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 )IgD יתראו תסמונת ) (MKD(קינאז  מבלונטחסר של 
 

 ?מה זה
המטופלים סובלים . זוהי שגיאה מולדת בכימיה של הגוף. קינאז הינו מחלה גנטית מבלונטחסר של 

כואבת של קשרי הלימפה  נפיחותהללו כוללים . המלווים במגוון של תסמינים, מהתקפים חוזרים של חום
כאבי , שלשול, הקאה, כאב בטן, כיבים בפה, כאב גרון, כאב ראש, יתפריחה עור, )בייחוד בצוואר(

יכולים לפתח התקפי חום מסכני חיים  במחלה בצורה חריפה הלוקים. מפרקים ונפיחות במפרקים
, )D )IgDנוגדן ה יש עליה ברמתחולים רבים ב .לכליותנזק ויה לקויה ירא, עיכוב התפתחותי, בינקות
  ."עם חום מחזורי IgD יתרתסמונת "לשם החלופי  ילשמוב, בדם יםמרכיבאחד מה

 
 ?נפוץ זהעד כמה 
גם . הולנדיםהבקרב  באופן יחסיאך היא נפוצה , פוגעת באנשים מכל הקבוצות האתניות המחלה
ברוב . אנשים בלבד.... ברחבי העולם המחלה זוהתה בקרב . נמוכה ביותר תדירות המחלה, בהולנד

יכול לפגוע  קינאז מבלונטחסר של . בדרך כלל בינקות, ים לפני גיל ששהתקפי החום מתחילהמטופלים 
 .בבנות במידה שווהובבנים 

 
 ?ם הגורמים למחלהה מה

 מבלונט חלבוןאת ההגן מפיק . MKDהגן האחראי נקרא . הינו מחלה גנטית קינאז מבלונטחסר של 
תגובה זוהי . תקינהבריאות ל נחוצהחלבון המאפשר תגובה כימית , אנזיםהוא  קינאז מבלונט. קינאז

 פגומים MVKגן השני העותקים הזמינים של . זרחנית-מבלוניתחומצה מבלונית לחומצה  שממירה
דבר זה גורם להצטברות של חומצה . קינאז מבלונטאנזים השל  לקויהדבר הגורם לפעילות , במטופלים
 MVKככל שהנזק לגן . נשנהו רחוז התוצאה הינה חום, קליניתמבחינה . אשר תופיע בשתן, מבלונית

חום ההתקפי לעיתים יכולים , למרות שהגורם הינו גנטי. כך המחלה נוטה להיות חמורה יותר, חמור יותר
 .פציעה או מתח נפשי, זיהומים נגיפיים, חיסוניםכתוצאה מלהתרחש 

 
 ?תתורשתי היאהאם 

שמעות הדבר היא שכדי לחלות מ. מחלה אוטוזומלית רצסיביתכעובר בתורשה  קינאז מבלונטחסר של 
כך ששני ההורים . אחד מן האם והשני מן האב, שעברו מוטציהצריך שני גנים  קינאז מבלונטחסר של ב

בזוגות ) . אינו חולה במחלההוא אך , שעבר מוטציה לנשא יש רק עותק אחד( אך אינם חולים הם נשאים
 .1:4הינו  ינאזק מבלונטחסר של ילקו בבן או בת נוספים ש הסיכון, כאלו

 
 ?האם ניתן למנוע אותה? מדוע ילדי חולה במחלה הזו

לא ניתן למנוע . קינאז מבלונטמפיק המשום שיש לו מוטציות בשני העותקים של הגן  הילד חולה במחלה
 .איבחון טרום לידתי לשקולניתן , בצורה חמורה ביותרהמושפעות במשפחות . את המחלה

 
 ?תמדבק המחלההאם 
 .אל היא, לא
 

 ?ם התסמינים העיקרייםה מה
ומופיע  בערך ימים 3-6בין החום נמשך . בצמרמורות רעדבדרך כלל מתחיל ש, התסמין העיקרי הינו חום

הללו יכולים . התקפי החום מלווים במגוון של תסמינים). שבועות עד חודשים(במרווחים לא סדירים  שוב
כיבים , כאב גרון, כאב ראש, פריחה עורית, )וארבייחוד בצו(כואבת של קשרי הלימפה  נפיחותלכלול 
 אלו שלוקים במחלה בצורה חמורה .מפרקים ונפיחות במפרקיםב םכאבי, שלשול, הקאה, כאב בטן, בפה

 .לכליותיה לקויה או נזק ירא, עיכוב התפתחותי, יכולים לפתח התקפי חום מסכני חיים בינקות



 

 
 ?האם המחלה זהה אצל כל ילד

 .משך וחומרת ההתקפים, אופיייתכנו שינויים ב אפילו באותו ילד, יתר על כן. צל כל ילדהיא אינה זהה א
 

 ?האם המחלה בילדים שונה מן המחלה במבוגרים
חלק , עם זאתיחד . התקפי החום נוטים להתמעט ולהפוך לקלים יותר, ככל שהמטופלים מתבגרים

מטופלים מבוגרים ישנם . ים במחלההלוקבמרבית אם לא בכל יוסיפו להתקיים מחלה הת יופעילומ
 .חלבון חריגה הצטברותשהינה נזק לאיברים עקב , מפתחים הצטברות של עמילואיד ברקמותש
  

 ?כיצד היא מאובחנת
 . ניתן לבצע את האבחנה באמצעות בדיקות כימיות או באמצעות ניתוח גנטי

גם  ניתןמיוחדות  במעבדות .ןחומצה מבלונית גבוהה באופן חריג בשתלהבחין בכימית ניתן בבדיקה 
 .קינאז בדם או בתאי עור האנזים מבלונטלמדוד את הפעילות של 

 .MVKגנים של ב) מוטציות(ניתן לזהות את הנזק , המטופלמ DNAעל מבוצע הגנטי הניתוח ב
 .קינאז מבלונטחסר של לבנסיוב אינה נחשבת יותר כבדיקה אבחונית  IgDמדידת ריכוזי 

 
 ?בדיקותמהי חשיבותן של 

 התקףבמהלך . קינאז מבלונטחסר של  באבחוןחשובות , לעיל שצוינו בדיקות המעבדה: בדיקות דם) א
בנסיוב  Aחלבון עמילואיד  ESR(, CRP(קצב שקיעה של תאי דם אדומים  ,בדיקות כגוןנלקחות המחלה 

)SAA( ,ופיברינוגן ספירת דם מלאה )  חלבון בלתי מסיס(חלבון מסיס הנמצא בדם והופך לפיברין (
 .כדי לראות את היקף הדלקת )בתהליך קרישת הדם

או , תקיןכדי לראות האם התוצאות חזרו למצב  חוזרים על בדיקות אלו, לאחר שהילד נותר ללא תסמינים
 .לתקיןקרוב 

עשויים  בזמן התקפים. תאי דם אדומיםשתן נבדקת גם היא לנוכחות של חלבון ות דגימ: בדיקת שתן) ב
של חלבון  מתמשכותלמטופלים עם הצטברות עמילואיד ברקמות יהיו רמות . שינויים זמנייםלהיות 

 .בבדיקות השתן
 

 ?האם ניתן לטפל בה או לרפא אותה
 .לא ניתן לרפא אותה ואין טיפול יעיל מוכח לשליטה בפעילות המחלה

 
 ?ם הטיפוליםה מה

,  אינדומתאציןתרופות נגד דלקת שאינן סטרואידים כגון כוללים  קינאז מבלונטשל  חסרהטיפולים ל
 אטנרצפטותרופות ביולוגיות כגון , סטטינים כגון סימבסטטין, פרדניזולוןקורטיקוסטרואידים כגון 

)Enbrel® ( או אנאקינרה)Kineret® .(יעילה בצורה  הללו איננהתרופות האף אחת מעושה רושם ש
חסר של בעדיין אין הוכחה ליעילותן ובטיחותן . ך נראה כי כולן מסייעות לחלק מן המטופליםא, אחידה
 .קינאז מבלונט

 
 ?מהן תופעות הלוואי של הטיפול התרופתי

כיבי , נוגדי דלקת שאינם סטרואידים יכולים לגרום לכאבי ראש. נעשה שימושבה דבר זה תלוי בתרופה 
, בנוסף. דים ותרופות ביולוגיות מגבירות את הרגישות לזיהומיםקורטיקוסטרואי, לכליותקיבה ונזק 

 .קורטיקוסטרואידים עשויים לגרום למגוון רחב של תופעות לוואי
 

 ?הטיפול כמה זמן אמור להימשך
בהינתן הנטיה הנורמלית לשיפור ככל שהמטופלים . אין נתונים מוצקים התומכים בטיפול לכל החיים

 .ה פעילהנמחלתם אינשמטופלים בהנראה לנסות גמילה מתרופות  יהיה זה חכם ככל, מתבגרים
 

 ?משלימיםטיפולים או  יםקונבנציונלי-מה לגבי טיפולים לא
 .לגבי תרופות משלימות יעילות שפורסמו דיווחים קיימיםלא 

 
 ?תקופתיות נחוצות בדיקותאיזה 



 

 .שנהילדים המקבלים טיפול צריכים לעבור בדיקות דם ושתן לפחות פעמיים ב
 

 ?כמה זמן תימשך המחלה
 .התסמינים עשויים להפוך קלים יותר, למרות שעם הגיל, זוהי מחלה לכל החיים

 
 ?)תוצאה ומהלך צפויים( אבחנת המחלה לטווח הארוךמהי 

. התסמינים עשויים להפוך קלים יותר, למרות שעם הגיל, הינו מחלה לכל החיים קינאז מבלונטחסר של 
בעקבות הצטברות של עמילואיד , בייחוד לכליות, מטופלים מפתחים נזק לאיברים, רלעיתים נדירות ביות

 .עשויים לפתח בעיה נפשית ועיוורון לילה עם מחלה חריפהמטופלים . ברקמות
 

 ?האם ניתן להחלים לגמרי
  .משום שזוהי מחלה גנטית, לא
 

 חיי היומיום
 ?שפחהכיצד יכולה המחלה להשפיע על חיי היומיום של הילד והמ

המשפחה ועשויים להפריע לעבודתם של ההורים או  ה הסדירים שלהתקפים תכופים מפריעים לחיי
 .המטופל

 ההורים תחרדהמעורר את דבר , לעיתים קרובות ישנו עיכוב ניכר בטרם מתבצעת האבחנה הנכונה
 .להליכים רפואיים מיותריםמוביל ולעיתים 

 
 ?מה לגבי בית הספר

 .עם טיפול יעילהבעיה פוחתת . ם לבעיות נוכחות בבית הספרהתקפים תכופים גורמי
 .התקף בבית הספרל התחלת יש ליידע את המורים לגבי המחלה ומה עליהם לעשות במקרה ש

 
 ?ילות גופניתפעמה לגבי 

לפגוע  ההיעדרות תכופה מתחרויות ואימונים עשוי, עם זאתיחד . פעילות גופניתאין הגבלות ב
 .קבוצתי תחרותיהפורט סהבהשתתפות בתחומי 

 
 ?מה לגבי תזונה

 .אין תזונה ספציפית
 

 ?האם אקלים יכול להשפיע על מהלך המחלה
 .הוא לא יכול, לא
 

 ?האם ניתן לחסן את הילד
 .למרות שדבר זה עשוי לעורר התקפי חום, הילד יכול לקבל וצריך לקבל חיסונים, כן
 

 ?אמצעי מניעה, הריון, פעילות מיניתמה לגבי 
. יכולים ליהנות מפעילות מינית נורמלית ולהוליד ילדים משלהם קינאז מבלונטחסר של פלים עם מטו

 קינאז מבלונטחסר של הסיכוי להינשא לבן זוג שהינו נשא של . במהלך הריון ההתקפים נוטים לפחות
הזוג  כאשר בן. יע מאותה משפחה מורחבת כמו המטופלגמלבד במקרים בהם בן הזוג מ, הינו קטן ביותר

 .קינאז מבלונטחסר של הילדים שלהם אינם יכולים לחלות ב, קינאז מבלונטחסר של אינו נשא של 


