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Familiares Mittelmeerfieber
MEFV Genanalyse

* Was ist das familiare Mittelmeerfieber?

Das familidre Mittelmeerfieber ist die haufigste Form von hereditédren periodischen Fieberschiben.
Neben den Fieberanfdllen sind des weiterem einseitige Pleuritis, Peritonitis, Muskel- und
Gelenkschmerzen charakteristische Kennzeichen. Die Haufigkeit der Anfalle variiert von einmal
wdchentlich bis einmal im Jahr. Die Krankheit manifestiert sich dabei oft schon im Kindesalter. Die
Erkrankung ist vor allem bei Populationen aus dem 6stlichen Mittelmeerraumes verbreitet, in Folge der
Immigration tritt das Syndrom aber vermehrt auch in Mitteleuropa auf.

 Was ist die Ursache fiir das familiare Mittelmeerfie ber?

Ursache der Erkrankung sind Mutationen im MEFV Gen (auch als Marenostrin- oder Pyrin-Gen
beschrieben) auf Chromosom 16p. Bisher wurden insgesamt 29 verschiedene Mutationen entdeckt, die
sich vor allem in den Exons 2, 3, 5 und 10 finden. Die von der Gensequenz abgeleitete Proteinstruktur
lasst vermuten, dass das Protein als regulatorischer Transkriptionsfaktor dient, der Entziindungsherde
inhibiert. Ist das Protein verandert, kénnte es evtl. nicht mehr in der Lage sein, eine vermehrte
Stimulation der neutrophilen Granulozyten zu unterdriicken.

*  Wie erfolgt die Diagnose des familidren Mittelmeerf  iebers?

Eine Verdachtsdiagnose stellt sich auf verschiedene Kklinische Kriterien (Peritonitis, Pleuritis oder
isoliertes Fieber). Fur eine definitive Diagnose ist die molekulargenetische Analyse des MEFV Gens
sinnvoll, mit der eindeutig Mutationen in diesem Gen nachgewiesen werden koénnen. Die
molekulargenetische Analyse umfasst die Exons 2, 3, 5 und 10 des MEFV Gens und schlief3t die 12
haufigsten Mutationen sowie alle Polymorphismen und seltenen Mutationen in diesen Exons ein.

* Gibt es eine Therapie fur das familidre Mittelmeerf  ieber?

Die Therapie des Mittelmeerfiebers erfolgt tiblicherweise in Form des Mitosehemmstoffs Colchicin. Die
lebenslange Einnahme fihrt zu einer ginstigen Beeinflussung der Fieberschiibe und verhindert ganz
entscheidend Komplikationen und Folgeschaden wie z. B. ein Nierenversagen infolge systemischer
Amyloideinlagerungen.

* Wie kann eine MEFV Genanalyse angefordert werden?

Zur Anforderung der Genanalyse reicht es, ein EDTA-Blut-Réhrchen mit dem ausgefillten
Anforderungsformular an das Labor Renner zu schicken. Eine Kiihlung der Probe ist nicht notwendig.
Die Dauer der Genanalyse betragt etwa 2 Wochen, das Ergebnis wird schriftlich zugestellt.

Literatur:

Yepiskoposyan L, Harutyunyan A. Population genetics of familial Mediterranean fever: a review. Eur J Hum Genet. 2007;15:911-
916.

Lamprecht P, Timmann C, Ahmadi-Simab K, Gross WL. Hereditéres periodisches Fieber. Internist (Berl). 2004;45:904-11.

© Univ.-Doz. Prof. Dr. Wilfried Renner 2010

Labor fiir Molekularbiologische Analytik Schaftal 50 Tel +43 (0) 664 124 2483 www.labor-renner.at
Univ.-Doz. Prof. Dr. Wilfried Renner 8044 Kainbach bei Graz Fax +43 (0) 316 39 19 63 office@labor-renner.at



