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

2016’un turevi

2. TESHIS VE TEDAViI

2.1 Nasil Teshis Edilir?

Kimyasal ve genetik calismalara dayanarak tani koyulur.

Kimyasal testler; idrarda artmis mevalonik asit dizeyinin
gosterilmesidir. Uzmanlasmis laboratuvarlarda kan ve deri
hucrelerindeki mevalonat kinaz enzimi aktivitesi de olculebilir. Genetik
analizi ile MVK genlerindeki mutasyonlar tespit edilebilir.

Serum IgD konsantrasyonunun 6lcimu, artik, mevalonat kinaz eksikligi
icin tanisal bir test olarak gorulmemektedir.

2.2 Diger Onemli Testler Nedir?

Yukarida belirtildigi gibi laboratuvar testleri mevalonat kinaz eksikliginin
teshis edilmesinde onemlidir.

Eritrosit sedimentasyon hizi (sedim), CRP, serum Amiloid A proteini
(SAA), tam kan sayimi ve fibrinojen, ataklar esnasinda enflamasyonun
derecesini degerlendirmek icin 6nemlidir. Cocukta hastalik bulgusu
gorulmedigi zamanda da test sonuclarinin normal veya normale yakin
olup olmadigini gézlemlemek icin testlerin tekrarlanmasi gerekir.
idrar 6rnegi alinarak protein ve alyuvar varligina bakilir. Ataklar
esnasinda gecici degisiklikler olabilir. Amiloidozlu hastalarda idrarda
surekli protein saptanir.

2.3 Hastaligin Tedavisi veya Tam Sifayla iyilesmesi Miamkiin
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Muadur?
Hastaligin kesin tedavisi ve hastalik aktivitesinin kontrol altina
alinmasinda etkili oldugu kanitlanmis bir tedavi yoktur.

2.4 Hastalhigin Tedavisi Nasildir?

Mevalonat kinaz eksikliginin tedavisinde indometazin gibi steroid
olmayan iltihap giderici ilaclar; prednisolone gibi kortikosteroidler;
etanercept veya anakinra gibi biyolojik ajanlar kullanilabilir. Bu
ilaclardan hicbiri kesin etkili degildir ancak bazi hastalarda olumlu
sonuclar saglamaktadir. Mevalonat kinaz eksikligindeki etkinlik ve
guvenlilikleri hakkinda kanitlar halen yetersizdir.

2.5 llac Tedavisinin Yan Etkileri Nelerdir?

Yan etkiler, kullanilan ilaca bagli olarak degisir. Steroid olmayan iltihap
giderici ilaclar bas agrisi, mide Ulseri ve bébrek hasari yapabilir,
kortikosteridler ve biyolojik ajanlar enfeksiyona yatkinhgi artirir. Ayrica
kortikosteroidlerin bir cok yan etkisi olabilir.

2.6 Hastaligin Tedavi Ne Kadar Surmelidir?

Hayat boyu tedaviyi destekleyen bir veri yoktur. Normalde yas
blUyudukce hastaliginin siddetinde azalma egilimi vardir; bu durumu
dikkate alacak olursak hastaligi yatismis gorunen kisilerde ilaci kesmeye
calismak mantikli olacaktir.

2.7 Standart Olmayan veya Tamamlayici Tedaviler Var Midir?
Bu hastalikta kullanilabilen bu tip bir tedavi yoktur.

2.8 Hastaliga Sahip Cocuklar Hangi Siklikla Kontrol Edilmelidir?

Tedavi almakta olan cocuklarin yilda en az iki kez kan ve idrar tahlili
yaptirmalari gereklidir.

2.9 Hastalik Ne Kadar Siurer?
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Hastanin yasi ilerledikce belirtiler hafifleyebilir ama hayat boyu surer.

2.10 Hastaligin Uzun Donemli Prognozu (6ngorilen sonucu ve
seyri) Nasildir?

Yasla birlikte belirtiler hafifleyebilir ama mevalonat kinaz eksikligi hayat
boyu slren bir hastaliktir. Cok nadir de olsa, amiloidoza bagh olarak
basta bobrek olmak Uzere organ hasari gelisebilir. Cok ciddi etkilenmis
hastalarda zeka geriligi ve gece korlugu olusabilir.

2.11 Hastaligin Tamamen iyilesmesi Mimkiin Mudiir?
Hayir, cunku genetik bir hastaliktir.
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