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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).

2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?

Liga diagnozuojama remiantis cheminiy ir genetiniy tyrimy analize.
Tiriant Slapimo chemine sudétj, galima aptikti labai daug mevalono
ragsties. Specializuotos laboratorijos nustato mevalonatkinazeés
fermento aktyvuma kraujo ar odos Igstelese. Genetiniais tyrimais
iSanalizavus paciento DNR, galima nustatyti MVD geno mutacijas.
Serumo IgD koncentracijos matavimas pastaruoju metu nebelaikomas
diagnostiniu testu, tinkamu mevalonatkinazes trukumui nustatyti.

2.2. Kuo svarbus tyrimai?

Kaip mineta, laboratoriniai tyrimai yra svarbus diagnozuojant
mevalonatkinazés trukuma.

Kraujo tyrimai (eritrocity nusédimo greitis (ENG), CRB, serumo amiloido
A baltymo (SAA) tyrimas, bendrasis kraujo tyrimas ir fibrinogeno
koncentracija) svarbus siekiant nustatyti uzdegimo mastg priepuolio
metu. ISnykus simptomams, Sie tyrimai kartojami, kol rodikliai pasiekia
normos ribas ar prie jy priarteja.
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Slapimo testas naudojamas baltymui ir raudoniesiems kraujo kineliams
nustatyti. Priepuoliy metu gali buti laikiny pokyciy. Pacientams, kuriems
nustatyta amiloidozeé, Slapimo tyrimas parodo tam tikrg nuolatinj
baltymo kiekj.

2.3. Ar Sia liga galima gydyti / iSgydyti?
Liga néra iSgydoma, taip pat néra efektyvaus budo kontroliuoti jos
aktyvuma.

2.4. Kaip gydoma Ssi liga?

Mevalonatkinazes trukumui gydyti naudojami nesteroidiniai vaistai nuo
uzdegimo (NVNU) (indometacinas), gliukokortikoidai (prednizolonas) ir
biologiniai vaistai (etanerceptas ar anakinra). Né vienas is Siy preparaty
néra vienodai veiksmingas, visi jie atitinkamai padeda kai kuriems
pacientams. Fakty, jrodanciy jy veiksminguma ir sauguma pacientams,
turintiems mevalonatkinazes trukuma, vis dar nera pakankamai.

2.5. Koks vaisty Salutinis poveikis?

Salutinis poveikis priklauso nuo vartojamo vaisto. NVNU gali sukelti
galvos skausmus, skrandzio opg, inksty pazeidimag; gliukokortikoidai ir
biologiniai vaistai padidina imluma infekcijoms. Be to, gliukokortikoidai
gali sukelti ir kity jvairiy Salutiniy reiskiniy.

2.6. Kiek trunka gydymas?

Néra duomeny, patvirtinanciy visg gyvenima trunkancio gydymo
veiksmingumga. Kadangi pacientui augant paprastai matomas buklés
pageréjimas, manytina, kad gydyma vaistais galima nutraukti
pacientams, kuriy liga visiSkai ramios buklés.

2.7. Ar gali padéti netradiciniai gydymo metodai?
Nepaskelbta jokiy duomeny, kad buty veiksmingos papildomos gydymo
priemones.
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2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?
Gydomi vaikai turi maziausiai 2 kartus per metus atlikti kraujo ir
Slapimo tyrimus.

2.9. Kiek liga tesiasi?
Sia liga sergama visg gyvenima, nors simptomai su amziumi gali
lengveti.

2.10. Kokia ilgalaikeé ligos prognozé (galima baigtis ir eiga)?
Mevalonatkinazes trukumas yra visg gyvenimag trunkanti liga, nors
simptomai su amziumi lengvéja. Labai retai pacientams pazeidziami
organai, ypac inkstai (del amiloidozeés). Labai sunkiai paveiktiems
pacientams gali issivystyti psichikos sutrikimai ir naktinis aklumas.

2.11. Ar imanoma visiskai pasveikti?
Ne, nes tai genetine liga.

3. KASDIENIS GYVENIMAS

3.1. Kaip liga paveikia vaiko ir jo Seimos kasdienybe?
Pasikartojantys priepuoliai ardo normaly Seimos gyvenima, trukdo tévy
ar pacienty darbui. Daznai nemazai laiko uztrunka nustatyti tikslig
diagnoze, ir tai gali kelti tévams nerima, o kartais tenka patirti
nereikalingy medicininiy procedury.

3.2. Ar vaikas gali lankyti mokykla?

Dél dazny karscCiavimo priepuoliy lankyti mokyklg sudétinga. Mokytojai
turéty bati informuoti apie liga ir apie tai, kg daryti, jeigu priepuolis
prasidéty mokykloje.

3.3. Ar vaikas gali sportuoti?
Néra jokiy sportinés veiklos apribojimy. Taciau tai, kad vaikas daznai
nebuna rungtyneése ir treniruotése, gali sutrukdyti jam dalyvauti
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komandinése varzybose.

3.4. Kokia mityba rekomenduojama?
Néra specialios mitybos.

3.5. Ar klimatas turi itakos ligos eigai?
Ne, neturi.

3.6. Ar galima vaika skiepyti?

Taip, vaika galima ir reikia skiepyti, net jeigu tai gali iSprovokuoti
karsCiavimo priepuoli.

Taciau jeigu vaikas yra tuo metu gydomas, reikia informuoti gydant;j
gydytojg pries paskiriant gyvajg susilpnintg vakcing.

3.7. Lytinis gyvenimas, néstumas ir kontracepcija

Pacientai, sergantys mevalonatkinazes trukumu, gali gyventi normaly
lytinj gyvenimg ir turéti vaiky. Per néstuma priepuoliai linke retéti.
Rizika iStekéti uz partnerio, kuris yra mevalonatkinazés trikumo
nesiotojas, ypaC menka, nebent partneris buty kiles is tos pacios
Seimos. Jeigu partneris néra mevalonatkinazeés trukumo nesiotojas,
vaikai negali susirgti mevalonatkinazés trukumu.
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