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 1.什么是NLRP-12相关性回��？ 

 1.1.什么是NLRP-12相关性回��？ 
NLRP-12相关性回��是一种基因��病。相关基因是NALP12，在炎症信号通路中起作用。�
常周期性��并伴有一系列�床表�如�痛、关�痛或关��痛和皮疹。�床症状可能由受凉引
�.。如果不治�，�病可使人衰弱，但不至于威�生命。

 1.2�病常��？ 
�病非常罕�,目前,全世界不超�10例患者被确�。

 1.3�病的病因是什么？ 
NLRP-12相关性回��是一种基因��病。相关基因是NALP12。��改造的基因�致个体炎症
反�的紊乱。�种紊乱的确切机制�在研究中。

 1.4�病���？ 
�病是常染色体�性��病，是可以��的。�意味着如果得此病，需要父母中一个是患病的。
有�，家人中并没人患有此病，一个原因是在�孕期�基因遭到破坏，另一个原因是父母携�有
突�基因可能没有表�出�床症状或��表�非常�的症状。

 1.5我的孩子�什么会得�种病？能�防�？ 
�病��自携�有NLRP-12基因突�的父母，除了�生新生突�。携�有�突�基因的人不一定
会表�出�病的�床症状。�病目前�不能�防。

 1.6�病�染�？ 
�病是非�染性疾病。只有基因�生异常才可�致�病。
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 1.7�病的主要�床症状是什么？ 
主要的�床症状是��，��持��5-10天，然后�隔一段��（数周或数月）后再次�作。�
�常伴有其他的�床表�，包括�痛、关��痛，�麻疹性皮疹和肌痛。��可能由受凉引�。
只在一个家族中，��感�神�性耳�。

 1.8每个患病孩子都是一�的�？ 
�病在每个孩子身上并不相同，在�型和更�重型之��化。而且，甚至在同一个孩子，每次�
作的类型、持���和�重性可能不同。

 1.9�病在儿童和成人之�有差异�？ 
随着年�的增�，���得更少更�。但是在大部分患者中，会保持一定的活�度。

 2.�断和治� 

 2.1 如何�断？ 
一个医学�家根据通�体格��和家族史得到的�床症状来�疑�病。
在�作期，一些血分析�����是很有用的。�病只能通�基因分析来确�。需要与其他反复
��的疾病相�别。

 2.2化�的重要性 
��室��在NLRP-12相关性回��中起到重要作用。在�作�，�价炎症的程度，化�如CRP
、SAA和全血�胞�数起到重要的作用。
当患儿无症状后需要重复化�来�察�些�果是否回到或接近正常。需要一部分血来�行基因分
析。

 2.3�病能治愈�? 
�病不能够治愈。没有有效的治�方法�防�作。治�症状能够减�炎症和疼痛。一些控制炎症
的新�物目前正在研究中。

 2.4治�方法是什么？ 
�病的治�包括非甾体抗炎�如��美辛，糖皮�激素如�尼松�和生物制�如阿那白滞素。�
些�物没有一致的有效性，虽然�些�物好像�一些患者有帮助。缺乏有效性和安全性的�据。

 2.5�物治�的副作用是什么？ 
�物的副作用取决于所使用的�物。非甾体抗炎�可能引起�痛、胃��和��害。糖皮�激素
和生物制�增加感染的��。另外，糖皮�激素可能引起一系列的副作用。

 2.6治�需要持�多���？ 
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没有确切的数据支持�生治�。考�到随着患儿生�疾病改善的正常��，最好在疾病静止的�
候停�。

 2.7替代�法怎么�？ 
目前没有有效的替代�法

 2.8需要定期复�哪些指�？ 
患有�病的儿童需要每年至少复�两次血和尿

 2.9�病会持�多���？ 
�病是�生的，随着年�的增�症状会减�。

 2.10 �病的�期�后是什么？ 
虽然随着年�的增�症状会减�，但是�病是�生的。�病非常罕�，确切的�期�后�不清楚
。

 3.日常生活 

 3.1 �病�儿童和家庭的日常生活有什么影响？ 
生活�量或被周期性回��影响。�病常被延��断，�可能增加父母的焦�和一些不必要的治
�。

 3.2 上学怎么�？ 
�慢性病儿童来���上学非常重要。有几个因素可能会引起上学的��。因此有必要向老�解
�患儿可能的需要。不��了�患儿成功受教育，而且�了�同�人和成人接受和欣�，父母和
老��尽其所能�孩子以正常的方式参加学校活�。在���域的整合�年�患者来�非常重要
，也是�慢性病患者关�的目的。

 3.3运�怎么�? 
体育运�是任何儿童日常生活中非常重要的一方面。治�的目的之一就是�儿童尽可能的�行正
常生活，不要�他���和同�人有差异。在可忍受范�内，所有活�均可以参与。然而，在�
作期，需要限制体力活�或休息。

 3.4�食方面怎么�？ 
没有特殊的�食建�。一般来�，儿童需要和他年�相符的平衡的正常�食。�正在�育期的儿
童推荐富含蛋白�、�和�生素的平衡�食。�于服用糖皮�激素的患儿�避免�度�食，因�
�些�物可能引起食欲增加。
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 3.5天气会影响疾病的�程�？ 
寒冷可能会引起�床症状

 3.6孩子可以疫苗接种�？ 
是的，孩子可以�行正常的疫苗接种。在�行减毒活疫苗接种之前�告知接种医生，因�此类疫
苗可能与某些治�冲突。

 3.7病人的性生活、妊娠及生育控制？ 
目前�止，没有相关的文献�道。一般来�，像其他自身炎症性疾病，�了适�治�，最好提前
�行�划�孕，因�生物制��胎儿可能有副作用。

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                                4 / 4

http://www.tcpdf.org

