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2. DIAGNOZA A LECBA

2.1 Jak se nemoc diagnostikuje?

Diagnoza je stanovena na zakladé biochemickych testl a genetické
analyzy.

Sveddi pro ni nalez zvyseného vylucovani kyseliny mevalonové moci v
dobé horecky. Ve specializovanych laboratorich se da aktivita vlastniho
enzymu MVK vysetrit v krvi nebo ze vzorku klize. Genetickd analyza
odhali mutace v genu MVK.

Vysetreni IgD v krvi jiz neni povazovano za diagnosticky test u MKD.

2.2 Jaky je vyznam testd?
Jak jiz bylo zminéno vySe, laboratorni testy jsou dllezité pro diagnostiku
MKD.

VySetreni sedimentace, CRP, sérového amyloidu A (SAA), krevniho
obrazu a fibrinogenu je dilezité z dldvodu objektivizace zanétlivé
aktivity onemocnéni. Tyto testy jsou obvykle opakovany po Ustupu
projevl, aby se ovéril pokles laboratornich parametrl k normalnim
hodnotam.

Vzorek moci je vySetrfovan na pritomnost bilkoviny a krve. Béhem ataky
mUze byt v moci prechodny néalez, avSak u pacientl s amyloidézou
nalez bilkoviny v moci (proteinurie) pretrvava i v obdobi mimo ataku.

2.3 Lze nemoc lécit a vylécit?
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MKD nelze vylécit ani neni k dispozici prokazatelné Uc¢innd metoda,
kterd by dokdazala kontrolovat aktivitu onemocnéni.

2.4 Jaka je lécbha?

V [écbé MKD jsou pouzivdana nesteroidni antirevmatika (napf.
indometacin), kortikosteroidy (mapf. prednison) a biologicka |écba
(etanercept nebo anakinra). Zadny z uvedenych 1ék{ v8ak neni
univerzalné Gc¢inny, ale u vSech byl popsan efekt u nékterych pacientd.
Jednoznacny prikaz jejich Gcinnosti a bezpecnosti stale chybi.

2.5 Jaké jsou vedlejsi ucCinky lécby?

Zalezi na pouzitém léku. Nesteroidni antirevmatika mohou zpUsobit
bolesti hlavy, zaludecni viedy, poskozeni ledvin. Kortikosteroidy a
biologicka IéCba zvysSuji vnimavost k infekcim. Kortikosteroidy maiji pfi
dlouhodobém uzivani navic radu dalsich vedlejsich nezadoucich Gcinkda.

2.6 Jak dlouho by méla lécba trvat?

Nejsou k dispozici informace podporujici nutnost celozivotni |1éCby.
Vzhledem k prirozené tendenci nemoci zmirhovat se s pfibyvajicim
vekem se jevi byt rozumné zkusit 1éCbu vysadit, jakmile se pacient zda
byt v dlouhodobém klidovém obdobi.

2.7 Jak je to s alternativnimi a nekonvenénimi lécebnymi
metodami?
O ucinnosti takové 1éCby nejsou k dispozici publikované informace.

2.8 Jaké pravidelné kontroly jsou treba?
Pacienti na dlouhodobé |éCbé by méli mit vySetreni moci a krve alespon
2x roCné.

2.9 Jak dlouho bude nemoc trvat?
Jedna se o celozivotni onemocnéni, i kdyz s pfibyvajicim vékem se
projevy mohou mirnit.
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2.10 Jaky je dlouhodoby vyvoj (prognéza) nemoci?

MKD je nemoc na cely zivot, i kdyz s vékem se intenzita atak mUze
snizovat. Velmi vzacné se rozvine postizeni organl, zejména ledvin,
diky amyloidéze. U velmi zavazné postizenych jedincl se mize
rozvinout mentalni opozdéni a slepota.

2.11 Je mozné se uplné vylécit?
Ne, protoze se jedna o vrozené onemocnéni.
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