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1. MIKA ON MEVALONAATTIKINAASIN VAJAATOIMINTA?

1.1 Mika se on?

Mevalonaattikinaasin vajaatoiminta on perinnollinen sairaus. Se on
elimiston kemiallisiin reaktioihin liittyva synnynnainen vika. Potilailla on
toistuvia kuumekohtauksia, joihin liittyy myos muita oireita, kuten
suurentuneet ja kivuliaat imusolmukkeet (erityisesti kaulalla), ihottuma,
paansarky, kurkkukipu, suun haavaumat, vatsakipu, oksentelu, ripuli,
nivelkipu ja nivelten turvotus. Vakavamman tautimuodon mahdollisia
seurauksia ovat hengenvaaralliset kuumekohtaukset imevaisiassa,
kehityksen viivastyminen, heikentynyt nako ja munuaisvauriot. Monilla
sairastuneilla immunoglobuliini-D:n pitoisuus veressa on koholla. Taman
tyypillisen |6ydoksen perusteella taudin lievempaa muotoa kutsutaan
joskus myos nimella hyperimmunoglobulinemia D oireyhtyma (HIDS).

1.2 Kuinka tavallinen se on?

Mevalonaattikinaasin vajaatoiminta on harvinainen tauti. Sita esiintyy
kaikissa etnisissa ryhmissa, mutta erityisesti hollantilaisilla. Esiintyvyys
on kuitenkin pienta Alankomaissakin. Kuumekohtaukset alkavat
valtaosalla alle kuuden vuoden iassa, yleensa imevaisikaisena.
Mevalonaattikinaasin vajaatoiminta on yhta yleinen pojilla ja tytdilla.

1.3 Mika sen aiheuttaa?
Mevalonaattikinaasin vajaatoiminta on perinnollinen sairaus, jonka
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taustalla on MVK-geenin muutos. MVK-geeni koodaa valkuaisainetta
(proteiinia), jonka nimi on mevalonaattikinaasi. Mevalonaattikinaasi on
entsyymi, joka mahdollistaa mevalonihapon muuttamisen
mevalonaatti-5-fosfaatiksi. Tama on terveydelle tarkea biokemiallinen
reaktio. Sairastuneilla MVK-geeniparin molemmat geenit ovat
vaurioituneet, minka seurauksena mevalonaattikinaasientsyymi ei toimi
riittavan tehokkaasti ja elimistoon keraantyy mevalonihappoa, jota
erittyy kuumekohtausten aikana virtsaan. Toistuvat kuumeet ovat
taman ongelman kliininen seuraus. Taudin vakavuus riippuu siita, miten
merkittava muutos MVK-geenissa on tapahtunut: mita suurempi
muutos, sita vakavampi tauti. Vaikka taudin perimmainen syy on
perintotekijoiden muutos, rokotus, virusinfektio, vamma tai stressi
saattaa laukaista kuumekohtauksen.

1.4 Onko se perinnollinen?

Mevalonaattikinaasin vajaatoiminta on autosomissa peittyvasti
periytyva tauti, mika tarkoittaa, etta lapsi sairastuu vain, jos saa
tautigeenin molemmilta vanhemmiltaan. Molemmat vanhemmat ovat
siis taudin kantajia eli heilla on yksi muuttunut perintotekija, mutta he
eivat itse ole sairastuneet tautiin. Jos vanhemmilla on jo yksi lapsi, jolla
on todettu mevalonaattikinaasin vajaatoiminta, todennakaisyys, etta
tauti todetaan toisellakin lapsella, on 25 %.

1.5 Miksi lapsella on mevalonaattikinaasin vajaatoiminta?
Voidaanko se ehkaista?

Lapsi on sairastunut, koska hanella on mutaatio mevalonaattikinaasia
koodaavan geeniparin molemmissa geeneissa. Tautia ei voi ehkaista.
Jos suvussa esiintyy taudin vakavaa muotoa, vanhempien kannattaa
harkita lapsen diagnosoimista ennen syntymaa.

1.6 Tarttuuko se?
Mevalonaattikinaasin vajaatoiminta ei ole tarttuva tauti.

1.7 Mitka ovat sen paaasialliset oireet?
Mevalonaattikinaasin vajaatoiminnan paaasiallisin oire on
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vilunpuistatuksilla alkava kuume. Kuume kestaa 3-6 vuorokautta ja
toistuu epasaannollisin valiajoin (vali voi olla muutamasta viikosta
useampaan kuukauteen). Kuumekohtausten aikana esiintyy myos muita
oireita, kuten suurentuneet ja kivuliaat imusolmukkeet (erityisesti
kaulalla), ihottumaa, paansarkya, kurkkukipua, suun haavaumia,
vatsakipua, oksentelua, ripulia, nivelkipua ja nivelten turvotusta.
Vakavamman tautimuodon mahdollisia seurauksia ovat
hengenvaaralliset kuumekohtaukset imevaisiassa, kehityksen
viivastyminen, heikentynyt nako ja munuaisvauriot.

1.8 Onko tauti samanlainen kaikilla lapsilla?
Mevalonaattikinaasin vajaatoiminta ei ole samanlainen kaikilla lapsilla,
ja tautikohtausten pituus, oireet ja oireiden vakavuus voivat vaihdella
samallakin lapsella.

1.9 Onko tauti lapsilla erilainen kuin aikuisilla?

lan myota kuumekohtausten vali pitenee ja oireet lievenevat.
Valtaosalla potilaista, mahdollisesti kaikilla, tauti kuitenkin pysyy
aktiivisena. Aikuispotilaalle saattaa kehittya amyloidoosi.
Amyloidoosissa eri elimiin kertyy valkuaisainetta (amyloidia), mika
johtaa vahitellen elinvaurioon.
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