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INDIKACNI KRITERIA
Indikacni kritérium - Kyselina mevalonova
Souhrn: Stanoveni kyseliny mevalonové v mo¢i (Zédanka pro Biochemickou laboratof DPM)
Metoda: profilova, semikvantitativni, plynova a hmotnostni chromatografie
Material: moc z febrilni epizody autoinflamatorniho onemocnéni. VysSetieni ma vyssi vypovédni

hodnotu, pokud je provedeno z modi ziskané smichanim nékolika samostatné
vymocenych porci ziskanych v zacatku febrilni epizody

Preanalyticka faze:

- Sbér modi: 3 porce moci ziskané béhem prvnich 24-48 hodin febrilni epizody
smichejte v jedné nadobé

- Sebranou moc¢ béhem sbéru uchovavejte pfi teploté 0-8 °C a cely objem dodejte
k vySetfeni do 24 hodin

- Pokud neni mozné moc¢ dodat do laboratofe do 24 h od ukonéeni sbéru, odlijte
cca 10ml ze sebrané moci a tento vzorek co nejdfive zamrazte na -18° C a
dodejte do laboratore, transportujte mrazené

Dostupnost vysetreni:

2 tydny

Provadi:

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu — Diagnostické laboratore DPM,
kontaktni osoba Ing. Petr Chrastina (tel. 224967710)

Poznamky:

Na Zadanku do pole Klinické informace pfipiste poznamku, Ze se jedna o vysetreni
zamérené na deficit mevalonat-kinazy

Indikace:

Podezieni na autoinflamatorni onemocnéni spojené se zvySenym vylu¢ovanim kyseliny
mevalonové
- Deficit mevalonat kinazy (Mevalonate kinase deficiency; MKD) dfive Castéji
oznacovany jako Syndrom Hyper IgD (Hyperimmunoglobulin D syndrome; HIDS)

o Céaste¢né zachovala aktivita enzymu (do 10 %)

o Mirnéjsi fenotyp onemocnéni: recidivujici febrilni epizody (2-7 dni)
doprovazené dalsimi projevy (faryngitida, kréni lymfadenopatie, afty,
bolesti bficha s rliznym vegetativnim doprovodem, artralgie/artritida,
vyrazka)

o Laboratorné v prabéhu epizod nespecificky zvySena zanétliva aktivita

o Trigger: vakcinace, emoce, stres

o Riziko rozvoje amyloidézy

- Mevalonova acidurie (Mevalonic aciduria; MA) — patfi mezi typickd metabolicka
onemocnéni

o Témér zadna aktivita enzymu (0,1 %, nedetekovatelna)

o Tézky fenotyp onemocnéni: mentalni retardace, ataxie, neprospivani,
hypotonie, myopatie, katarakta

Interpretace:

- U zdravych osob neni kyselina mevalonova v modi detekovatelna.

- Kyselina mevalonova se hromadi a zvysené vylucuje modi diky snizené aktivité
enzymu mevalonat-kinazy.

- Nalez kyseliny mevalonové v moci by mél vést k vySetieni na specializovaném
pracovisti pro autoinflamatorni onemocnéni a ke genetické analyze
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