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1. QUE E O MKD?

1.1 En que consiste?

A deficiencia da mevalonato cinasa é unha enfermidade xenética.
Tratase dun erro conxénito da bioquimica do organismo. Os pacientes
sofren brotes recorrentes de febre, acompanados por diversos
sintomas. Estes inclien inflamacién dolorosa dos ganglios linfaticos
(especialmente no pescozo), erupcion cutanea, dor de cabeza, dor de
garganta, Ulceras bucais, dor abdominal, vomitos, diarrea, dor articular
e inflamacién articular. Os individuos gravemente afectados poden
desenvolver ataques potencialmente mortais de febre na infancia,
atraso no desenvolvemento, problemas de visidon e dano renal. En
moitas persoas afectadas, un dos componentes do sangue, a
inmunoglobulina D (IgD) atépase elevada, dando lugar ao nome
alternativo de «sindrome de febre periédica de hiper-IgD».

1.2 E moi frecuente?

A enfermidade é rara, e afecta as persoas de todos os grupos étnicos,
ainda que é mais frecuente entre os holandeses. A frecuencia da
enfermidade é moi baixa, mesmo nos Paises Baixos. Os ataques de
febre inicianse antes dos 6 anos de idade na inmensa maioria dos
pacientes, normalmente na infancia. A deficiencia da mevalonato
cinasa afecta por igual a nenos e nenas.
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1.3 Cales son as causas da enfermidade?

A deficiencia da mevalonato cinasa € unha enfermidade xenética. O
xene responsable chamase MVK. O xene produce unha proteina, a
mevalonato cinasa. A mevalonato cinasa é unha encima, é dicir, unha
proteina que permite que tefa lugar unha reaccién quimica necesaria
para a saude normal dunha persoa. Esta reaccién é a conversién do
acido mevalénico a acido fosfomevaldnico. Nos pacientes desta
enfermidade, ambas as copias do xene MVK estan danadas, o que da
lugar a unha actividade insuficiente da encima mevalonato cinasa. Isto
provoca a acumulacién do acido mevaldnico, que aparecera nos ourinos
durante os brotes de febre. Clinicamente, o resultado é febre
recorrente. Canto peor é a mutacion no xene MVK, mais grave tende a
ser a enfermidade. Ainda que a causa é xenética, en ocasiéns, 0s
ataques de febre poden estar provocados por vacinas, infeccidns
viricas, lesiéns ou tensions emocional.

1.4 E hereditaria?

A deficiencia da mevalonato cinasa hérdase como unha enfermidade
autosdmica recesiva. Isto significa que para ter a deficiencia da
mevalonato cinasa, unha persoa necesita ter dous xenes mutados, un
da nai e o outro do pai. Asi pois, polo xeral, ambos os proxenitores son
portadores (un portador ten soamente unha copia mutada, pero non
sofre a enfermidade) pero non son pacientes. Para unha parella deste
tipo, o risco de ter outro neno con deficiencia da mevalonato cinasa é
de 1 entre 4.

1.5 Por que o meu fillo ten esta enfermidade? Pode previrse?

O neno ten a enfermidade porque ten mutadas as dudas copias do xene
que produce a mevalonato cinasa. A enfermidade non pode previrse. En
familias gravemente afectadas, pode considerarse o diagndstico
prenatal.

1.6 E infecciosa?
Non.
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1.7 Cales son os principais sintomas?

O principal sintoma é a febre, que adoita iniciarse con calafrios con
tremores. A febre dura entre 3 e 6 dias e reaparece a intervalos
irregulares (semanas ou meses). Os brotes de febre estan
acompanados por unha variedade de sintomas. Estes poden incluir
inflamacién dolorosa dos ganglios linfaticos (especialmente no
pescozo), erupcién cutanea, dor de cabeza, dor de garganta, ulceras
bucais, dor abdominal, vémitos, diarrea, dor articular e inflamacion
articular. Os individuos gravemente afectados poden desenvolver
ataques potencialmente mortais de febre na infancia, atraso no
desenvolvemento, problemas de visién e dano renal.

1.8 A enfermidade é igual en todos os nenos?

A enfermidade non se presenta de igual maneira en todos os nenos.
Ademais, o tipo, a duracidon e a intensidade dos ataques pode ser
diferente en cada ocasién, mesmo no mesmo neno.

1.9 A enfermidade en nenos é diferente que a que presentan
os adultos?

A medida que o paciente crece, os ataques de febre tenen a ser
menores e mais leves. Con todo, seqgue quedando parte da actividade
da enfermidade na maioria, senén en todos, os afectados. Algins
pacientes adultos desenvolven amiloidose, que provoca dano nos
organos debido ao depdsito andmalo de proteinas.
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