aumento delle proteine di fase acuta.
Pertanto, sono difficilmente distinguibili da episodi di natura infettiva. Generalmente i
soggetti affetti da queste condizioni e i loro familiari sanno distinguere gli episodi febbrili
tipici delle loro malattie da episodi di natura differente. Se tuttavia vi sono dei dubbi in tal
senso e utile, laddove possibile, eseguire esami colturali (quali tampone faringeo,
emocolture e/o urinocolture) e/o sierologici e se ritenuto necessario avviare una terapia
specifica.



| pazienti di solito sono bene informati su come trattare gli episodi acuti. In alcuni casi sono
sufficienti i farmaci sintomatici. Tuttavia, in molti casi, alla luce delle condizioni del paziente,
€ necessario ricorrere all'uso dello steroide.

E possibile che il paziente che stai valutando sia in trattamento con un farmaco antinfiammatorio
per la sua patologia, che pud essere un farmaco immunosoppressore, un farmaco biologico
0 un regolatore dellattivita neutrofila. Se il paziente ha sintomi riferibili alla malattia di base &
consigliabile mantenere la terapia antinflammatoria. Un‘eventuale sospensione temporanea
del trattamento va presa in considerazione (laddove sia un farmaco a somministrazione
giornaliera) in caso di infezioni gravi, di interventi chirurgici maggiori o nel caso sia necessario
utilizzare farmaci controindicati in associazione al farmaco in uso.

Poiché tali farmaci interferiscono con la risposta inflammatoria, possono alterare la normale
risposta dell'organismo ad un agente infettivo. Pertanto, in caso di infezioni, € consigliabile
un adeguato trattamento antimicrobico.

E comunque consigliabile contattare il centro che ha in carico il paziente per condividere le
decisioni terapeutiche.
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