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1. KAS YRA MKD?

1.1. Kokia tai liga?

Mevalonatkinazes trukumas (mevalonate kinase deficiency MKD) yra
genetiné liga. Pacienta vargina besikartojantis karSCiavimas, kurj lydi
kiti simptomai: skausmingas limfmazgiy (ypac kaklo) patinimas, odos
bérimas, galvos skausmas, gerkles skausmas, burnos opos, pilvo
skausmas, vémimas ir viduriavimas, sgnariy skausmas ir patinimas.
Umiai pasireiskusi liga ktdikystéje sukelia gyvybei pavojinga
karsciavima, raidos atsilikimg, regos pablogejimg ir inksty pazeidimus.
Daugeliui pacienty padaugeja kraujo komponento imunoglobulino D
(IgD) - del jo Si liga dar vadinama hiperlgD periodinio karsciavimo
sindromu.

1.2. Kaip daznai susergama Sia liga?

Si liga yra reta. Ja gali sirgti visy etniniy grupiy atstovai, tac¢iau
dazniausiai ji pasitaiko tarp olandy tautybés Zzmoniy. Ligos daznumas
net ir Olandijoje yra labai mazas. Daugeliui pacienty karsciavimo
priepuoliai prasideda iki 6 mety, dazniausiai kudikysteéje.
Mevalonatkinazés trikumas vienodai daznai pasireiskia tiek
mergaitems, tiek berniukams.

1.3. Kokios Sios ligos priezastys?
Mevalonatkinazes trukumas yra genetine liga. Ligos atsiradima
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lemiantis genas vadinamas MKD. Sis genas gamina baltyma -
mevalonatkinaze. Mevalonatkinazé yra fermentas (baltymas), kuris
sudaro galimybe vykti cheminei reakcijai, reikalingai normaliai sveikatai
palaikyti. Si reakcija - tai mevalono ragsties virtimas | fosfomevalono
ragstj. Pacientams pazeistos abi galimos MVD geno kopijos, taigi
susidaro mevalonatkinazeés fermento aktyvumo trukumas. Todél
pradeda kauptis mevalono rugstis, ir patimejus karsciavimui jos
atsiranda Slapime. Klinikinio pasireiSkimo rezultatas - besikartojantis
karsc€iavimas. Kuo sudétingesné MVD geno mutacija, tuo sunkesné ligos
eiga. Nors priezastis yra genetinis sutrikimas, karSCiavimo priepuolius
kartais gali iSprovokuoti skiepai, virusinés infekcijos, suzeidimai ar
emocinis stresas.

1.4. Ar Si liga paveldima?

Mevalonatkinazes trukumas yra autosominiu recesyviniu budu
paveldima liga. Tai reiskia, zmogus gali susirgti turédamas du
mutavusius genus, vieng iS motinos ir kitg - iS tévo. Taigi abu tévai tik
nesioja genus (nesSiotojas turi tik vieng mutavusig kopija, bet ne ligg),
bet Sia liga jie neserga. Rizika, kad tokia pora turés dar vieng vaika,
sergantj mevalonatkinazeés trukumu, sudaro vieng galimybe is 4.

1.5. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas suserga Sia liga, kadangi jis turi abiejy geny kopiju, kurios
gamina mevalonatkinaze, mutacijas. Sios ligos negalima i$vengti.
Seimoms, kuriose nustatyti labai sudétingi ligos atvejai, galima taikyti
antenataline diagnostika (iki gimdymo).

1.6. Ar Si liga uzkreciama?
Ne, ji neuzkreciama.

1.7. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

Pagrindinis simptomas yra karsSCiavimas, daznai prasidedantis su
Saltkréciu. Pakilusi temperatira laikosi apie 3-6 dienas ir pasikartoja
nereguliariais intervalais (kas kelias savaites ar ménesius). Kiti
simptomai, pasireiSkiantys kartu su karSciavimu: skausmingas
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limfmazgiy (ypac kaklo) patinimas, odos bérimas, galvos skausmas,
gerkles skausmas, burnos opos, pilvo skausmas, vémimas ir
viduriavimas, sgnariy skausmas ir patinimas. Umiai pasireiskusi liga
kadikystéje sukelia gyvybei pavojinga karscCiavimg, raidos atsilikimg,
regos pablogéjima ir inksty pazeidimus.

1.8. Ar visi vaikai serga vienodai?
Visy vaiky liga néra vienoda. Be to, priepuoliy tipas, trukmé ir
sunkumas kiekvieng kartg gali bati skirtingi net tam paciam vaikui.

1.9. Ar vaiky liga skiriasi nuo suaugusiujy ligos?

Pacientams augant, karscCiavimo priepuoliai retéja ir lengvéja. Taciau
daugumos (ar gal net visy) pacienty liga iSlieka aktyvi visg gyvenima.
Kai kuriems suaugusiems pacientams iSsivysto amiloidozé (organy
pazeidimas, sukeltas virsijancios normg baltymy sankaupos).
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