&

\F\-lf
Q{r paediatric
) . . rheumatology
k¥ SHARE
X E society

https://www.printo.it/pediatric-rheumatology/HU/intro

Mevalonat-Kinaz-Hiany (MKD) (vagy hiper-lgD
szindroma)
Verzié 2016

2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A diagnézis kémiai vizsgalatokon és genetikai elemzésen alapul.

A kémiai vizsgalatok rendellenes magas mevalonatsavszintet mutatnak
ki a vizeletben. Erre szakosodott laboratériumok a mevalonat-kinaz
enzimnek az aktivitasat is mérni tudjak a vér-, illetve bdrsejtekben. A
genetikai elemzést a beteg DNS-én végzik, amelyben azonositani lehet
az MVK gének mutacidjat.

Az IgD szérumkoncentracidjanak mérése mar nem szamit a mevalonat-
kinaz-hiany megallapitadsara alkalmas diagnosztikai tesztnek.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentéosége?

Amint fentebb emlitettik, a laboratériumi vizsgalatok fontosak a
mevalonat-kindz-hiany diagnosztizalasahoz.

A gyulladas mértékének meghatarozasa érdekében a rohamok ideje
alatt fontos példaul a vérsejtsullyedés, a CRP-szint, a szérum amiloid A
protein (SAA) érték, a teljes vérkép és a fibrinogénszint vizsgalata.
Miutan a gyermek tinetmentessé valik, ezeket a vizsgalatokat
megismétlik annak megallapitasa érdekében, hogy az értékek
visszatértek-e a normal vagy akordli szintre.

Vizeletvizsgalatot is végeznek fehérje és vorosvértestek esetleges
jelenlétének kimutatasa érdekében. A rohamok ideje alatt atmenetileg
megvaltozhatnak bizonyos értékek. Az amiloidézisos betegeknél a
vizeletvizsgalatok tartds fehérjeszintet mutatnak ki.
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2.3 Kezelhet6-e, van-e ra gyogymod?
A betegség nem gydgyithatd, és igazolt hatasos kezelés sincs az
aktivitasa kontrollalasara.

2.4 Milyen kezelések léteznek?

A mevalonat-kinaz-hianyt nem szteroid gyulladdscsokkenté szerekkel -
példaul indometacinnal -, kortikoszteroidokkal- példaul prednizolonnal
-, valamint bioldgiai szerekkel, példaul etanercepttel vagy anakinra val
kezelik. Ezek a szerek nem egyforman hatasosak, de lathatdlag
mindegyiklk segit egyes betegek kezelésében. Még mindig nincs
bizonyiték arra, hogy hatasosak és biztonsagosak a mevalonat-kinaz-
hiany kezelése szempontjabdl.

2.5 Melyek a gydgyszeres kezelés mellékhatasai?

A mellékhatasok az alkalmazott gyégyszertdl figgnek. Az NSAID szerek
fejfajast, gyomorfekélyt és vesekarosodast okozhatnak; a
kortikoszteroidok és a bioldgiai szerek novelik a fert6zések iranti
fogékonysagot. A kortikoszteroidok emellett sok mas mellékhatast is
okozhatnak.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?

Az élethosszig tarté terapia alatamasztasara nincsenek adatok. Mivel
normalis esetben az életkor el6rehaladtaval a betegek allapota javul,
valdszinlleg célszerli megprébalkozni a gydgyszer megvondasaval
azoknal az egyéneknél, akiknél a betegség lathatdlag csillapodik.

2.7 Mi a helyzet a nem konvencionadlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészité terapiakkal?
Publikdciékban nem szamoltak be hatasos kiegészité gydgymaddokral.

2.8 Milyen iddszakos vizsgalatok, ellendrzések szukségesek?
A kezelés alatt allé gyermekeknél legalabb évente kétszer vér- és
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vizeletvizsgalatot kell végezni.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
A betegség élethosszig tart, noha a tiinetei enyhllhetnek az életkor
elérehaladtaval.

2.10 Milyen a betegség hosszu tavu prognozisa (elorelathato
kimenetele és lefolyasa)?

A mevalonat-kindz-hiany élethosszig tarté betegség, noha a tlnetei
mérséklédhetnek az életkor el6rehaladtaval. Nagyon ritka esetben a
betegeknél szervkarosodas alakul ki az amiloidézis miatt, féleg a
vesében. Nagyon sulyos esetekben a betegség szellemi karosodast és
farkasvaksagot okozhat.

2.11 Lehetséges-e a teljes felépiilés?
Nem, mert a mevalonat-kindz-hiany genetikai betegség.
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