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2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1 Ako sa ochorenie diagnostikuje?

Diagndza sa opiera o laboratdrne vysSetrenia a genetickd analyzu.

V mocdi sa zistuje abnormalne vysoka hladina kyseliny mevalénove,.
Specializované laboratérid dokdzu tiez urcit aktivitu enzymu mevalonat
kinazy v krvi alebo v koznych bunkach. Je mozné uskutocnit geneticku
analyzu pacientovej DNA, v ktorej sa daju identifikovat mutacie génu
MVK.

Vysetrenie hladiny IgD v sére sa uz nepovazuje za diagnosticky test pre
deficit mevalonat kinazy.

2.2 Aky je vyznam vysetreni?

Ako bolo spomenuté vyssie, laboratérne testy su dolezité pri
diagnostike deficitu mevalonat kinazy.

VySetrenia ako sedimentécia erytrocytov (FW), CRP, hladina sérového
amyloidu-A, krvny obraz a fibrinogén su dblezité pocCas atakov na
posudenie rozsahu zapalu. Po vymiznuti priznakov sa opakovanim
tychto testov skontroluje, ¢i sa vysledky normalizovali.

Vzorka mocu sa vySetri na pritomnost bielkovin a ¢ervenych krviniek.
PocCas atakov mézu nastat prechodné zmeny. U pacientov s
amyloiddézou sU v moci trvalo pritomné bielkoviny.

2.3 Da sa choroba liecit alebo vyliecit?
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Choroba sa neda vyliecit a toho ¢asu nie je znama efektivna liecba,
ktord by kontrolovala aktivitu ochorenia.

2.4 Aké su moznosti liecby?

LieCba deficitu mevalonat kindzy zahrffa nesteroidové protizapalové
lieky, ako indometacin, kortikosteroidy, ako prednizoldon a biolologické
lieky, ako etanercept a anakinra. Ziaden z tychto liekov nie je G¢inny vo
vSetkych pripadoch, ale kazdy z nich m6ze pomdct niektorym
pacientom. Stale vSak chyba dbkaz o ich Ulinnosti a bezpecnosti pri
lieCbe deficitu mevalonat kindzy.

2.5 Aké su vedlajsie ucinky medikamentdznej liecby?

Vedlajsie ucinky zavisia od typu lieku. Nesteroidové protizapalové lieky
mozu spdsobit bolesti hlavy, zalidocné vredy a poSkodenie obliciek;
kortikosteroidy a biologické lieky zvysSuju nachylnost na infekcie.
Kortikosteroidy maju okrem toho Siroké spektrum neziaducich ucinkov.

2.6 Ako dlho by mala liecba trvat?

Nie su zname Udaje, ktoré by podporovali celozivotnu liecbu. KedZe sa
stav pacientov zvycCajne vekom zlepsuje, je vhodné u pacientov s nizkou
aktivitou ochorenia pokusit sa lieCbu ukoncit.

2.7 Existuju alternativne moznosti liecby?
Doteraz neboli publikované studie o ucinnych alternativnych liecebnych
metddach.

2.8 Aké pravidelné kontroly su potrebné?
Sledované deti by mali absolvovat vysetrenia krvi a mocu najmene;
dvakrat ro¢ne.

2.9 Ako dlho ochorenie trva?
Ide o celozivotné ochorenie, aj ked' priznaky sa vekom zmiernuju.

2/3



2.10 Aka je dlhodoba prognoza (priebeh ochorenia a
vyhliadky)?

Deficit mevalonat kinazy je celozivotné ochorenie, aj ked priznaky sa
vekom mo6zu zmiernovat. Vel'mi zriedkavo sa u pacientov vyvinie
poskodenie organov, najma obliciek, sp6sobené amyloidézou. U tazko
postihnutych pacientov sa mdze vyvinut mentalna porucha a
Seroslepota.

2.11 Je mozné uplné uzdravenie?
Nie, pretoze ide o genetické ochorenie.
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