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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.

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 vysetfrit v krvi nebo ze vzorku klze. 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 dClezité 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 parametrd k normalnim
hodnotam.

Vzorek moci je vySetfovan na pritomnost bilkoviny a krve. BEhem ataky
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muUze 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?
MKD nelze vylécit ani neni k dispozici prokazatelné Gc¢inna metoda,
kterd by dokdzala kontrolovat aktivitu onemocnéni.

2.4 Jaka je lécbha?

V [écbé MKD jsou pouzivana nesteroidni antirevmatika (napf.
indometacin), kortikosteroidy (mapfr. prednison) a biologicka |éCba
(etanercept nebo anakinra). Zadny z uvedenych 1ék{l véak nenfi
univerzalné Gcinny, ale u vSech byl popsan efekt u nékterych pacientd.
Jednoznacny prikaz jejich Ucinnosti a bezpecnosti stéle chybi.

2.5 Jakeé jsou vedlejsi ucinky lécby?

Zalezi na pouzitém léku. Nesteroidni antirevmatika mohou zpUsobit
bolesti hlavy, zaludecni viedy, poskozeni ledvin. Kortikosteroidy a
biologickd 1éCba zvysuji vnimavost k infekcim. Kortikosteroidy maiji pfi
dlouhodobém uzivani navic radu dalsich vedlejSich nezadoucich Gcinkd.

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 IéCbu vysadit, jakmile se pacient zda
byt v dlouhodobém klidovém obdobi.

2.7 Jak je to s alternativnimi a nekonvencnimi lécebnymi
metodami?
O ucinnosti takové |éCby 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 rocCné.
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2.9 Jak dlouho bude nemoc trvat?
Jedna se o celozivotni onemocnéni, i kdyz s pfibyvajicim vékem se
projevy mohou mirnit.

2.10 Jaky je dlouhodoby vyvoj (prognéza) nemoci?

MKD je nemoc na cely Zivot, i kdyz s vékem se intenzita atak mdze
snizovat. Velmi vzacné se rozvine postizeni organd, 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 onemocneéni.

3. KAZDODENNI ZIVOT

3.1 Jak muze nemoc ovlivnit kazdodenni zZivot ditéte a jeho
rodiny?

Casté ataky narusuji normalni rodinny Zivot a mohou interferovat s
profesnim uplatnénim pacienta nebo rodice. Opozdéné stanoveni
diagndzy vede k Gzkosti rodi¢t a nékdy i k neprimérenému a
nadmeérnému vysetrovani ditéte.

3.2 Jak je to se skolou?

Casté ataky obvykle komplikuji $kolni dochazku. S nasazenim U¢inné
|éCby tento problém ustupuje. Ucitelé by méli byt informovani o nemoci
ditéte a o tom, jaka opatreni jsou vhodna, pokud ataka zacne v Skole.

3.3 Jak je to se sporty?

Sportovni aktivity nejsou omezeny, ale Casté absence na zapasech a
trenincich mohou negativné ovlivnit UcCast v zavodné provozovaném
sportu.
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3.4 Jak je to s dietnimi opatrenimi?
Nedoporucuje se zadna zvlastni dieta.

3.5 Muze byt prubéh nemoci ovlivhén podnebim?
Ne, nemuze.

3.6 Muze byt dité oc¢kovano?

Ano, dité mUze a mélo by byt oc¢kovano, i kdyz ockovani mize vyvolat
ataku.
Je vSak nutné, aby rodi¢e kontaktovali osetrujiciho I1ékare z dlvodu
podani zivych oslabenych vakcin.

3.7 Jak je to s pohlavnim zivotem, téhotenstvim a
antikoncepci?

Pacienti s MKD nejsou v sexualnich aktivitdch omezeni a mohou mit
vlastni déti. BEéhem téhotenstvi se ataky obvykle zmirnuiji.
Pravdépodobnost snatku s partnerem, ktery je prenasecem MKD je
extrémneé nizka, s vyjimkou partnera, ktery je clenem SirsSi rodiny
pacienta. Pokud partner pacienta neni prenase¢em MKD, nemUze jejich
dité touto chorobou onemocnét.
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