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1. Ml AZ MKD

1.1 Mi ez?

A mevalonat-kindz-hiany genetikai betegség. A szervezet veleszuletett
kémiai rendellenessége. A betegeket visszatérd lazrohamok gyotrik,
amelyekhez kulonféle tinetek tarsulnak. llyenek tinetek példaul:
nyirokcsomok megduzzadasa (féként a nyakon), bdrkittés, fejfajas,
torokfajas, szajuregi fekélyek, hasi fajdalom, hanyas, hasmenés, izluleti
fajdalom és duzzanat. Sulyos esetekben életveszélyes ldzrohamok
|éphetnek fel csecsemdkorban, valamint lelassulhat a nGvekedés, illetve
|latdscsokkenés és vesekarosodas alakulhat ki. Sok érintett egyénnél a
vér eqgyik dsszetevbjének az immunglobulin D-nek (IgD-nek) a szintje
megemelkedik, emiatt a betegséget , hiper-IgD periodikus laznak" is
nevezik.

1.2 Milyen gyakori?

A betegség ritka; barmilyen etnikumnal el6fordulhat, de a hollandok
kdorében gyakoribb. A betegség el6fordulasi gyakorisaga igen alacsony,
még Hollandiaban is. A ldzrohamok hatéves kor elétt kezdédnek a
betegek tulnyomod tobbségénél, altalaban csecsemdbkorban. A
mevalonat-kindz-hiany egyforman érinti a fidkat és a lanyokat.

1.3 Mik a betegség okai?
A mevalonat-kinaz-hiany genetikai betegség. A betegségért felelds gén
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az MKD. Ez a gén termeli a mevalonat-kinaz nevl fehérjét. A mevalonat-
kinaz egy enzim, azaz olyan fehérje, amely lehetévé tesz egy az
egészséghez szikséges kémiai reakciot. Ez a reakcié a mevalonsav
atalakuldsa foszfomevalonsavva. A betegeknél az MVK gén mindkét
példanya karosodik, ami a mevalonat-kinaz enzim elégtelen aktivitasat
eredményezi. Ennek kovetkeztében a mevalonsav felhalmozdédik, és a
lazrohamok fellépésekor megjelenik a vizeletben. Klinikai szempontbdl
ez visszatérd lazat eredményez. Minél inkdbb rendellenes az MVK gén
mutdcidja, annal sulyosabb altalaban a betegség. Noha az ok genetikai,
a lazrohamokat néha védooltasok, virusfert6zések, sérilés vagy érzelmi
stressz valtja ki.

1.4 Orokletes-e ez a betegség?
Autoszomalis recessziv betegségként a mevalonat-kindz-hiany
orokletes. Ez azt jelenti, hogy a mevalonat-kinadz-hianyhoz az egyénben
két mutalt génnek kell jelen lennie, egyik az anyatél, a masik az apatol.
Ennek megfelelden mindkét szul6 altaldban hordozza a gént (csak egy
mutdlt génje van), de nem beteg. llyen paroknal 1:4 a kockazata annak,
hogy egy masik gyermekiknek mevalonat-kinaz-hianya lesz.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté6-e
a betegség?

A gyermeknél azért alakul ki a betegség, mert a mevalonat-kinazt
termeld gén mindkét példanyaban mutdacié jon létre. A betegség nem
megel6zhetd. A nagyon sulyosan érintett csaladoknal mérlegelni kell a
szUletés elbtti diagnosztizalast.

1.6 Fert6zo-e a betegség?
Nem.

1.7 Mik a f6 tunetei?

FO tinete a ldz, amely sokszor hidegrazassal kezd6dik. Kortlbelul 3-6
napig tart, és rendszertelen id6k6zonként (hetek vagy hénapok multan)
kigjul. A ldzrohamokat kalonféle tinetek kisérik. llyenek tunetek
lehetnek: nyirokcsomdék megduzzadasa (féként a nyakon), bérkittés,
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fejfajas, torokfajas, szajuregi fekélyek, hasi fajdalom, hanyas,
hasmenés, izlleti fajdalom és duzzanat. Sulyos esetekben életveszélyes
lazrohamok Iéphetnek fel csecsemdékorban, valamint lelassulhat a
novekedés, illetve latascsokkenés és vesekarosodas alakulhat ki.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?

A betegség nem azonos minden gyermeknél. Ezenkivil a rohamok
tipusa, id6tartama és sulyossaga is eltéré lehet minden egyes esetben,
még ugyanannal a gyermeknél is.

1.9 Kulonbozik-e a gyermekek és a felnottek betegsége?

Az életkor elérehaladtaval a lazrohamok szama &altalaban csdkken,
sulyossaga enyhul. A betegség azonban némileg aktiv marad az érintett
egyének tobbségénél, ha nem mindegyikénél. Egyes feln6tt betegeknél
amiloiddzis, vagyis rendellenes fehérjelerakddas okozta szervkarosodas
alakulhat ki.

2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A diagndzis 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 bérsejtekben. 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 megallapitdsara alkalmas diagnosztikai tesztnek.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentésége?

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.
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Miutan a gyermek tinetmentessé valik, ezeket a vizsgalatokat
megismétlik annak megallapitasa érdekében, hogy az értékek
visszatértek-e a normal vagy akorduli 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.

2.3 Kezelhet6-e, van-e ra gyogymod?
A betegség nem gydgyithatd, és igazolt hatdsos kezelés sincs az
aktivitdasa kontrollalasara.

2.4 Milyen kezelések léteznek?

A mevalonat-kinaz-hianyt nem szteroid gyulladascsokkentd szerekkel -
példaul indometacinnal -, kortikoszteroidokkal- példaul prednizolonnal
-, valamint bioldgiai szerekkel, példaul etanercepttel vagy anakinra val
kezelik. Ezek a szerek nem egyforman hatdsosak, 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 gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

A mellékhatasok az alkalmazott gydégyszertdl 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 alatdmasztasara nincsenek adatok. Mivel
normalis esetben az életkor elérehaladtaval a betegek allapota javul,
valdszinlleg célszerli megprébalkozni a gydgyszer megvondasaval
azoknal az egyéneknél, akiknél a betegség lathatdlag csillapodik.
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2.7 Mi a helyzet a nem konvenciondlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészito terapiakkal?
Publikdcidkban nem szamoltak be hatasos kiegészité gydgymaodokral.

2.8 Milyen idoszakos vizsgalatok, ellendrzések sziikségesek?
A kezelés alatt all6 gyermekeknél legalabb évente kétszer vér- és
vizeletvizsgalatot kell végezni.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
A betegség élethosszig tart, noha a tinetei enyhllhetnek az életkor
el6rehaladtaval.

2.10 Milyen a betegség hosszu tavu progndzisa (elérelathato
kimenetele és lefolyasa)?

A mevalonat-kindz-hiany élethosszig tarté betegség, noha a tlnetei
mérséklddhetnek 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 felépulés?
Nem, mert a mevalonat-kindz-hidny genetikai betegség.

3. MINDENNAPI ELETVITEL

3.1 Hogyan befolyasolhatja a betegség a gyermek és a csalad
mindennapi életét?

A gyakori rohamok zavart okoznak a normadlis csaladi életben, és
hatranyosan befolyasolhatjak a szul6é vagy a beteg munkahelyi
tevékenységét is. A helyes diagnodzis gyakran jelentdésen késik, ami
szorongast valthat ki a szul6kben, és néha felesleges orvosi
beavatkozasokat eredményez.
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3.2 Mi a helyzet az iskolaval?

A gyakori rohamok gondot okoznak az iskoldba jarast illetéen. A
pedagogusokat tajékoztatni kell a betegségrdl, valamint arrél, hogy mit
tegyenek, ha a betegnél a roham az iskoldban Iép fel.

3.3 Mi a helyzet a sportolassal?

A sportolasra vonatkozdan nincsenek korlatozasok. Ugyanakkor, a
gyakori hidanyzas a versenyekrdl és az edzésekrdl hatraltathatja a
versenyszerUd sportolast.

3.4 Milyen étrendet kell kovetni?
Nincs specialis étrend.

3.5 Befolyasolhatja-e az éghajlat a betegség lefolyasat?
Nem.

3.6 Kaphat-e védooltast a gyermek?

Igen, a gyermeket be lehet és be kell oltani, még akkor is, ha ez
lazrohamokat idézhet eld.

A kezelés alatt 4ll6 gyermek kezel6orvosat azonban tajékoztatni kell él6
attenualt véddoltasok adasa eldtt.

3.7 Mi a helyzet a nemi élettel, a terhességgel és a
fogamzasgatlassal?

A mevalonat-kindz-hianyban szenvedd betegek normalis nemi életet
folytathatnak, és gyermeket véllalhatnak. Terhesség alatt a rohamok
altalaban enyhulnek. Rendkivil kicsi annak az esélye, hogy valaki
mevalonat-kindz-hianyos partnerrel hadzasodjon, kivéve abban az
esetben, ha a partner a beteg kiterjedt csaladjabél érkezik. Ha a partner
nem hordozza a mevalonat-kinaz-hianyt, akkor a gyermekiknél sem
alakulhat ki.
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