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2. DIJAGNOZA | TERAPIJA

2.1 Kako se postavlja dijagnoza?

Dijagnoza se zasniva na hemijskim i genetskim analizama.

Hemijski, abnormalno povisena mevaloni¢na kiselina se moze
detektovati u urinu. U specijalizovanim laboratorijama se takode moze
meriti aktivnost enzima mevalonat kinaze u krvi ili ¢elijama koze.
Genetske analize se izvode na DNK uzorku bolesnika i tako se mogu
otkriti mutacije MVK gena.

Merenje koncentracije IgD u serumu (krvi) nije vise dijagnosticki test za
ovu bolest.

2.2 Kakav je znacaj testova?

Kao Sto je ranije spomenuto, laboratorijske analize su znacajne za
dijagnozu nedostatka mevalonat kinaze.

Analize, kao Sto su brzina sedimentacije eritrocita (SE), CRP, serumski
protein amiloid A (SAA), kompletna krvna slika su vazne tokom samog
napada da bi se procenio stepen zapaljenja. Ove analize se ponavljaju i
kada je dete bez simptoma, da bi se proverilo da li se vrednosti vracaju
na normalu.

Uzorak urina se takode analizira, da bi se utvrdilo prisustvo proteina i
crvenih krvnih zrnaca. Tokom napada mogu postojati privremene
promene ovih parametara. Bolesnici sa amiloidozom ¢e imati
nepromenjene vrednosti proteina u urinu.
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2.3 Da li bolest moze da se ledi ili izleci?
Bolest se ne moze izlediti, niti postoji provereno uspesan tretman za
kontrolu aktivnosti bolesti.

2.4 Kako se bolest leci?

LeCenje nedostatka mevalonat kinaze ukljuCuje upotrebu nesteroidnih
antiinflamatornih lekova (NSAIL) , kao Sto je indometacin,
kortikosteroida kao Sto je prednizolon i bioloskih lekova, kao sto je
etanercept ili anakinra. Nijedan od ovih lekova nije efikasan za sve, ali
svaki od njih moze pomodi pojedinim bolesnicima. Efikasnost i
bezbednost ovih lekova joS uvek nije dokazana u ovoj bolesti.

2.5 Koji su nezeljeni efekti terapije?

Nezeljeni efekti zavise od leka koji se koristi. NSAIL mogu uzrokovati
glavobolje, ¢ir na Zelucu i ostecenje bubrega; kortikosteroidi i bioloski
lekovi povecavaju osetljivost na infekcije. Dodatno, kortikosteroidi mogu
uzrokovati sirok spektar nezeljenih efekata.

2.6 Koliko dugo treba da traje leCenje?

Ne postoje podaci koji govore u prilog dozivotne terapije. Uzimajudi u
obzir tok bolesti koja se poboljSava kako bolesnici stare, pametno je
pokusSati da se lek iskljuCi kod onih sa smirenom bolescu.

2.7 Da li se preporucuju alternativni nacini lecenja?
Ne postoje objavljeni podaci o efikasnosti ovih oblika terapije.

2.8 Kakve vrste periodicnih pregleda su potrebne?
Deca koja su na terapiji bi trebalo da rade analize krvi i urina najmanje
dva puta godisnje.

2.9 Koliko dugo ce bolest da traje?
Bolest je dozivotna, mada simptomi mogu biti blazi sa starenjem.
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2.10 Kakva je dugorocni tok (prognoza) bolesti?

Nedostatak mevalonat kinaze je dozivotna bolest, mada simptomi
bolesti mogu biti blazi sa starenjem. Veoma retko, kod bolesnika moze
nastati oStec¢enje organa, narocito bubrega, usled amiloidoze. Kod
bolesnika sa veoma teskim formama bolesti mogu nastati mentalna
osStecenja i noc¢no slepilo.

2.11 Da li je mogu¢é potpuni oporavak?
Nije mogud, jer je to genetska bolest.
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