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Pomanjkanje mevalonske kinaze (ali Hiper IgD sindran)
Kaj je to? Pomanjkanje

(deficienca) mevalonske kinaze (angl. Mevalonategé Deficiency- MKD) je genetska bolezen.
Vzrok bolezni je prirojena napaka v kemijskih prsibev telesu. Bolniki imajo ponavljaje napade
vrocine, ki jih spremljajo Se drugi simptomi in znakibeleie zatekanje vratnih bezgavk, kozni
izpu&aj, glavobol, vneto grlo, razjede v ustih, koha v trebuhu, bruhanje, driska, bélea v
sklepih in zatekanje sklepov. Redko je bolezen takda, da imajo lahko posamezni bolniki v
obdobju dojetka Zivljenjsko nevarne viinske napade, zaostajajo v razvoju, imajo prizadetn
okvare ledvic. Pri Stevilnih bolnikih je v krvi Aan imunoglobulin D (IgD) zato so to bolezen
poimenovali tudi » Hiper IgD perio¢hi vrocinski sindrom.

Kako pogosta je ta bolezen?

Bolezen lahko prizadene posameznike iz vseltmtniskupin. Bolj pogosto kot pri drugih narodih
se pojavlja pri Nizozemcih, vendar je tudi na Niewskem redka. Ve&inski napadi se pri \@ni
bolnikov za@&nejo pred Sestim letom starosti, &jno Ze v obdobju doj€éka. Pomanjkanje
mevalonske kinaze je enako pogosto ptkdein deklicah.

Kaj je vzrok bolezni?

Pomanjkanje mevalonske kinaze je genetska boléZerok je mutacija v genu, imenovanem
MVK, ki nosi zapis za encim mevalonsko kinazo. Memaka kinaza omoga keméno reakcijo,

ki je potrebna za normalno delovanje organizma.efgel pri pretvorbi mevalonske kisline v
fosfomevalonsko kislino. Pri bolnikin sta obe kopMVK gena poskodovani zato encim
mevalonska kinaza ni dovolj aktiven. Posledica gpisenje mevalonske kisline, ki se iz v
urinu. Najbolj znailen kliniéni znak so ponavljaj vrocinski napadi. Kako huda je bolezen je
odvisno od stopnje okvare MVK gena. Pri hujsi fapagenu je bolezen teZjaCeprav gre v
osnhovi za gensko napako lahko &irski napad sprozijo tudi cepljenja, virusne okuzbeSkodbe
ali custveni stres.

Ali je bolezen dedna?

MKD je dedna avtosomno recesivna bolezen. MKD sejtpojavi v primeru, ko sta oba gena

(enega podedujemo od matere in enega éatad okvarjena. V tem primeru sta oba starSa le
prenasSalca (prenaSalec ima le en okvarjen gennra riolezni), a nista bolnika. Za tak par je

verjetnost, da bo njun potomec zbolel za to bojezii4.

Zakaj je moj otrok dobil to bolezen? Ali lahko bolezen prepre&fimo? Otrok ima

to bolezen, ker ima mutacijo v obeh kopijah genandsita zapis za encim mevalonsko kinazo.
Bolezni ne moremo prepifiéi. V druzinah z véjim Stevilom obolelih je mozno opraviti prenatalno
genetsko testiranje.

Ali je bolezen nalezljiva?
Ne, bolezen ni nalezljiva.



Kaksni so glavni simptomi? Glavni
simptom je poviSana telesna temperatura.cMiski napad se pogosto &zee z mrzlico. Telesna
temperatura je poviSsana 3-6 dni in se ponavlja kedwh intervalih (tednih do mesecih). V
vroc¢inski epizodi ima lahko bolnik Se Stevilne drugengiome in znake kot so béke zatekanje
bezgavk, kozni izpu&j, glavobol, vneto grlo, razjede v ustih, ke v trebuhu, bruhanje, drisko,
boletino v sklepih in zatekanje sklepov. Redko je batetako tezka, da imajo lahko bolniki v
obdobju dojetka zivljenjsko nevarne vimske napade, zaostajajo v razvoju, imajo prizadetn
okvare ledvic.

Ali bolezen poteka enako pri vseh otrocih?
Ne, potek se lahko razlikuje. Vrsta, trajanje itemeivnost napadov se lahko spreminjajo tudi pri
istem otroku.

Ali bolezen pri otrocih poteka drugate kot pri odraslih?
Stevilo in intenzivnost vi@nskih napadov se s starostjo zmanjSuje vendaropezén pri veliki
vecini bolnikov ostane prisotna vse Zivljenje. Pri atkih odraslih se lahko razvije kasen zaplet
bolezni- amiloidoza, ki je posledica odlaganja figtke beljakovine, amiloida, v ragfie organe.
Posledica je prizadetost organov.

Kako postavimo diagnozo bolezrit
Diagnozo lahko postavimo na dvaéima- s kemijsko ali genetsko analizo.

S kemijsko metodo se lahko doidolicino mevalonske kisline v urinu. Pri bolnikih s MKje
kolicina mevalonske kisline v urinu zelo poviSana. Sglegrani laboratoriji lahko merijo tudi
aktivnost encima mevalonske kinaze v krvi ali v kibzcelicah.

Za genetsko testiranje bolniku odvzamemo kri idiiamo genetski material deoksiribonukleisko
kislino (DNK) ter nato i&emo mutacije v genu za MVK.

Merjenje koncentracije IgD v serumu je le dopanihetoda pri diagnostiki. Samo na osnovi
povetane vrednosti IgD v serumu diagnoze MKD ne morewsigviti.

Katere preiskave so potrebn&

a) krvni testi: pomembno prispevajo pri postaviiagnoze. Med vi@nskim napadom dot@mo
sedimentacijo eritrocitov (ESR), C-reaktivni prot|CRP), serumski amiloid-A-protein (SAA),
hemogram in fibrinogen, ki so poviSani in kazejopstjo vnetja.

Preiskave ponovimo, ko wimski napad mine in ko otrok nimad&eimptomov in znakov bolezni.
Izven vr@inskega napada so rezultati testov spet normalekataj normalni.

b) urin: v urinskem vzorcu datamo prisotnost beljakovin in réié krvnick. V vrocinskih napadih
so lahko prisotne prehodne spremembe. Bolniki, katierih se je razvila amiloidoza, imajo
konstantno poviSane vrednosti beljakovin v urinu.

Ali lahko bolezen pozdravimo?
Bolezni ne moremo pozdraviti. Zaenkrat dokazanesisa terapija za nadzor bolezni ne obstaja.

Kaksno je zdravljenje?

Za zdravljenjeuporabljemo nesteroidna protivnetna zdravila (npdometacin), kortikosteroide
(npr. prednizolon), statine (npr. simvastatin)uditbioloSka zdravila (npr. etanercept (Enbrel®) al
anakinra (Kineret®)). Nobeno od teh zdravil dinkovito pri vseh bolnikih, ampak pomagajo vsaj
nekaterim bolnikom. Zadostnih dokazov o njiho¥inkovitost in varnosti za enkrat Se ni na voljo.

Kaksni so stranski Wwinki zdravljenja?



Stranski @inki so odvisni od zdravila, ki se uporablja. Nesténa protivnetna zdravila lahko
povzraijo glavobole, razjedo na zelodcu in okvaro ledwortikosteroidi in bioloSka zdravila pa
poveujejo dovzetnost za okuzbe. Kortikosteroidi lahkavzrasijo tudi vrsto drugih nezeljenih
ucinkov.

Kako dolgo traja zdravljenje?
Trenutno ni na voljo podatkov, ki bi podpirali delienjsko terapijo. Ker se stanje z leti izboljSuje
lahko pri bolnikih, ki ne kazejo znakov bolezniyadjenje poskusno prekinemo.

Kaj pa alternativho/ komplementarno zdravljenje?
Trenutno ni objavljenih podatkov @iakovitih komplementarnih metodabh.

Kako pogosto je potrebno slediti laboratorijske izvde?
Kontrola krvnih izvidov in urina je pri otrocih, kirejemajo zdravila, potrebna vsaj dvakrat letno.

Kako dolgo traja bolezen?
Bolezen traja celo zivljenje. Z leti so simptomizinaki bolezni milejsi.

Kaksna je dolgoratna prognoza bolezni?

Ceprav bolezen traja celo zivljenje se zelo redkavijgjo poskodbe organov, napilgat okvara
ledvic, kot posledica amiloidoze. Zelo redko seappp zaostalost v duSevnem razvoju incima
slepota.

Ali je mozna popolna ozdravitev?
Ne, ker gre za genetsko bolezen.

Vsakodnevno zivljenje

Kako bolezen vpliva na vsakodnevno zivljenje otrokan druzine?

Pogosti napadi lahko prekinejo normalno druzinsktjenje in vplivajo na delo starSev in bolnika.
Pogosto je pravilna diagnoza postavljena s prejejgamudo, kar lahko povztb dodatno
zaskrbljenost starSev irtasih nepotrebne medicinske posege.

Kaj pa Sola?

Pogosti napadi povzégo vecji izostanek iz Sole. Z dinkovito terapijo se lahko ta problem
zmanjSa. Witelji morajo biti seznanjeni s boleznijo in morajedeti, kaj je treba narediti v primeru,
¢e se napad Zae v Soli.

Kaj pa Sportna aktivnost?
Pri Sportu ni posebnih omejitev. Izostanki na tngih in tekmah lahko otezijo sodelovanje v
skupinskih Sportih.

Kaj pa dieta?
Ni specifiéne diete.

Lahko klima vpliva na bolezen?
Ne.

Je lahko otrok cepljen proti nalezljivim boleznim?



Da, cepljenje se svetuj&gprav je mozno, da sprozi woski napad.

Kaj pa spolno zivljenje, nosénost in kontracepcija?

Pacienti imajo lahko normalne spolne odnose inesatjoke. Med noseostjo se Stevilo napadov
obicajno zmanjSa. Verjetnost, da se bolnik @ore partnerjem, ki je ravno tako prenaSalec
okvarjenega MVK gena, je zelo majhna, razen kadanpr prihaja iz iste razSirjene druzine kot
sam bolnik.Ce partner ni prenaSalec okvarjenega gena MVK, paigoci te bolezni ne morejo

dobiti.



