A &
Q{r paediatric
) . . rheumatology
] o auropaan
X E society

www.printo.it/pediatric-rheumatology/TR/intro

Mevalonat Kinaz Eksikligi (MKD) (Veya Hiper Igd
Sendromu)

2016’un turevi

1. MKD NEDIR

1.1 Nasil Bir Hastaliktir?

Mevalonat kinaz eksikligi kalitsal bir hastaliktir. insan viicudunun
kimyasinda dogustan gelen bir kusurdur. Hastalar tekrarlayan ates
ataklarina eslik eden pek cok degisik yakinmadan sikayetcidirler. Bu
yakinmalar arasinda; lenf dugumlerinde (6zellikle boyun bdlgesi) agrili
sislik, deri dokuntasu, bas agrisi, bogaz agrisi, agiz ici ulserler, karin
agrisi, kusma, ishal, eklem agrisi ve eklem siskinligi bulunmaktadir. Bazi
hastalar daha ciddi etkilenir ve bu bireylerde bebeklik doneminde hayati
tehdit eden ates ataklari, gelisme geriligi, gorme bozuklugu ve bobrek
hasari gelisebilir. Pek cok hasta bireyde, kanda immunoglobulin D (IgD)
seviyesi yukselmistir, bu nedenle bir diger ismi “"hiper IgD periyodik
ates sendromu’’dur.

1.2 Ne Sikhkla Gorulur?

Nadir bir hastaliktir. Tum irklarda gorulmekle birlikte Hollandalilarda
daha yaygindir. Ancak Hollanda'da dahi hastalik sik degildir. Ates
ataklari, hastalarin cogunda alti yas altinda ve genellikle de bebeklikte
baslar. Mevalonat kinaz eksikligi her iki cinsde esit siklikta gorulur.

1.3 Hastaligin Sebepleri Nelerdir?
Mevalonat kinaz eksiligi kalitsal bir hastaliktir. Sorumlu olan gene MKD
adi verilmektedir. Bu gen bir protein olan mevalonat kinazi Uretir.
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Mevaloanat kinaz insan vicudunda saglikli normal kimyasal reaksiyon
icin gerekli olan protein yapida bir enzimdir. Bu kimyasal reaksiyon;
mevalonik asitin fosfo-mevalonik asite donusttrilmesidir. MVK geninde
bulunan her iki kopyanin da zarar gordigu hastalarda, mevalonik kinaz
enzim aktivitesinde yetersizlik goralur. Bu yetersizlik mevalonik asit
birikimine yol acar. Mevalonik asit ataklar sirasinda idrarda saptanabilir
ve bu durum karsimiza tekrarlayan ates ataklari ile gelir. MVK genindeki
mutasyon ne kadar ciddiyse hastalik o denli ciddi olmaya egilimlidir.
Sebep genetik olmakla birlikte bazen ates ataklari asi, viral enfeksiyon,
yaralanma veya duygusal gerginlik tarafindan tetiklenebilir.

1.4 Hastalik Kalitsal Midir?

Mevalonat kinaz eksikligi otozomal (cekinik) resesif gecislidir. Buna gore
bir kiside mevalonat kinaz eksikligi olmasi icin biri anneden ve digeri
babadan gelen iki mutasyonlu gen tasimasi gereklidir. Bu nedenle,
genelde hem anne hem de baba tasiyicidir (tasiyici sadece tek
mutasyonlu gene sahiptir ama hastalik yoktur) ve hasta degillerdir.
Boyle bir ciftin mevalonat kinaz eksikligi olan baska bir cocuga sahibi
olma riski 1:4't0r.

1.5 Neden Benim Cocugum Hasta Oldu? Onlenebilir miydi?
Cocugunuz hastadir cinkd mevalonat kinaz Ureten genin her iki
kopyasinda da mutasyon vardir. Hastalik 6nlenemez. Cok ciddi
etkilenmis ailelerde, dogum oncesi (antenatal) tani dasunulebilir.

1.6 Hastalik Bulasici Midir?
Hayir bulasici degildir.

1.7 Hastaligin Baslica Belirtileri Nelerdir?

Hastaligin baslica bulgusu, titremekle baslayan atestir. Ates 3-6 gun
surer ve dUzensiz araliklarla (haftalar ila aylar arasinda degisir)
tekrarlar. Ates ataklarina cok cesitli belirtiler eslik eder. Bu yakinmalar
arasinda; lenf dugumlerinde (6zellikle boyun bdlgesi) agrili sislik, deri
dokuntusu, bas agrisi, bogaz agrisi, agiz ici ulserler, karin agrisi, kusma,
ishal, eklem agrisi ve eklem siskinligi bulunmaktadir. Bazi bireyler daha
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ciddi etkilenir ve bunlarda bebeklikte hayati tehdit eden ates ataklari,
gelisme geriligi, géorme bozuklugu ve bdbrek hasari gelisebilir.

1.8 Hastalik Her Cocukta Ayni Midir?
Hastalik her cocukta ayni degildir. Ayrica, ayni cocukta bile her
seferinde atagin tipi, suresi ve ciddiyeti degisebilir.

1.9 Hastalik Cocuklarda ve Eriskinlerde Farkh Midir?

Hasta buyudukce ates ataklarinin sikligi ve siddeti azalma egilimindedir.
Ancak hastalarin cogunda hastalik aktivitesi bir miktar varhgini
surdurur. Bazi yetiskin hastalarda, anormal protein birikiminden
(amiloidoz) kaynakli organ hasari gelisebilir.
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