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1. KAS IR MKT?

1.1 Kas tas ir?

Mevalonatkinazes trikums ir genétiska slimiba. Ta ir iedzimta kermena
klGda. Pacienti cieS no atkartotiem Iekmju drudziem kombinacija ar
daudziem citiem simptomiem. Raksturigie simptomi: limfmezglu
iekaisums (it Tpasi kakla), izsitumi, galvassapes, iekaisis kakls, culas
muté, védera sapes, vemsana, caureja, locitavu sapes un uztukums
locitavas. Smagi skartajiem pacientiem lekmes var but dzivibai
bistamas, var rasties attistibas traucéjumi un nieru bojajumi. Daudziem
cilvékiem, kurus skarusi Si slimiba, asins komponents imtnglobulins D
(IgD) ir paaugstinats, radot alternativu nosaukumu , hiper IgD periodiska
drudza sindroms".

1.2 Cik biezi slimiba sastopama?

St slimiba ir reti sastopama; ta var skart jebkuru etnisko grupu
iedzivotajus, bet tomér vairak raksturiga ta ir holandiesiem. Slimibas
sastopamibas biezums ir loti zems pat Niderlandé. Drudza Iékmes
vairumam pacientu sakas pirms 6 gadu vecuma sasniegsSanas biezak
raksturigas agrina béerniba. Mevalonatkinaze zenus un meitenes skar
vienadi biezi.

1.3 Kadi ir slimibas celoni?
Mevalonatkinazes trukums ir genétiska slimiba. Par slimibu atbildigais
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géns ir MKD. Géns razo proteinu, mevalonatkinazi. Mevalonatkinaze ir
ferments - proteins, kas veido kimisku reakciju, kas nepiecieSama
normalai veselibai. ST reakcija notiek parvérsoties mevalonatskabei par
fosfomevalonskabi. Pacientiem ir skarti abi MVK géni, ka rezultata
noverojama mevalonatkinazes enzima nepietiekama aktivitate. Ta
rezultata uzkrajas mevalonskabe, kas drudza IEkmju laika paradas
urina. Kliniski tas nozimeé atkartotu drudzi. Jo komplicétaka MVK gena
mutacija, jo smagaka slimiba. Lai ari slimibas célonis ir genétisks,
drudza Iekmes var provocét vakcinacijas, virusu infekcijas, ievainojumi
vai emocionalais stress.

1.4 Vai ta ir iedzimta?

Mevalonatkinazes trukums ir parmantota autosomali recesiva slimiba.
Tas nozime, ka abiem géniem jabut mutéetiem, vienam no mates un
otram no téva. Abi vecaki ir lielaki slimibas parnésataji (parnésatajam ir
tikai viens mutéts géns, tacu nav pati slimiba) neka pats pacients.
Sadiem pariem ir risks, ka bérnam bas mevalonatkinazes trikums ar
varbutibu 1:4.

1.5 Kapec manam bérnam ir Si slimiba? Vai no tas ir iespéjams
pasargaties?

Bérnam ir Si slimiba, jo abi géni, kas razo mevalonatkinazi ir mutéti. No
slimibas nav iespéjams pasargaties. Gimenem, kuras slimiba skarusi
Ipasi smagi, var tikt uzstadita atanetala diagnoze.

1.6 Vai ta ir lipiga?
Ne, ta nav.

1.7 Kadi ir slimibas galvenie simptomi?

Slimibas galvenie simptomi ir drudzis, kas parasti sakas ka drebuli.
Drudzis ilgst 3-6 dienas un atkartojas ar neregulariem intervaliem (no
nedélam lidz pat ménesSiem). Drudza Ie€kmes norisinas kopa ar
vairakiem citiem simptomiem. Tas var but sapigs uztukums limfmezglos
(it 1pasi kakla), izsitumi uz adas, iekaisis kakls, ¢ulas muté, védera
sapes, vemsana, caureja, locitavu sapes un uztukums locitavas.
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Smagos gadijumos drudzis var but dzivibai bistams: kavéet augsanas
attistibu, izraisit nieru bojajumus.

1.8 Vai slimiba visiem berniem izpauzas vienadi?

Slimiba neizpauzas visiem bérniem vienadi. Slimibas tips, ilgums un
|Ekmju smagums ikreiz var but atskirigs pat vienam un tam pasam
bernam.

1.9 Vai slimiba bérniem atskiras no slimibas pieaugusajiem?
Pacientam pieaugot, drudza Iekmém ir tendence samazinaties un klat
mazakam. Daziem pacientiem slimibas aktivitate var saglabaties, tomér
ne vairumam. Daziem pieaugusajiem pacientiem var attistities
amiloidoze, kas rodas olbaltumvielam nogulsnéjoties.

2. DIAGNOZE UN ARSTESANA

2.1 Ka ta tiek diagnosticeta?

Diagnoze ir balstita uz kimiskiem izmekléjumiem un genétiskajam
analizem.

Kimiski, mevalonskabe var tikt noteikta urina analizes. Specialas
laboratorijas iespéjams noteikt mevalonatkinazes fermentu asinis vai
asins sunas. Tiek veiktas genétiskas DNA analizes, kuras MVK géna
mutacijai jabut identificéjamai.

Seruma IgD koncentracijas merijumi vairs netiek uzskatiti par
diagnostisku testu mevalonatkinazes tritkuma noteiksanai.

2.2 Kada nozime ir parbaudem?

Ka jau tika minéts ieprieks, laboratoriskie izmekléjumi ir svarigi, lai
noteiktu mavalonatkinazes trakumu.

Tadas analizes ka ertirocitu grimsanas atrums (EGA), CRP, amiloida A
proteina serums (SAA), pilna asins aina un fibrinogens tiek veikti lekmes
laika, lai noteiktu iekaisuma paplasinasanos. Sis analizes bérnam tiek
atkartotas vélak, kad simptomi ir izzudusi, lai novérotu vai raditaji
atgriezusies to normalaja vai tuvu normas limenim.

Urina analizes tiek veiktas, lai noteiktu proteina un sarkano asins Sunu
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klatbltni. Lekmes laika iespéjamas izmainas analizu rezultatos.
Pacientiem ar amiloidozi urina vérojams noturigs proteina limenis.

2.3 Vai slimibu iespejams arstet vai izarsteties no tas pilniba?
Slimiba nav izarstéjama un nav pieraditu efektivas arstéSanas metozu,
lai kontroletu slimibas aktivitati.

2.4 Kada ir arstesana?

Mevalonatkinazes trukuma arstéSana ietver arstéSanu ar nesteroidiem
pretiekaisuma medikamentiem, tadiem ka indometacins,
kortikosteroidi, prednizolons un biologiskie medikamenti, ka pieméram,
etanercepts vai anakinra. Nevienas no zalem nav vienadi efektivas, bet
tas visas uzlabo passajutu pacientiem. Joprojam trukst pieradijumu par
So medikamentu efektivitati un droSumu, arstéjot mavalonatkinazes
trukumu.

2.5 Kadi ir blakusefekti arstésanai ar medikamentiem?

Tas ir atkarigs no lietotajam zalem. Nesteroidas pretiekaisuma zales var
izraisit galvassapes, kunga Culas un nieru bojajumus; kortikosteroidi un
biologiskie agenti palielina infekciju iesp&jamibu. Kortikosteroidi var
radit virkni neveélamu blakusefektu.

2.6 Cik ilgi jaarstejas?

Trukst datu, lai apgalvotu, ka arstéSana nepiecieSama visu pacienta
dzivi. Situacijai uzlabojoties, kad pacients klust pieaudzis, butu
ieteicams lietot zales pacientiem, kuru slimiba vairs nav tas aktivakaja
faze.

2.7 Ka ir ar dabiskam papildus arstesanas terapijam?
Nav zinojumu, kas liecinatu par efektivam sada veida terapijam.

2.8 Kada veida regularas parbaudes ir nepiecieSamas?
Bérniem arstésanas laika javeic asins un urina analizu parbaudes,
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vismaz divas reizes gada.

2.9 Cik ilgi jaarstejas?
St slimiba ilgst visu cilvéka dzivi, tomer ar gadiem simptomi klust
mazaki.

2.10 Kada ir slimibas ilgtermina prognoze (prognozejamie
rezultati un arstesanas kurss)?

Mevalonatkinazes trakums ir slimiba, kas ilgst muza garuma, tomeér ar
gadiem simptomi klUst neizteiktaki. Loti retos gadijumos pacientiem
nakas saskarties ar organu bojajumiem, jo 1pasi nieru, ko izraisijusi
amiloidoze. Smagi skartajiem pacientiem var nakties saskarties ar
smadzenu darbibas pasliktinasnos un aklumu.

2.11 Vai ir iespejams atveseloties pilniba?
Ne, jo ta ir genétiska slimiba.

3. IKDIENAS DZIVE

3.1 Ka slimiba ietekme berna un gimenes dzivi?

Biezas lekmes apgritina normalu gimenes dzivi un biezi vien ari
partrauc vecaku darba gaitas. Parasti jasaskaras ar grutibam
savlaicigas diagnozes noteikSana, kas lieki uztrauc vecakus un nakas
saskarties ar nelietderigam mediciniskajam proceduram.

3.2 Ka ir ar skolas apmeklejumu?

atbilstosSu ricibu I€kmiju laika.

3.3 Ka ir ar sportu?
Sporta aktivitates nav jaierobezo. Tomeér biezo kavéjumu dél varétu
rasties grutibas piedalites komandu sporta veidos.
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3.4 Ka ir ar uzturu?
Specials uzturs netiek nozimets.

3.5 Vai klimats ietekme slimibas gaitu?
Ne, neietekme.

3.6 Vai bernu drikst vakcinet?

Ja, bérnu drikst vakcinét pat tad, ja tas var provocét drudza Iékmi.

Ja bérnam ir noziméta arstésana, arstéjoSajam arstam jabut informétam
pirms dzivas vakcinas injicésanas.

3.7. Ka ir ar dzimumdazivi, grutniecibu un izsargasanos no tas?
Pacienti ar mevalonatkinazes trukumu var baudit pilnvéertigu
dzimumdzivi un veidot gimeni ar bérniem. Grutniecibas laika [ekmém ir
tendence samazinaties. lespeja appreceties ar cilveku, kuram ir
mevalonatkinazes trukums ir |oti neliela, iznemot gadijumus, kad
partneris nak no tas pasas gimenes. Ja partneris nav mevalonatkinazes
trukuma parnésatajs, tad para bérniem nevar but mevalonatkinazes
trakumes.
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