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2. DIAGNOSTIC S1 TRATAMENT

2.1 Cum este diagnosticata?

Diagnosticul se bazeaza pe studii chimice si analize genetice.

Din punct de vedere chimic, cantitatea anormal crescuta de acid
mevalonic poate fi detectata in urina. Laboratoare specializate pot
masura, de asemenea, activitatea enzimei mevalonat kinaza in sange
sau in celulele din piele. Analiza genetica este realizata pe ADN-ul
pacientului, in care pot fi identificate mutatii ale genei MVK.
Masurarea concentratiei serice IgD nu mai este considerata un test
diagnostic in cazul deficitului de mevalonat kinaza.

2.2 Care este importanta analizelor?

Dupa cum s-a mentionat mai sus, testele de laborator sunt importante
in diagnosticul deficitului de mevalonat kinaza.

Teste precum viteza de sedimentare a hematiilor (VSH), proteina C
reactiva (PCR), proteina amilodului seric A (AAS), hemoleucograma sau
fibrinogenul, sunt indicate in timpul unui atac, pentru a cuantifica
gradul inflamatiei. Aceste teste sunt repetate dupa ce copilul devine
asimptomatic, pentru a vedea daca s-au normalizat ori s-au apropiat de
valorile normale.

O proba de urina este de asemenea testata pentru a controla prezenta
proteinelor si a hematiilor. Pot exista modificari temporare in timpul
atacurilor. Pacientii cu amiloidoza vor avea nivele persistente de
proteine in urina.
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2.3 Boala poate fi tratata sau vindecata?
Boala nu poate fi vindecata si nu exista tratamente cu adevarat
eficiente pentru a controla activitatea bolii.

2.4 In ce consta tratamentul?

Tratamentele pentru deficitul de mevalonat kinaza includ medicamente
anti-inflamatorii nesteroidiene (cum ar fi indometacin), corticosteroizi
(cum ar fi prednisolonul) si agentii biologici (cum ar fi etanercept sau
anakinra). Niciunul dintre aceste medicamente nu pare a avea o
eficienta uniforma, dar ele pot fi utile la unii pacienti. Eficacitatea si
siguranta acestora in deficitul de mevalonat kinaza nu au fost inca
dovedite.

2.5 Care sunt efectele secundare ale tratamentului
medicamentos?

Efectele secundare depind de medicamentul utilizat. AINS pot cauza
dureri de cap, ulcere gastrice si leziuni renale; corticosteroizii si agentii
biologici cresc susceptibilitatea la infectii. In plus, corticosteroizii pot
provoca o mare varietate de alte efecte secundare.

2.6 Cat timp ar trebui sa dureze tratamentul?

Nu exista date suficiente care sa sustina terapia pe toata durata vietii.
Avand in vedere tendinta normala de ameliorare a bolii odata cu
fnaintarea in varsta, poate fi incercata retragerea medicatiei la pacientii
a caror boala pare sa fi intrat in remisie.

2.7 Care sunt terapiile neconventionale sau complementare?
Nu s-au publicat rapoarte care sa sustina eficacitatea acestora.

2.8 Ce fel de controale periodice sunt necesare?
Copiii aflati sub tratament trebuie sa efectueze analize de sange si de
urina cel putin de doua ori pe an.
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2.9 Cat timp va dura boala?
DMK este o boala pe toata durata vietii, chiar daca simptomele pot
deveni mai usoare odata cu Tnaintarea in varsta.

2.10 Care este prognosticul (evolutia pe termen lung a bolii) ?
Deficiul de mevalonat kinaza este o boala ce poate dura toata viata,
chiar daca simptomele pot deveni mai usoare odata cu Tnaintarea in
varsta. Foarte rar, pacientii dezvolta leziuni ale organelor, in special la
nivelul rinichilor, datorita amiloidozei. Pacientii cu afectare foarte severa
pot dezvolta probleme mentale si afectarea severa a vederii pe timpul
noptii.

2.11 Este posibila vindecarea completa?
Nu, deoarece este o boala genetica.
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