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1. CO JE MKD?

1.1 Co je to?

Deficit mevalondkinazy patfi mezi dédicna onemocnéni. Jedna se o
vrozenou poruchu biochemickych mechanism v téle. Pacienti trpi
opakovanymi zachvaty horecek doprovazenych dalsimi projevy. Mezi
tyto projevy patri bolestivé zdureni lymfatickych uzlin (predevsim na
krku), vyrazka, bolesti hlavy a v krku, vridky v dutiné ustni, bolesti
bricha, zvraceni, prljem, bolesti a otoky kloubd. Pri zdvazném postizeni
se mUze uz v kojeneckém véku rozvinout obraz zZivot ohrozujicich atak s
horeckami, vyvojové opozdéni, porucha zraku a poskozeni ledvin. U
mnoha nemocnych je nalezeno zvysSeni hladin imunoglobulinu D (IgD),
které dalo vznik alternativnimu pojmenovani nemoci ,Hyper IgD
syndrom".

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?
Toto onemocnéni patri mezi vzacné choroby. Nemoc postihuje jedince
vSech etnickych skupin, je relativné ¢astd u NizozemcUl, nicméné i v
Nizozemi je ¢etnost této choroby nizka. Horecky se u vétSiny pacient(
objevi do 6 let véku. Chlapci a divky jsou postizeni stejné.

1.3 Jakeé jsou priciny nemoci?
Deficit mevalonatkinazy patfi mezi dédi¢na onemocnéni. Postizeny gen
se oznacuje jako MVK. Tento gen kéduje protein zvany
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mevalonatkinaza. Mevalonatkinaza je enzym (bilkovina) umoznujici
chemickou reakci, ktera je podstatna pro zdravi kazdého jedince. Jedna
se o0 premeéenu kyseliny mevalonové na kyselinu fosfomevalonovou. U
pacinett s MKD jsou obé kopie genu poskozeny, coz zpUlsobuje
nedostatecnou aktivitu zminéného enzymu. Dlsledkem tohoto je
hromadéni mevalonové kyseliny (mevalonatu), ktera se objevi v moci
béhem ataky horecky. Klinicky jsou vysledkem téchto pochodd
opakované epizody horecek. Cim vétsi je poskozeni genu MVK, tim
zavaznéjsi jsou projevy onemocnéni. | kdyz se jednda o vrozené
onemocneéni, ataky horecek byvaji Casto vyvolany ockovanim,
infekcemi, poranénim nebo stresem.

1.4 Jedna se o dédicné onemocnéni?

Deficit mevalonatkinazy patfi mezi autozomalné recesivni onemocnéni.
To znamena, ze pro rozvoj nemoci je nezbytna pritomnost dvou
mutovanych genU, jednoho od otce a druhého od matky. V takovém
pripadé jsou oba rodice prenaseci (prenase¢ ma pouze jednu ze dvou
kopii genu mutovanou a je tedy klinicky zdrav). U takového paru je
riziko postizeni dalsiho ditéte deficitem mevalonatkinazy 1:4.

1.5 Pro¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?

Dité je nemocné, protoze obé kopie jeho genu pro mevalonatkinazu jsou
zmeéneény mutaci. Nemoci se neda predejit. U rodin se zavaznou formou
onemocneéni je mozné zvazit prenatalni diagnostiku.

1.6 Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
Ne, nejedna.

1.7 Jakeé jsou hlavni priznaky onemocnéni?

Hlavnim projevem je horecka, ktera casto zacne trfesavkou a zimnici.
Horecka trva 3-6 dni a vraci se v nepravidelnych intervalech (tydnt az
mésicl). Ataky horecky jsou doprovazeny rlznymi symptomy jako je
bolestivé zdureni lymfatickych uzlin (zejména na krku), vyrazka, bolesti
hlavy, bolesti krku, vridky v dutiné Ustni, bolesti bficha, zvraceni,
prijem, bolesti a otoky kloub(. U zavazné postizenych jedincl se mize
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rozvinout zivot ohrozujici obraz s horeckami, vyvojovym opozdénim,
poruchou zraku a postizeni ledvin jiz v kojeneckém veéku.

1.8 Je nemoc stejna u vSech déti?

Nemoc neni u vSech déti stejnd, dokonce i vzhled ataky, jeho trvani a
zavaznost se mohou od sebe pokazdé liSit a to i u jednoho a téhoz
jedince.

1.9 LisSi se nemoc u déti od nemoci u dospélych?

S r@stem a vyvojem ditéte se obvykle zadvaznost a frekvence atak
snizuje. Presto vsak urcitd mira aktivity nemoci pretrvava u vétsiny, ne-
li u vSech pacientl po cely Zivot. U nékerych dospélych pacientl se
mUze rozvinout amyloid6za, provazena prostizenim organd, které je
zapricinné ukladanim abnormalni bilkoviny - amyloidu.
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