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Abstract: Erythromelalgia is a rare disease characterized by recurrent erythema, burning pain and warmth

of the affected extremities. Primary erythromelalgia is an inherited, autosomal dominant disease, caused by
mutation of gene SCN9A encoding subunit a of voltage-gated sodium channel Nav1.7. Activation of mutated
and hyperexcitable sodium channel elicits burning, episodic pain, which may be observed even in early childhood.
Secondary erythromelalgia is a more common form of the disease, usually accompanies mieloproliferative diseases
or thrombocytemia. In the article a current view on pathophysiology, prognosis and treatment of erythromelalgia
is presented. We described the case of primary erythromelalgia and possibility of successful and multidisciplinary
treatment in pain clinic.
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Streszczenie: Erytromelalgia jest rzadkg chorobg, charakteryzujaca sie napadowym zaczerwienieniem i ociepleniem
konczyn z towarzyszacym piekacym silnym bélem. Postaé pierwotna erytromelalgii wystepuje rzadziej niz posta¢
wtdrna, jest schorzeniem dziedziczonym w sposéb autosomalny dominujacy. Pojawia sie zwykle w dziecinstwie.
Przyczyng jest mutacja genu SCN9A kodujgcego podjednostke a kanatu sodowego regulowanego napieciem
Nav1.7, co prowadzi do zmian w funkcjonowaniu kanatu sodowego, ktérych objawem jest napadowy bél. Wtérna
postac choroby pojawia sie w pdzniejszym wieku chorych i rozwija sie na podtfozu innych schorzen takich jak
choroby mieloproliferacyjne czy nadptytkowos¢ samoistna. W artykule zaprezentowano obecne poglady na temat
patofizjologii, rokowania i leczenia erytromelalgii. Opisano przypadek pierwotnej erytromelalgii oraz mozliwos¢
skutecznego, kompleksowego leczenia w specjalistycznej poradni leczenia bolu.
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