LABORATOR DIAQNOSTIKA

FMF diagnozu ssasen klinik gosteriglore asaslanir. Aile
farixi, 1-4 gin davam edan tipik periodik gizdirma va
serozit tutmalan musyysan etnik qrup mensali pasi-
yentin ilkin FMF diagnozunu tesdigloyir.

FMF xastaliyinin simptomlan musahida olunan xastali-
yin tayini vo ya tesdiglenmasi Ucun muxtalif laborator
andlizler aparilir:

Qanin kliniki analizi:

G// Leykositoz (leykositlerin/ag gan hiceyralerinin art-
masi) ve ECS-in coxalmasi ilfihabin varigindan xo-
bar verir, bunlar da sadecas tutmalar zamani agkar
oluna bilir.

Qanin biokimyavi analizi:

¢ Qanin kaskin faza zUlallannin (C-reaktiv zdlal/CRP) ve
fiorinogen (gan plazmasinin zUlall - asas funksiyasi
laxtalanma prosesinin muvafiq kecmasini tomin et-
makdir) saviyyasinin artmasi organizmndas iltihab ol-
dugunu gosterir ve sadeca tutmalar vaxti teyin oluna
bilir.

Genetik analiz:

¢ MEFV geni FMF xastaliyinden masul gendir. Genetik
analiz zamani bu gends FMF xestaliyine maxsus
olan genetik qusurlar (mutasiyalan) askar olunur.
Genetik analiz xestaliyin har dévrinde aparila biler.
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ARALIQ DSNizi QIZDIRMASI

XSSTSLIYIN OTURULMS YOLU

Referans Klinik Laboratoriya Markazinda MEFV geninin
11 mutasiyasi tayin olunur. Bununla birlikde MEFV geninin
sekans analizi ds iglenilir.

Aralig danizi qizdirmasi (FMF) en ¢ox rast galinen auto-
som resessiv irsi xastaliklerdan biridir. Bu xastalik gann,
sine vo ya oynaglarda agrl iltihab ve tekrarlanan
tutmalar seklinde xarakterize olunur. Adsaten bu
tutmalar peritonit, artrit, plevrit, qizdirma, darids
sapgilarvo agrilarla muasayist olunur.

Tutmalar zamani
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FMF xastaliyi autosom resessiv otlrllen bir xastalikdir,
ancag az sayda olsa da autosom dominant sekilde
OtUrdlen hallara da rast galinir.

Autosom dominant
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Hal-hazirda MEFV geninin 283-dan ¢ox gen dayisik-
likleri (mutasiyalar ve ya polimorfizmler) tasvir edilmis-
dir vo bunlardan 12-sine daha ¢ox rast galinir. Aralig
denizi qizdrmasina ssbsb olan 80-den ¢ox MEFV
gen mutasiyasi muayyan edilmisdir. Bu mutasiyalarn
bir coxu (80% hallarda) 10-cu ekzonda yerlogir. Daha
az rast galinen diger allel mutasiyalan 2-ci, 3-cU ve
5-ci ekzonlarda tesvir edilmisdir. Bunlardan 5 muto-
siya: Mé694V, Mé680I, Mé694I, V726A vo E148Q FMF
xastaliyinin sixigina (65-95%) gdre muxtalif etnik grup-
larda an ¢ox rast galinen mutasiyalardir.
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* HGVS - Human Genome Variation Society

XSSTOLIYIN FOSADLARI

Araliq Danizi Qizdirmasi mialice olunmadigda
muayysan fasadlar yarada bilsr:

Qanda modifikasiyaya maruz galmis ztlallar

Aralig denizi gqizdirmasi tutmalar zamani organizm mo-
difikasiyaya ugramis protfein istehsal etmays baslayir
(amiloid A). Bu proteinler organizmnds toplanaraq or-
ganlarin zerar gérmasing sabsb ola biler (amiloidoz).

Béyrak zadalanmasi

Amiloidoz bdyrayi zedsalayir vo nefrotik sindroma sebab
olur. Nefrotik sindrom bdyrak filter sistemi (glomeruli) za-
ror gérdlUyunda meydana galir. Bu veziyyatde olan in-
sanlar sidik ilo bdylk hacmda zdlal itirir. Bu sindrom
bdyrekde qgan laxtalanmasina (bdyrak venalarnin
frombozu) ve béyrek ¢atismazligina ssbab olur.

Oynaglarda agr

Aralig danizi gizdirmasi olan insanlarda artrit tez-tez rast
galinen xestalikierden biridir. ©n ¢ox diz, dirsek, fopug
Vo ¢canaqg oynaglanna tasir gostarir.
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