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1. MIKA ON PERINNOLLINEN VALIMERENKUUME?

1.1 Mika se on?

Perinnollinen valimerenkuume, josta kaytetaan lyhennetta FMF (lyhenne
tulee englanninkielisesta nimesta "Familial Mediterranean Fever"), on
perinndllinen sairaus. Sita luonnehtivat toistuvat kuumekohtaukset,
joihin liittyy vatsa- tai rintakipua tai nivelten turvotusta ja nivelkipuja.
Tautia esiintyy tavallisimmin Valimeren ja Lahi-idan kansoilla, erityisesti
juutalaisilla (sefardijuutalaiset), turkkilaisilla, arabeilla ja armenialaisilla.

1.2 Kuinka tavallinen se on?

Niissa etnisissa ryhmissa, joissa sairastumisriski on suuri, tautiin
sairastuu 1-3 henkiloa tuhannesta. Muissa etnisissa ryhmissa
perinndllista valimerenkuumetta esiintyy harvoin. Sen jalkeen, kun
taudin perinnollinen syy saatiin selville, sita on todettu aikaisempaa
useammin myos sellaisissa vaestoryhmissa, joissa sita on pidetty
erittain harvinaisena, kuten italialaisissa, kreikkalaisissa ja
amerikkalaisissa.

Perinndlliselle valimerenkuumeelle tyypilliset tautikohtaukset alkavat
ennen 20 vuoden ikaa noin 90 prosentilla potilaista. Yli puolella
potilaista tauti puhkeaa ensimmaisten kymmenen elinvuoden aikana.

1.3 Mika sen aiheuttaa?

Perinnollinen valimerenkuume eli FMF on perinnollinen tauti. Sen
taustalla on tulehduksen saatelyyn osallistuvaa valkuaisainetta
koodaavassa MEFV-geenissa tapahtunut muutos. Geenimuutoksen eli
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mutaation seurauksena elimisto ei pysty saatelemaan tulehdusta
normaalisti ja potilaalla on sen vuoksi ajoittaisia kuumekohtauksia.

1.4 Onko se perinnollinen?

Perinnollinen valimerenkuume eli FMF on tavallisesti autosomissa
peittyvasti eli resessiivisesti periytyva tauti, mika tarkoittaa, etta
molemmat vanhemmat ovat yleensa oireettomia. Sairastuminen
edellyttaq, etta lapsi on perinyt muuttuneen geenin molemmilta
vanhemmiltaan. Talléoin molemmat vanhemmat ovat geenimutaation
kantajia, mutta koska FMF periytyy peittyvasti, heista kumpikaan ei ole
sairastunut. Potilaan sukulaisista tautia voi sairastaa joku sisaruksista,
serkku, seta tai kaukaisempi sukulainen. Jos toinen vanhemmista
sairastaa tautia ja toinen on sen kantaja, lapsen sairastumisen
todennakaoisyys on 50 %. Pienella osalla potilaista geeniparin geeneista
toinen tai molemmat nayttaisivat olevan taysin normaaleja.

1.5 Miksi lapsella on perinndllinen valimerenkuume? Voidaanko
se ehkaista?

Lapsi on sairastunut, koska hanella on perinndllisen valimerenkuumeen
aiheuttava geenimuutos.

1.6 Tarttuuko se?
Perinnodllinen valimerenkuume eli FMF ei ole tarttuva tauti.

1.7 Mitka ovat sen paaasialliset oireet?

Taudin tarkeimmat oireet ovat toistuva kuume ja siihen liittyva vatsa-,
rinta- tai nivelkipu. Naista oireista tavallisin on vatsakipu, jota esiintyy
noin 90 prosentilla potilaista. Rintakipuja esiintyy 20-40 prosentilla
potilaista ja nivelkipuja on 50-60 prosentilla.

Yleensa lapsilla on toistuvasti samantapaisia oireita, esimerkiksi
vatsakipuja ja kuumetta. Osalla potilaista voi tautikohtausten aikana
kuitenkin olla erilaisia oireita, joko yhta kerrallaan tai useita yhta aikaa.
Tautikohtaukset kestavat 1-4 paivaa ja paranevat itsestaan. Oireet
paranevat kokonaan ja potilaat ovat taysin terveita, kunnes
tautikohtaus uusiutuu. Joskus potilaalla voi olla niin kovia kipuja, etta
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hoitoon hakeutuminen on tarpeen. Vaikeat vatsakipukohtaukset
saattavat muistuttaa erehdyttavasti akillista umpilisakkeen tulehdusta,
ja joskus potilaille tehdaankin turhia vatsaleikkauksia, esimerkiksi
umpilisakkeen poisto.

Valilla oireet voivat olla samallakin potilaalla niin lievia, etta ne tulkitaan
vatsavaivoiksi. Taudin tunnistaminen on taman vuoksi hyvin vaikeaa.
Vatsakipujen aikana lapsi karsii yleensa ummetuksesta, mutta kivun
lievittyessa uloste muuttuu loysemmaksi.

Kuume saattaa nousta tautikohtauksen aikana erittain korkeaksi, mutta
seuraavalla kerralla lapsella saattaakin olla vain lievaa lampoa.
Rintakipua tuntuu yleensa vain toisella puolella ja se saattaa olla niin
voimakasta, etta potilaan hengitys vaikeutuu. Rintakipu menee
itsestaan ohi muutamassa paivassa.

Niveltulehdus on yleensa vain yhdessa nivelessa kerrallaan
(monoartriitti). Tavallisin paikka on nilkka tai polvi. Nivel saattaa olla
niin turvonnut ja kipea, ettei lapsi pysty kavelemaan. Noin joka
kolmannella potilaalla tulehtuneen nivelen kohdalla on punoittavaa
ihottumaa. Niveloireet saattavat kestaa jonkin verran kauemmin kuin
muut, perinnolliselle valimerenkuumeelle tyypilliset oireet. Kipuja
saattaa olla neljasta paivasta kahteen viikkoon. Joillakin lapsilla toistuva
nivelkipu ja turvotus ovat taudin ainoa oire. Tauti voidaan tulkita talloin
virheellisesti akuutiksi reumakuumeeksi tai lastenreumaksi.

Potilaista 5-10 prosentilla niveloireet kroonistuvat ja saattavat
aiheuttaa nivelvaurioita.

Osalla potilaista todetaan taudille tyypillista, ruusua muistuttavaa
ihottumaa, jota esiintyy tavallisesti saarissa ja jaloissa seka nivelten
alueella. Joillakin lapsilla voi olla jaloissa kipuja, jotka haittaavat
normaalia toimintaa.

Harvinaisempia taudin ilmenemismuotoja ovat toistuva
sydanpussitulehdus (perikardiitti), lihastulendus (myosiitti),
aivokalvotulehdus (meningiitti) seka kivestulehdus (periorkiitti).

1.8 Millaisia komplikaatioita tautiin liittyy?

Eraat verisuonitulehdukset (vaskuliitit), kuten Henoch-Schonleinin
purppura ja valtimoiden kyhmytulehdus (polyarteritis nodosa, PAN),
ovat tavallista yleisempia perinndllista valimerenkuumetta sairastavilla
lapsilla. Amyloidoosi on taudin vakavin mahdollinen komplikaatio ja
kehittyy, mikali perinnollista valimerenkuumetta ei hoideta.
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Amyloidoosissa eri elimiin, esimerkiksi munuaisiin, suoleen, iholle tai
sydameen, kertyy valkuaisainetta (amyloidia). Amyloidin kertyminen
(amyloidoosi) johtaa vahitellen elinten, erityisesti munuaisten,
toiminnan heikkenemiseen. Amyloidoosi ei ole vain perinndlliselle
valimerenkuumeelle ominainen komplikaatio, vaan voi liittya myos
muihin pitkaaikaisiin tulehdussairauksiin, mikali niita ei hoideta
asianmukaisesti. Valkuaisen esiintyminen virtsassa saattaa olla
amyloidoosin oire. Diagnoosi varmistuu, jos amyloidikertymia loytyy
suolesta tai munuaisista. Tama hengenvaarallinen komplikaatio voidaan
valttaa asianmukaisella kolkisiinilaakityksella (kolkisiinihoito on kuvattu
tarkemmin jaljempana).

1.9 Onko tauti samanlainen kaikilla lapsilla?

Perinndllinen valimerenkuume ei ole samanlainen kaikilla lapsilla.
Tautikohtausten pituus ja oireiden vakavuus voivat vaihdella samallakin
lapsella.

1.10 Onko tauti lapsilla erilainen kuin aikuisilla?

Perinnollinen valimerenkuume (FMF) on lapsilla hyvin samantyyppinen
kuin aikuisilla. Eraat taudin oireet, kuten niveltulehdus (artriitti) ja
lihastulehdus (myosiitti), ovat yleisempia lapsuudessa. lan myota
tautikohtausten vali yleensa pitenee. Kivestulehdus (periorkiitti) on
pojilla yleisempi kuin miehilla. Amyloidoosin riski on suurempi niilla
potilailla, joilla tauti on alkanut varhain eika sita hoideta.
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