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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Diagnoza opiera sie na badaniach chemicznych i genetycznych.

Pod wzgledem chemicznym w moczu mozna wykry¢ nienaturalnie
wysoki poziom kwasu mewalonowego. Wyspecjalizowane laboratoria
mogq rowniez zmierzy¢ aktywnos¢ enzymu kinazy mewalonianu we
krwi lub komodrkach skdéry. Analiza genetyczna jest przeprowadzana na
DNA pacjenta, w ktérym mozna rozpozna¢ mutacje genéw MVK.
Pomiar stezenia immonoglobulin D w surowicy nie jest juz uwazany za
badanie diagnostyczne w wykrywaniu acydurii mewalonianowej.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?
Jak wspomniano wczesniej, badania laboratoryjne odgrywaja wazng role
w diagnostyce acydurii mewalonianowe;.

Przeprowadzanie badanh obejmujgcych wskaznik opadania krwinek
czerwonych (OB), biatko C-reaktywne (CRP), surowiczy amyloid-A (SAA),
morfologie krwi i fibrynogen, jest wazne w czasie ataku, poniewaz
pozwala ocenic nasilenie stanu zapalnego. Testy te powtarza sie po
ustgpieniu objawow, aby sprawdzié, czy wyniki powrdcity lub zblizyty sie
do normy.

Bada sie rowniez prébke moczu na obecnos¢ biatka i czerwonych
krwinek. Podczas atakdw mogg wystepowac czasowe zmiany. U
pacjentéw z amyloidoza biatko jest stale wykrywane w badaniach
moczul.
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2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczy¢?
Choroby nie mozna wyleczy¢, nie istnieje rdwniez kontrolujgce chorobe
leczenie o udowodnionej skutecznosci.

2.4 Na czym polega leczenie?

W leczeniu acydurii mewalonianowej stosuje sie niesteroidowe leki
przeciwzapalne, takie jak indometacyna, kortykosteroidy, takie jak
prednizolon, i leki biologiczne, takie jak etanercept lub anakinra. Leki te
nie sg jednakowo skuteczne, ale kazdy z nich bywa pomocny w leczeniu
niektérych pacjentéw. Nadal brakuje dowodéw na ich skutecznosc i
bezpieczehstwo w leczeniu acydurii mewalonianowe;j.

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Dziatania niepozgdane zalezg od zastosowanego leku. Niesteroidowe
leki przeciwzapalne (NLPZ) mogg powodowac bdl glowy, owrzodzenia
zotgdka i uszkodzenia nerek; kortykosteroidy i leki biologiczne
zwiekszajg podatnos¢ na infekcje. Dodatkowo kortykosteroidy mogg
powodowad wiele innych dziatah niepozgdanych.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?

Brakuje danych dotyczacych koniecznosci leczenia przez cate zycie.
Biorgc pod uwage, ze stan pacjenta poprawia sie wraz z jego wiekiem,
warto podjgé préobe wycofania lekéw, jesli wszystko wskazuje na to, ze
choroba sie wyciszyta.

2.7 Czy mozna stosowac leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?

Nie ma opublikowanych raportéw na temat skutecznych lekéw
uzupetniajgcych.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbhedne?
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U dzieci leczonych nalezy badac krew i mocz co najmniej dwa razy w
roku.

2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Choroba trwa przez cate zycie, jednak z wiekiem jej objawy tagodnieja.

2.10 Jakie jest dtugofalowe rokowanie (przewidywany skutek i
przebieg) choroby?

Acyduria mewalonianowa jest choroba trwajgcg cate zycie, chod z
wiekiem jej objawy mogg miec tagodniejszy charakter. W bardzo
rzadkich przypadkach u pacjentéw dochodzi do uszkodzenia narzgdéw
wewnetrznych, zwtaszcza nerek, spowodowanego wystgpieniem
amyloidozy. W ciezkich przypadkach moze dojs¢ do uposledzenia
umystowego i kurzej Slepoty.

2.11 Czy mozliwe jest catkowite wyleczenie?
Nie, poniewaz jest to choroba genetyczna.
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