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Ailesel Akdeniz Atesi (AAA)

2016’un turevi

1. AAA NEDIR

1.1 Nedir?

Ailesel Akdeniz Atesi (AAA; ingilizce kisaltmasi FMF) genetik gecisli bir
hastaliktir. Hastalarin tekrarlayan atesli donemlerine eslik eden karin,
godgus veya eklem agrisi, eklemde sisme gibi yakinmalari vardir.
Hastalik genellikle Akdeniz ve Orta Dogu halklarini, 6zellikle Yahudiler
(daha cok Sefarad Yahudileri), Turkler, Araplar ve Ermenileri etkiler.

1.2 Ne kadar yaygindir?

Yuksek riskli toplumlarda hastaligin sikhigi binde 1 ila 3 arasindadir.
Diger etnik topluluklarda seyrek gérular. ilgili genin kesfinden beri,
italyanlar, Yunanlar ve Amerikallar gibi, hastaligin seyrek géraldigu
dusunulen toplumlarda dahi teshis edilmeye baslanmistir.

Hastalarin yaklasik %90'inda AAA ataklari 20 yas oncesi baslar. Bu
grubun da yaridan fazlasinda ataklar, hayatin ilk on yilinda ortaya cikar.

1.3 Hastaligin nedenleri nelerdir?

AAA genetik bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen MEFV geni
olarak adlandirilir ve iltihabin dogal olarak c6zulmesinde gorev alan bir
proteini etkiler. AAA’da oldugu gibi, eger bu genin yapisinda bir
degisiklik (mutasyon) varsa, iltihap kontrol mekanizmasinda gerektigi
gibi islemeyecek ve hastada atesin eslik ettigi ataklar ortaya cikacaktir.

1.4 Kalitsal midir?
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Cogunlukla otozomal resesif (cekinik) olarak aktarilir, yani genelde
ebeveynlerde hastaligin belirtileri yoktur. Bu tarz genetik gecisin
anlami, AAA hastasi olmak icin, biri anneden digeri babadan gelen
mutasyona ugramis iki MEFV geninin, kiside bir araya gelmesi
gerektigidir. Yani, her iki ebeveyn de hastaligin tasiyicisidir (tasiyici,
kendisi hasta degildir fakat mutasyona ugramis gene sahiptir). Hastalik
ailede goruluyorsa, hastalar genellikle kardes, kuzen, amca/dayi veya
uzak akraba olacaktir. Fakat, olgularin kicuk bir kisminda goraldtugu
gibi, eger ebeveynlerden birisinde AAA var ve digeri de taslyici ise
cocuklarinda hastalik géralme olasiliglr %50'dir. Hastalarin az bir
kisminda genin bir hatta iki kopyasi dahi normal goriunmektedir.

1.5 Cocugumda bu hastalik neden oldu? Onlenebilir mi?
Cocugunuz bu hastaliga, AAA’ya neden olan mutasyona ugramis genleri
tasidigi icin yakalandi.

1.6 Bulasici midir?
Hayir degildir.

1.7 Baslica belirtileri nelerdir?

Hastaligin baslica belirtileri tekrarlayan ates ve buna eslik eden karin
agrisi, gégus agrisi veya eklem agrilaridir. Karin agrisi en sik gorulen
yakinmadir ve hastalarin yaklasik %90’inda gorultr. Gogus agrisinin
oldugu ataklar, olgularin %20-40"inda, eklem agrisi ise %50-60'inda
goruladr.

Genellikle cocuklarin tekrarlayan karin agrisi ve ates gibi belirli bir atak
tipinden yakinmalarn olur. Yine de bazi hastalar, yakinmalarin tekli veya
coklu hallerde bulundugu farkli atak tipleri gorulebilir.

Bu ataklar genelde kendi kendini sinirlar (yani tedavi gerektirmeden
iyilesir) ve 1-4 gun surer. Hastalar atak sonunda butunuyle iyilesmistir
ve ataklar arasinda tamamen saglikhdir. Bazi ataklar o kadar agrili olur
ki hasta veya aile tibbi yardima basvurur. Bazi ciddi karin agrisi ataklari
akut apandisiti taklit edebilir ve bu nedenle bazi hastalar, apandistin
alinmasi gibi gereksiz ameliyatlar gecirebilir.

Ancak ayni hastada bile bazi ataklar o kadar hafif olur ki karindaki
sikintilarla kanistirilir. Bu da bu AAA hastalarinin fark edilmesinde gugluk
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cekilmesinin nedenlerinden biridir. Karin agrisi esnasinda ¢cocuk
genellikle kabizdir ve iyilesince duzelerek, diski kivami yumusar.
Hastada bir atakta yuksek, diger atakta ise daha hafif bir ates olabilir.
GoOgus agrisi genelde sadece tek tarafi etkiler ve bazi ataklarda hastanin
derin nefes almasini engelleyecek kadar siddetli olabilir. Birka¢ gun
icinde duzelir.

Agirlikh olarak bir seferde yalniz bir tek eklem etkilenir (mono-artrit). Bu
sikhikla ayak bilegi veya diz eklemidir. Eklem sisligi cocugun yurimesini
engelleyecek kadar fazla ve agrili olabilir. Hastalarin yaklasik Utcte
birinde etkilenmis olan eklemin tGzerinde kirmizi renkli deri dokuntusu
vardir. Eklem ataklari, diger ataklardan daha uzun strer ve agrinin
tamamen gecmesi dort gunden iki haftaya uzanan bir surede olur. Bazi
cocuklarda hastaligin tek bulgusu tekrarlayan eklem agrisi ve sisligi
olabilir ve bu durum hastanin akut romatizmal ates veya cocukluk cagi
idiyopatik artiriti gibi yanlis tanilar almasina neden olur.

Vakalarin %5 ila 10’u civarinda eklem tutulumu kroniklesir ve ekleme
zarar verebilir.

Bazi vakalarda AAA’in karakteristik dokuntusu olan erizipel (yilancik)
benzeri dokuntd vardir ve bacaklar ve eklemlerde gorulur. Bazi
cocuklarda bacak agrilari olabilir.

Nadiren ataklarda tekrarlayan perikardit (kalbi disaridan saran zarin
iltihaplanmasi), miyozit (kas iltihaplanmasi), menenijit (beyin ve
omuriligi saran zarin iltihaplanmasi) ve periorsit (testis etrafinda
iltihaplanma) gorulebilir.

1.8 Olasi komplikasyonlar nelerdir?

Kan damarlarinin iltihabi (vaskaulit) ile seyreden Henoch-Schonlein
purpurasi ve poliarteritis nodosa gibi bazi hastaliklar AAA’lI cocuklarda
diger cocuklara oranla daha sik olarak gorulir. Tedavi edilmemis AAA
vakalarinda gorulen en ciddi yan etki, amiloidoz gelisimidir. Amiloid
bobrek, sindirim kanali, deri ve kalp gibi organlarda biriken ve o6zellikle
bobreklerde asamali islev kaybina neden olan 6zel bir proteindir. AAA’'ya
0zgu bir bulgu degildir ve 6zellikle uygun sekilde tedavi gormemis diger
kronik iltihapli hastaliklari kétilestirebilir. idrarda protein varligi, tan
icin bir ipucu olabilir. Sindirim kanalinda veya bobrekte de amiloid
bulunmasi, taniyi teyit edecektir. Uygun dozda colchicine (kolsisin)
tedavisi (bkz. ilac tedavisi) alan cocuklar bu hayati tehdit eden
rahatsizliktan gtvende olurlar.
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1.9 Hastalik her cocukta ayni midir?
Her cocukta ayni degildir. Ayrica, her seferde ataklarin tipi, suresi ve
ciddiyeti, ayni cocukta bile degiskendir.

1.10 Cocuklardaki hastalik eriskinlerdeki hastaliktan farkli
midir?

Genel olarak, cocuklarda AAA yetiskinlerdekiyle benzerdir. Ancak,
hastaligin artrit (eklem iltihaplanmasi) ve miyozit gibi bazi 6zellikleri
cocukluk caginda daha fazla gorultr. Hastanin yasi ilerledikce ataklarin
siklig1 genelde azalir. Periorsit erkek cocuklarinda yetiskin erkeklerden
daha fazla gorulur. Amiloidoz riski erken baslangicli, tedavi edilmemis
hastalarda daha yuksektir.
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