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1. CE ESTE DMK

1.1 Ce este aceasta boala?

Deficitul de mevalonat kinaza este o boala genetica. Este o eroare
biochimica innascuta a organismului. Pacientii sufera de crize recurente
de febra, insotite de o varietate de simptome. Acestea includ
tumefierea dureroasa a ganglionilor limfatici (mai ales la nivelul
gatului), eruptii pe piele, dureri de cap, dureri de gat, ulceratii la nivelul
gurii, dureri abdominale, varsaturi, diaree, dureri si tumefieri articulare.
Persoanele sever afectate pot prezenta atacuri de febra care pot pune
viata In pericol la varsta de sugar, incetinirea dezvoltarii organismului,
afectarea vederii si leziuni ale rinichilor. La multe din persoanele
afectate se constata cresterea unei componente din sange,
imunoglobulina D (IgD), de unde deriva si denumirea alternativa de
"sindromul de febra periodica cu hiper IgD".

1.2 Cat este de frecventa?

Boala este rara; ea afecteaza persoane din toate grupurile etnice, dar
este mai frecventa in randul olandezilor. Frecventa bolii, chiar si in
Tarile de Jos, este foarte scazuta. La marea majoritate a pacientilor
atacurile febrile incep Tnainte de varsta de sase ani, de obicei la varsta
de sugar. Deficitul de mevalonat kinaza afecteaza atit baietii cat si
fetele, in mod egal.
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1.3 Care sunt cauzele bolii?

Deficitul de mevalonat kinaza este o boala genetica. Gena responsabila
se numeste MKD. Gena codifica o proteina numita mevalonat kinaza.
Mevalonat kinaza este o enzima, o proteina care faciliteaza o reactie
chimica necesara pentru functionarea normala a organismului. Aceasta
reactie este reprezentata de transformarea acidului mevalonic in acid
fosfomevalonic. La pacientii cu DMK, ambele copii ale genei MKD sunt
anormale, conducand la o activitate insuficienta a enzimei mevalonat
kinaza. Acest lucru duce la acumularea de acid mevalonic, care va
aparea in urina in timpul episoadelor acute de febra. Din punct de
vedere clinic, rezultatul este febra recurenta. Cu cat gena MKD este mai
afectata, cu atat boala va fi mai severa. Desi cauza este genetica,
uneori atacurile febrile pot fi provocate de vaccinari, infectii virale,
traumatisme sau stres emotional.

1.4 Este o boala mostenita?

Deficitul de mevalonat kinaza se mosteneste ca o boala autozomal
recesiva. Acest lucru inseamna ca, pentru a dezvolta boala, o persoana
are nevoie de doua gene mutante, una de la mama, iar cealalta de la
tata. Prin urmare, ambii parinti sunt purtatori (un purtator are doar o
copie mutanta, dar nu boala), dar nu prezinta semnele si simptomele
bolii. Pentru un astfel de cuplu, riscul de a avea un alt copil cu deficit de
mevalonat kinaza este de 1: 4.

1.5 De ce copilul meu are aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul are boala deoarece are mutatii in ambele copii ale genei care
produce mevalonat kinaza. Boala nu poate fi prevenita. in familiile
foarte grav afectate, se poate face diagnosticul prenatal.

1.6 Este o boala contagioasa?
Nu, boala nu este contagioasa.

1.7 Care sunt principalele simptome?
Principalul simptom este febra, de multe ori incepand cu frisoane. Febra
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dureaza aproximativ 3-6 zile si se repeta la intervale neregulate
(saptamani sau luni). Accesele de febra sunt insotite de o varietate de
simptome. Acestea pot include tumefierea dureroasa a ganglionilor
limfatici (mai ales la nivelul gatului), eruptii pe piele, dureri de cap,
dureri de gat, ulceratii la nivelul gurii, dureri abdominale, varsaturi,
diaree, dureri si tumefieri articulare. Persoanele sever afectate pot
prezenta atacuri de febra care pot pune viata in pericol la varsta de
sugar, incetinirea dezvoltarii organismului, afectarea vederii si leziuni
ale rinichilor.

1.8 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Boala nu se manifesta la fel la toti pacientii. In plus, tipul, durata si
severitatea atacurilor pot fi diferite de fiecare data, chiar si la acelasi
copil.

1.9 Este boala la copii diferita de boala in cazul adultilor?

Pe masura ce pacientii cresc, atacurile febrile tind sa devina mai rare si
mai usoare. Cu toate acestea, o oarecare activitate a bolii ramane la
cele mai multe, daca nu la toate persoanele afectate. Unii pacienti
adulti dezvolta amiloidoza, care consta in leziuni ale organelor datorate
depozitelor de proteine anormale.

2. DIAGNOSTIC SI TRATAMENT

2.1 Cum este diagnosticata?

Diagnosticul se bazeaza pe studii chimice si analize genetice.

Din punct de vedere chimic, cantitatea anormal crescuta de acid
mevalonic poate fi detectata in urina. Laboratoare specializate pot
masura, de asemenea, activitatea enzimei mevalonat kinaza in sange
sau in celulele din piele. Analiza genetica este realizata pe ADN-ul
pacientului, in care pot fi identificate mutatii ale genei MVK.
Masurarea concentratiei serice IgD nu mai este considerata un test
diagnostic in cazul deficitului de mevalonat kinaza.

2.2 Care este importanta analizelor?
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Dupa cum s-a mentionat mai sus, testele de laborator sunt importante
in diagnosticul deficitului de mevalonat kinaza.

Teste precum viteza de sedimentare a hematiilor (VSH), proteina C
reactiva (PCR), proteina amilodului seric A (AAS), hemoleucograma sau
fibrinogenul, sunt indicate in timpul unui atac, pentru a cuantifica
gradul inflamatiei. Aceste teste sunt repetate dupa ce copilul devine
asimptomatic, pentru a vedea daca s-au normalizat ori s-au apropiat de
valorile normale.

O proba de urina este de asemenea testata pentru a controla prezenta
proteinelor si a hematiilor. Pot exista modificari temporare in timpul
atacurilor. Pacientii cu amiloidoza vor avea nivele persistente de
proteine in urina.

2.3 Boala poate fi tratata sau vindecata?
Boala nu poate fi vindecata si nu exista tratamente cu adevarat
eficiente pentru a controla activitatea bolii.

2.4 In ce consta tratamentul?

Tratamentele pentru deficitul de mevalonat kinaza includ medicamente
anti-inflamatorii nesteroidiene (cum ar fi indometacin), corticosteroizi
(cum ar fi prednisolonul) si agentii biologici (cum ar fi etanercept sau
anakinra). Niciunul dintre aceste medicamente nu pare a avea o
eficienta uniforma, dar ele pot fi utile la unii pacienti. Eficacitatea si
siguranta acestora in deficitul de mevalonat kinaza nu au fost inca
dovedite.

2.5 Care sunt efectele secundare ale tratamentului
medicamentos?

Efectele secundare depind de medicamentul utilizat. AINS pot cauza
dureri de cap, ulcere gastrice si leziuni renale; corticosteroizii si agentii
biologici cresc susceptibilitatea la infectii. In plus, corticosteroizii pot
provoca o mare varietate de alte efecte secundare.

2.6 Cat timp ar trebui sa dureze tratamentul?
Nu exista date suficiente care sa sustina terapia pe toata durata vietii.




Avand in vedere tendinta normala de ameliorare a bolii odata cu
fnaintarea in varsta, poate fi incercata retragerea medicatiei la pacientii
a caror boala pare sa fi intrat in remisie.

2.7 Care sunt terapiile neconventionale sau complementare?
Nu s-au publicat rapoarte care sa sustina eficacitatea acestora.

2.8 Ce fel de controale periodice sunt necesare?
Copiii aflati sub tratament trebuie sa efectueze analize de sange si de
urina cel putin de doua ori pe an.

2.9 Cat timp va dura boala?
DMK este o boala pe toata durata vietii, chiar daca simptomele pot
deveni mai usoare odata cu Tnaintarea in varsta.

2.10 Care este prognosticul (evolutia pe termen lung a bolii) ?
Deficiul de mevalonat kinaza este o boala ce poate dura toata viata,
chiar daca simptomele pot deveni mai usoare odata cu Tnaintarea in
varsta. Foarte rar, pacientii dezvolta leziuni ale organelor, in special la
nivelul rinichilor, datorita amiloidozei. Pacientii cu afectare foarte severa
pot dezvolta probleme mentale si afectarea severa a vederii pe timpul
noptii.

2.11 Este posibila vindecarea completa?
Nu, deoarece este o boala genetica.

3. VIATA DE ZI CU ZI]

3.1 Cum poate afecta boala viata de zi cu zi a copilului si a
familiei?

Atacurile frecvente interfereaza cu viata normala de familie, uneori
putand afecta si viata profesionala a parintilor sau a pacientului. De
multe ori pot exista intarzieri considerabile in stabilirea unui diagnostic
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corect, ceea ce poate conduce la anxietatea parintilor si, uneori, la
proceduri medicale inutile.

3.2 Va afecta boala participarea copilului la activitatile
scolare?

Atacurile frecvente cauzeaza probleme privind frecventarea scolii.
Cadrele didactice ar trebui sa fie informate cu privire la boala si la
masurile ce trebuie luate in cazul in care se manifesta un atac in timpul
orelor de scoala.

3.3 Va afecta boala participarea copilului la activitatile
sportive?

Nu exista restrictii pentru practicarea sportului. Cu toate acestea,
absenta frecventa de la meciuri si antrenamente poate impiedica
participarea la sporturile de echipa.

3.4 Copilul va trebui sa urmeze un regim alimentar special?
Nu exista o dieta specifica.

3.5 Conditiile climatice pot influenta evolutia bolii?
Nu.

3.6 Sunt permise vaccinarile?

Da, copilul poate fi si trebuie vaccinat, chiar daca vaccinarile pot
declansa atacuri febrile.

Cu toate acestea, in cazul in care copilul este in tratament, medicul
curant trebuie sa fie informat Thainte de administrarea vaccinurilor vii
atenuate.

3.7 Care sunt consecintele pentru viata sexuala, sarcina,
contraceptie?

Pacientii cu deficit de mevalonat kinaza se pot bucura de activitate
sexuald normala si pot avea copii. in timpul sarcinii, atacurile tind s&
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scada. Riscul casatoriei cu un partener care sa fie purtator de DMK este
extrem de mic, cu exceptia situatiei cand partenerul provine din aceeasi
familie cu pacientul. In cazul in care partenerul nu este purtator al

mutatiei genei MKD, copiii cuplului nu vor avea deficit de mevalonat
kinaza.

717


http://www.tcpdf.org

