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1. CO JE MKD?

1.1 Co to je?

Deficit mevalonat kindzy je dedi¢né ochorenie. Je to vrodena chyba
chemickych procesov v organizme. Pacienti trpia opakovanymi atakmi
horucky, ktoré su sprevadzané réznymi priznakmi. Medzi ne patri
bolestivé zvacSenie lymfatickych uzlin, vyrazka, bolesti hlavy, bolesti
hrdla, vredy v Ustach, bolesti brucha, vracanie, hnacka, bolesti a opuch
kibov. U tazko postihnutych pacientov sa mdzu vyvinut Zivot ohrozujlice
ataky horucky v ranom detstve, oneskorenie vyvoja, porucha zraku a
poskodenie obli¢iek. U mnohych je v krvi zvySena hladina
imunoglobulinu D, kvéli Comu sa choroba nazyva aj "hyper IgD syndrém
periodickej horucky".

1.2 Ako casto sa vyskytuje?

Ide o zriedkavé ochorenie; postihuje l'udi vSetkych etnickych skupin, ale
je CastejSie vSak u Holandanov. Vyskyt ochorenia, a to aj v Holandsku,
je nizky. Ataky horucky zacinaju u velkej vacsiny pacientov pred
Siestym rokom zivota, spravidla uz v dojcenskom veku. Deficit
mevalonat kinazy postihuje rovnako Casto chlapcov a dievcata.

1.3 Co sposobuje toto ochorenie?
Deficit mevalonat kinazy je dedi¢né ochorenie. Zodpovedny gén sa
nazyva MKD. Jeho produktom je bielkovina - mevalonat kinaza.
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Mevalonat kinaza je enzym - bielkovina umoznujica chemicku reakciu
potrebnu pre zdravie organizmu. Tato reakcia je premena kyseliny
mevaldénovej na kyselinu fosfomevaldénovu. U pacientov su obe képie
génu MVK poskodené, o ma za nasledok nedostatocnu aktivitu
mevalonat kindzy. To vedie k nahromadeniu kyseliny mevalénovej,
ktord sa objavi pocas horuc¢natych epizéd v moci. Klinickym dosledkom
je periodickd hortc¢ka. Cim horsia je mutécia génu MVK, tym zdvaznejsie
zvykne byt aj ochorenie. Napriek tomu, ze pric¢ina je genetickd, epizédy
horucky moézu provokovat ockovania, virusové infekcie, Urazy alebo
stres.

1.4 Je to dedicné?

Deficit mevalonat kinazy sa dedi autozémovo recesivnym spésobom. To
znamena, zZe Clovek musi mat dva mutované gény, jeden od matky a
jeden od otca, aby sa choroba prejavila. Obaja rodicia su teda nositelmi
jednej mutovanej képie génu, ale nemaju samotné ochorenie. U
takychto partnerov je riziko narodenia dalsSieho dietata s deficitom
mevalonat kinazy 1:4.

1.5 Preco ma moje dieta tuto chorobu? Da sa jej predist?
Dieta ma tdto chorobu, lebo ma mutované oba gény produkujlce
mevalonat kindzu. Ochoreniu sa nedé predist. Vo velmi tazko
postihnutych rodindch sa mo6ze zvazit prenatalna diagnostika.

1.6 Je to infekcéné ochorenie?
Nie, nie je.

1.7 Aké su hlavné priznaky?

Hlavnym priznakom je horucka, ktora casto zacina triaskou. Trva
priblizne 3-6 dni a opakuje sa v nepravidelnych intervaloch (tyzdne az
mesiace). Epizédy horucky su sprevadzané r6znymi priznakmi. Medzi ne
patri bolestivé zvacsenie lymfatickych uzlin (najma krénych), kozna
vyrazka, bolesti hlavy, bolesti hrdla, vredy v Ustach, bolesti brucha,
vracanie, hnac¢ka, bolesti a opuch kibov. U tazko postihnutych pacientov
sa mo6zu v dojcenskom veku vyvinut zivot ohrozujlce ataky horucky,
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oneskorenie vyvoja, porucha zraku a poskodenie oblicCiek.

1.8 Je choroba rovnaka u vsetkych deti?

Tato choroba nema u vsetkych deti rovnaky priebeh. Okrem toho sa
mbze typ, dlzka trvania a zavaznost epizdéd menit aj u toho istého
dietata.

1.9 Lisi sa ochorenie deti od ochorenia dospelych?

Pocet a zdvaznost horuckovych epizéd sa vekom znizuju a zmierfiuju.
Avsak choroba ostava u vacsiny, ak nie vSetkych, jedincov aktivna. U
niektorych dospelych pacientov sa vyvinie amyloiddza, Co je poskodenie
organov v désledku ukladania abnormalnych bielkovin.
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