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1. CO JE TO REKURENTNi HORECKA SPOJENA S NRLP12

1.1 Co je to?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 patfi mezi dédi¢na onemocnéni.
Zodpovedny gen tohoto onemocnéni je oznacovan jako NRLP12 a
uplatrfiuje se v mechanismech prenosu zanétlivych podnétd. Pacienti
trpi opakovanymi zachvaty horeCek doporovazenymi radou dalsich
projevl jako jsou bolesti hlavy, bolesti a otoky kloubd, vyraZzka. Projevy
mohou byt spustény plsobenim chladu. Nelé¢ené onemocnéni mlze
vést k invaliditeé, ale neni zivot ohrozuijici.

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?
Jednd se o velmi vzacné onemocnéni. V soucasné dobé je ve svétée
znamo asi 10 pripadg.

1.3 Jaké jsou priciny nemoci?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 je dédicnym onemocnénim.
Zodpovédny gen je oznaCovany jako NRLP12 (nebo NALP12). Zménéeny
gen zodpovida za poruchu zanétlivé odpovéedi organismu. Presny
mechanismus této poruchy je dosud studovan.

1.4 Je nemoc dédicna?

Rekurentni horecka spojena s NRLP12 se dédi jako autozomalné
dominantni onemocnéni. To znamena, ze jeden z rodic¢d pacienta je
obvykle také postizen. Pokud nikdo v rodiné ditéte timto onemocnénim
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netrpi, mUze se jednat o tzv. mutaci de novo, tedy zménu genu v dobé
koncepce (oplodnéni), pripadné mize mit nemoc u jednoho z rodic
velmi mirny prlbéh a nemusi byt rozpozndna. Tento jev se oznacuje
jako variabilni penetrance.

1.5 Proc¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?

Dité onemocnélo, protoze zdédilo chorobu po jednom z rodic¢d, ktery je
nositelem zménéného genu NRLP12 nebo u ného doslo v raném stadiu
vyvoje k mutaci de novo. Osoba, ktera je nositelem zménéného
(mutovaného) genu mize, ale nemusi mit projevy rekurentni horecky
spojené s NRLP12. Rozvoji nemoci se neda predejit.

1.6 Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
Rekurentni horecCka spojena s NRLP12 neni infekCni chorobou.
Onemocnét mohou jenom jedinci s genetickou poruchou.

1.7 Jakeé jsou hlavni projevy onemocnéni?

Hlavnim projevem je horecka, ktera trva 5-10 dni a vraci se v
nepravidelnych intervalech (tydny az mésice). Ataky horecky jsou
doprovazené rliznymi symptomy jako napfr. bolesti hlavy, bolesti a
otoky kloubU, vyradzka a bolesti svall. Ataky mohou byt vyvolany
chladem. U jedné rodiny byla popsana ztrata sluchu.

1.8 Je nemoc u vSech déti stejna?

Ne, neni. Zavaznost nemoci kolisa mezi mirnymi a tézsimi formami.
Charakter, zavaznost a trvani jednotlivch atak se mohou liSit mezi
pacienty navzajem i mezi jednotlivymi atakami u jednoho pacienta.

1.9 LiSi se choroba v détstvi od dospélosti?
S pokracujicim rl@stem a vyvojem ditéte se ataky mohou zmirnovat,
nicméné urcitd mira aktivity onemocnéni pretrvava celozivotné.
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