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1. KAS IR MKT?

1.1 Kas tas ir?

Mevalonatkinazes trikums ir genétiska slimiba. Ta ir iedzimta kermena
klGda. Pacienti cieS no atkartotiem Iekmju drudziem kombinacija ar
daudziem citiem simptomiem. Raksturigie simptomi: limfmezglu
iekaisums (it Tpasi kakla), izsitumi, galvassapes, iekaisis kakls, culas
muté, védera sapes, vemsana, caureja, locitavu sapes un uztukums
locitavas. Smagi skartajiem pacientiem lekmes var but dzivibai
bistamas, var rasties attistibas traucéjumi un nieru bojajumi. Daudziem
cilvékiem, kurus skarusi Si slimiba, asins komponents imtnglobulins D
(IgD) ir paaugstinats, radot alternativu nosaukumu , hiper IgD periodiska
drudza sindroms".

1.2 Cik biezi slimiba sastopama?

St slimiba ir reti sastopama; ta var skart jebkuru etnisko grupu
iedzivotajus, bet tomér vairak raksturiga ta ir holandiesiem. Slimibas
sastopamibas biezums ir loti zems pat Niderlandé. Drudza Iékmes
vairumam pacientu sakas pirms 6 gadu vecuma sasniegsSanas biezak
raksturigas agrina béerniba. Mevalonatkinaze zenus un meitenes skar
vienadi biezi.

1.3 Kadi ir slimibas celoni?
Mevalonatkinazes trukums ir genétiska slimiba. Par slimibu atbildigais
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géns ir MKD. Géns razo proteinu, mevalonatkinazi. Mevalonatkinaze ir
ferments - proteins, kas veido kimisku reakciju, kas nepiecieSama
normalai veselibai. ST reakcija notiek parvérsoties mevalonatskabei par
fosfomevalonskabi. Pacientiem ir skarti abi MVK géni, ka rezultata
noverojama mevalonatkinazes enzima nepietiekama aktivitate. Ta
rezultata uzkrajas mevalonskabe, kas drudza IEkmju laika paradas
urina. Kliniski tas nozimeé atkartotu drudzi. Jo komplicétaka MVK gena
mutacija, jo smagaka slimiba. Lai ari slimibas célonis ir genétisks,
drudza Iekmes var provocét vakcinacijas, virusu infekcijas, ievainojumi
vai emocionalais stress.

1.4 Vai ta ir iedzimta?

Mevalonatkinazes trukums ir parmantota autosomali recesiva slimiba.
Tas nozime, ka abiem géniem jabut mutéetiem, vienam no mates un
otram no téva. Abi vecaki ir lielaki slimibas parnésataji (parnésatajam ir
tikai viens mutéts géns, tacu nav pati slimiba) neka pats pacients.
Sadiem pariem ir risks, ka bérnam bas mevalonatkinazes trikums ar
varbutibu 1:4.

1.5 Kapec manam bérnam ir Si slimiba? Vai no tas ir iespéjams
pasargaties?

Bérnam ir Si slimiba, jo abi géni, kas razo mevalonatkinazi ir mutéti. No
slimibas nav iespéjams pasargaties. Gimenem, kuras slimiba skarusi
Ipasi smagi, var tikt uzstadita atanetala diagnoze.

1.6 Vai ta ir lipiga?
Ne, ta nav.

1.7 Kadi ir slimibas galvenie simptomi?

Slimibas galvenie simptomi ir drudzis, kas parasti sakas ka drebuli.
Drudzis ilgst 3-6 dienas un atkartojas ar neregulariem intervaliem (no
nedélam lidz pat ménesSiem). Drudza Ie€kmes norisinas kopa ar
vairakiem citiem simptomiem. Tas var but sapigs uztukums limfmezglos
(it 1pasi kakla), izsitumi uz adas, iekaisis kakls, ¢ulas muté, védera
sapes, vemsana, caureja, locitavu sapes un uztukums locitavas.
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Smagos gadijumos drudzis var but dzivibai bistams: kavéet augsanas
attistibu, izraisit nieru bojajumus.

1.8 Vai slimiba visiem berniem izpauzas vienadi?

Slimiba neizpauzas visiem bérniem vienadi. Slimibas tips, ilgums un
|Ekmju smagums ikreiz var but atskirigs pat vienam un tam pasam
bernam.

1.9 Vai slimiba bérniem atskiras no slimibas pieaugusajiem?
Pacientam pieaugot, drudza Iekmém ir tendence samazinaties un klat
mazakam. Daziem pacientiem slimibas aktivitate var saglabaties, tomér
ne vairumam. Daziem pieaugusajiem pacientiem var attistities
amiloidoze, kas rodas olbaltumvielam nogulsnéjoties.
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