Informacija tévams

SU MEVALONATKINAZE SUSIJES PERIODINES KARSTLIGES
SINDROMAS (MSPKS)

Kas tai per liga?

Su mevalonatkinaze susijes periodinés karstligés sindromas (MSPKS), taip pat
vadinamas hiper IgD sindromu, yra paveldima pasikartojanti karstligé. Pacientams
kartojasi karstligés priepuoliai su odos bérimu, kaklo limfmazgiy padidéjimu,
vémimu, pilvo skausmais ir viduriavimu. Sunkiausia MSPKS forma nustatoma tada,
kai liga prasideda nuo gimimo ir zinoma kaip mevaloniné acidurija. Pacientai,
sergantys Sia liga, kencia nuo stipriy karstligés priepuoliy, atsilieka jy augimas, yra
neurologiniy pakitimy. Cia aptariama $velniausia MSPKS forma, Zzinoma kaip hiper
IgD ir periodinés karstligés sindromas (HIDS). Sis pavadinimas atsirades dél to, kad
daugeliui serganciy Sia liga pacienty yra nustatomas didelis baltymo IgD kiekis
Kraujyje.

Dél ko susergama?

MSPKS yra jgimta metaboliné liga. Ligos prieZastiS — paveldétas genas, vadinamas
MVK. Kiekvienas genas turi specifinio baltymo gamybai reikalinga koda. MVK turi
baltymo mevalonatkinazés kodg. Mevalonatkinaze yra fermentas, t.y. baltymas, kuris
palengvina chemine reakcija organizme. Siuo atveju i§ mevalonato susidaro
fosfomevalonatas — toks yra pirmasis zingsnis, gaminant daugyb¢ svarbiy misy
organizmui molekuliy. Vienas i§ gerai zinomy tokiy molekuliy pavyzdziy yra
cholesterolis.

GenetiSkai pazeisti fermentai pazeidZzia miisy organizmo metabolizmag, todél ir
MSPKS yra vadinama jgimta metaboline liga. Ligos sunkumas priklauso nuo
mevalonatkinazés trikumo laipsnio. Svelnesnés formos (HIDS) atveju fermento
aktyvumas sudaro 1-10 proc. palyginti su norma. MSPKS yra autoimuniné liga. Nors
ir yra tyrimy rezultaty, kol kas nezinoma, kokig reikSme turi mevalonatkinazés
trikumas karstligés ir uzdegimo atsiradimo procesams. Priepuolio metu vyksta
generalizuota uzdegimo reakcija. Tai gali turéti jtakos karstligés atsiradimui, apetito
praradima, leukocity padaugéjima, eritrocity nusédimo grei¢io ir C reaktyvaus
baltymo kiekio padid¢jimg. Kadangi néra jokios infekcijos, kuri sukelty uzdegima,
manoma kad MSPKS yra autoimuniné liga. Neaisku, kodél nuolat egzistuojantis
genetinis defektas, lemiantis ligos atsiradima, i$siskiria tik karstligés priepuolio metu.
Karstligés priepuoliai atsiranda spontanisSkai arba iSprovokuojami streso, lengvos
infekcijos ir labai daznai — vaiky skiepijimo. Moterims, serganc¢ioms MSPKS,
priepuol] gali iSprovokuoti menstruacijos. Nés¢ios moterys dazniausiai turi maziau
simptomy.

Ligos dazZnis



MSPKS yra reta liga. Visame pasaulyje liga aprasyta tik apie 200 pacienty. Dauguma
i3 jy turi $velnesng (HIDS) forma. Si forma daZniau yra sutinkama Vakary Europoje,
ypa¢ Olandijoje ir Prancizijoje. Sia liga vienodai daznai serga ir berniukai, ir
mergaités. Simptomai pasireiS8kia ankstyvoje vaikystéje, daZniausiai pirmaisiais
gyvenimo metais. Kaip ir dauguma Zmogaus geny, dvi MVK kopijos yra kiekvienoje
somatinéje lasteléje. Viena kopija paveldima i§ motinos, kita — i§ tévo. Periodiné
karstligé pasireiskia tada, kai abu MVK genai yra pazeisti. Tai autosominis
recesyvinis paveldéjimas. Ir motina, ir tévas turi tik po vieng pazeista MVK gena.
Kadangi jie turi vieng normalig geno kopija, o kita ne, patys neserga. Pora sveiky
nesiotojy gali perduoti pazeistus genus savo vaikams. Kiekvienas tokios poros vaikas
turi 50 proc. tikimybe, kad jis bus sveikas geno nesiotojas ir 25 proc., — kad turés
MSPKS. Jeigu pacientas nesutinka partnerio, kuris buity pazeisto geno nesiotojas, jo
arba jos vaikai bus sveiki neSiotojai. Jeigu pora sieja giminystés rySis, pazeisto geno
nesiojimo tikimybé padidéja.

Pagrindiniai simptomai

Karstligés priepuoliai, trunkantys 3-7 dienas, kartojasi kas 2-12 savaiciy. Priepuolis
prasideda staiga, daznai su Saltkréciu, biina Salti, pabalg ar net pamé¢lynave kojy
pirstai ir lupos. Kamuoja galvos, pilvo skausmai, netenkama apetito, skundziamasi
bendru negalavimu. Dauguma pacienty pykina, jie vemia ir (arba) viduriuoja.
Atsiranda odos bérimas, skausmingy 0py burnoje ir sgnariy skausmy, bet pagrindinis
poZzymis yra kaklo (arba kity kiino daliy) limfmazgiy padidéjimas.

Ligos diagnostika

Liga yra jtariama 1§ klinikiniy simptomy. Nors liga vadinama hiper IgD sindromu,
IgD kiekis kraujyje gali biiti normalus, ypa¢ maziems vaikams. Diagnozé gali biiti
jtariama i$ Slapimo, surinkto kar§¢iavimo metu, tyrimo, vadinamo chromatografija.
Ligos atveju chromatografija parodo mevalonings riigsties kiekio padidéjima Slapime.
Tada reikia atlikti specialy kraujo testa, iSmatuoti mevalonatkinazés aktyvuma kraujo
lgstelése. Gali biti atlickamas genetinis iStyrimas.

Laboratoriniai tyrimai priepuolio metu parodo padidéjus] uzdegimo rodikliy kiekj
(ENG, C reaktyvusis baltymas). Ig D (cirkuliuojantis imunoglobulinas) kiekis kraujo
serume yra padidéjes, nors pradinése ligos stadijose gali biiti ir nepadidéjgs.

Ligos gydymas

Liga neiSgydoma. Efektyvaus gydymo néra. Atlieckami tyrimai, ieSkant saugaus ir
efektyvaus gydymo biido. Kai kuriems pacientams padeda nesteroidiniai vaistai nuo
uzdegimo arba prednizolonas. Yra tyrin¢jamas TNF blokatoriy ir cholesterolio kiek;
mazinanciy preparaty efektyvumas.

Pacienta stebi vaiky reumatologas kas 3 mén., ligos paliméjimo atveju ar pagal
reikalg. Jis jverting bendra paciento biikle, galimg Salutinj vaisty poveikj, prireikus
kartoja tyrimus.



Ligos prognozeé

MSPKS yra viso gyvenimo liga. Lengvesné ligos forma (HIDS) daugeliui pacienty
metams bégant vis lengvéja. Kitos formos gali sukelti artritg, bet HIDS nesukelia
negrijZztamy organo pakitimy.



