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ARALIQ DONizi QIZDIRMASI

Araliq danizi qizdirmasi (FMF) an cox rast galinan autosom resessiv irsi xastaliklardan biridir. Bu xastalik garin, sins va ya

oynaqlarda agrili iltihab ve takrarlanan tutmalar saklinds xarakteriza olunur. Adatan bu tutmalar peritonit, artrit, plevrit,
qizdirma, darids sapgilar va agrilarla misayist olunur. FMF-in an agir fasadi amiloidozdur (organ va toxumalarda zilal
depozitlsrinin yaranmasi) adatan boyraklars (11% hallarda), bazan isa boyrakisti vazilsrs, bagirsaq, dalag,

agciyar va kisilarda testislara zararli tasir gostarir.
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XOSTOLiYiN OTURULMS YOLU

FMF xastaliyi autosom resessiv 6tirilan bir xastalikdir,
ancaq az sayda olsa da autosom dominant sakilds 6tirilen
hallara da rast galinir.
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Hal-hazirda MEFV geninin 283-dan ¢ox gen dayisikliklari (mutasiyalar ve ya polimorfizmlar) tasvir edilmisdir va
bunlardan 12-sina daha cox rast galinir. Araliq danizi qizdirmasina sabab olan 80-dan ¢cox MEFV gen mutasiyasi
miayyan edilmisdir. Bu mutasiyalarin bir coxu (80% hallarda) 10-cu ekzonda yerlasir. Daha az rast galinan digar allel
mutasiyalar 2-ci, 3-cl va 5-ci ekzonlarda tasvir edilmisdir. Bu mutasiyalardan E148Q 2-ci ekzonda, P369S 3-ci
ekzonda, F479L 5-ci ekzonda, M680I, 1692del, M694V, K695R, M694], V726A, A744S va R761H 10-cu ekzonda lokaliza
olur. Bunlardan 5 mutasiya: M694V, M680I, M694I, V726A va E148Q FMF xastaliyinin sixligina (65-95%) géra muxtalif

etnik gruplarda an cox rast galinan mutasiyalardir.

Referans Laboratoriyasinda MEFV geninin 11 mutasiyasi tayin olunur.
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XOSTOLIYIN FOSADLARI

Aralig Danizi Qizdirmasi xastsliyi mialica olunmadiginda miayyan fasadlar yarana bilsr:

Qanda modifikasiyaya ugramis ziilallar

Aralig danizi gizdirmasi tutmalari zamani badan modifikasiyaya ugramis protein istehsal etmays baslayir (amiloid A). Bu proteinlar badanda
toplanaraq organlarin zarar gérmasina sabab ola bilar (amiloidoz).

Boyrak zadalanmasi

Amiloidoz boyrayi zadslayir va nefrotik sindroma sabab olur. Nefrotik sindrom boyrak filter sistemi (glomeruli) zarar gérdiyiinds meydana galir.
Bu vaziyyatds olan insanlar sidik il boylk hacmds zdlal itirir. Bu sindrom bdyrakds gan laxtalanmasina (bdyrak venalarinin trombozu) ve béyrak
catismazlhigina sabab olur.

Qadinlarda sonsuzluq
Araliq danizi gqizdirmasi naticasinds yaranan iltihab gadinlarda reproduktiv organlara tasir gostararak sonsuzluga gstirib ¢ixara bilir.

Oynagqlarda agri
Aralig danizi gizdirmasi olan insanlarda artrit tez-tez rast galinan xastaliklardan biridir. 9n ¢ox diz, dirsak, topuq ve ¢anaq oynaglarina tasir gostarir.

Sitogenetik yeri: 16p13.3, 16-c1 xromosomun 13.3 movgeyinda olan qgisa (p) goludur.
Molekulyar yeri: 16-c1 xromosomda baza ciiti (base pairs) 3,242,028-dan 3,256,627 gadar (Homo Sapiens Annotasiya
Nasri 107, GRCh38.p2) (NCBI).
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LABORATOR DIAQNOSTIKA @

FMF diagnozu asasan klinik gdstarislara asaslanir. 1-4 gin davam edan tipik periodik qizdirma va serozit tutmalari miayysn
etnik grup mansali pasiyentin ilkin FMF diagnozunu tasdiglayir. FMF xastaliyinin aila tarixi ve kolxisin maddasina qarsi
musbat cavab bu diagnozu tasdiq edir. Fibrinogenin, SAA-nin (serum amiloid A) va C-reaktiv zilalin gandaki saviyyasi
spesifik deyil va FMF-in ilkin diagnozunun qoyulmasina kémak etmir. Lakin onlar xastaliyin gedisatinda va xastanin
mualicaya cavab reaksiyasinin izlanmasinde mihim shamiyyat dasiyir.

FMF xastaliyinin simptomlari miisahida olunan xastaliyin tayini va ya tasdiqlanmasi icin mixtalif laborator
analizlar aparilir:

Qanin kliniki analizi:

4
\/ Leykositoz (leykositlarin/ag gan hiceyralarinin artmasi) va ECS-in coxalmasi iltihabin varligindan
xabar verir, bunlar da sadace tutmalar zamani askar oluna bilir.
Qanin biokimyavi analizi:
<
\/ Qanin kaskin faza zilallarinin (C-reaktiv zilal/CRP) va fibrinogen (qan plazmasinin zilali - asas
funksiyasi laxtalanma prosesinin mivafiq kecmasini tamin etmakdir) saviyyasinin artmasi orqanizmda
iltihab oldugunu gostarir va sadaca tutmalar vaxti tayin oluna bilir.
Genetik analiz:
4
\/ MEFV geni FMF xastaliyindan masuliyyastli gendir. Genetik analiz zamani bu genda FMF xastsliyina
maxsus olan genetik qisurlar (mutasiyalari) askar olunur. Genetik analiz xastsliyin har dévrinda
aparila bilar.
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