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Untersuchungsmaterial EDTA-Vollblut Alternatives Material: entfallt
Mindestabnahmemenge 1ml
Auftragsanforderung IXSERV entfallt Anforderungsname: Hereditare Fiebersyndrome

Anforderungsformular

06 Molekulardiagnostik

Untersuchungsverfahren

Molekularbiologische Untersuchung (Amplifikationsverfahren)

Untersuchungstechnik

DNA Sequenzierung

Ergebnisverfiigbarkeit nach
Probeneingang

bis 2 Wochen

Indikation

Hyper-lgD-Syndrom (HIDS)

Mevalonatkinase-Defizienz (MKD)

Praanalytik

entfallt

Methode

DNA-Sequenzierung der Exone 2-11 und der angrenzenden intronischen Sequenzen des
Mevalonatkinase Gens (MVK, Chr. 12g24.11, OMIM 251170).

Hinweis

Die Mevalonatkinase-Defizienz (MKD) zahlt zu den seltenen monogenen autoinflammatorischen
Erkrankungen und tritt weltweit auf. Mutationen im Mevalonatkinase (MVK)-Gen fihren zu einer
verminderten Enzymaktivitat. Dadurch wird nach gegenwartigemVerstandnis die Biosynthese
regulatorisch wirksamer Isoprenoide gestort mit der Folge einer erhdhten Produktion von
proinflammatorischem Interleukin 1 beta. Die Vererbung der MKD folgt einem autosomal
rezessiven Erbgang. Die lebenslangeErkrankung beginnt bereits im ersten Lebensjahr mit monatlich
rezidivierenden, 4 bis 7 Tage andauernden hohen Fieberschiiben, bei denen eine erhéhte
Ausscheidung von Mevalonat im Urin auftritt. Typische Begleitsymptome sind schwere
gastrointestinaleBeschwerden, Splenomegalie, zervikale Lymphadenopathie, verschiedene
Hautverdanderungen und Gelenkschmerzen. Die Symptomatik kann durch Impfungen oder
Allgemeininfektionen getriggert werden. Charakteristisch ist eine dauerhaft erhéhtelmmunglobulin
D-Konzentration im Serum (Hyper-lgD-Syndrom), die jedoch bei einem Teil der Betroffenen nicht
nachweisbar ist. Nach der Kindheit wird die Symptomatik meist milder. Selten kommt es infolge
einer sekundaren Amyloidose durch Gewebeablagerungvon Serum-Amyloid A zu einer
Niereninsuffizienz. Von der MKD ist die Mevalonazidurie (OMIM 610377) abzugrenzen, die bei
vollstdndigem Aktivitdtsverlust der MVK neben Fieberattacken zu schwerer psychomotorischer
Retardierung, Gedeihstorung,Katarakten, Ataxien und Myopathien fiihrt.
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Stor- und Einflussfaktoren

Probenmaterial hamolytisch, lipamisch, ikterisch
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