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1. MIKA ON NLRP12-GEENIIN LIITTYVA TOISTUVA KUUME?

1.1 Mika se on?

NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume on perinnollinen sairaus, jonka
taustalla vaikuttaa tulehdussignaalien valittamiseen osallistuva
NLRP12-geeni (NALP12-geeni). Potilaalla on toistuvia kuumekohtauksia
ja lisaksi myos muita oireita, kuten paansarkya, nivelkipuja, nivelten
turvotusta tai ihottumaa. Todennakoisesti oireet puhkeavat, kun potilas
altistuu kylmalle. Hoitamattomana tauti on erittain invalidisoiva, mutta
ei hengenvaarallinen.

1.2 Kuinka tavallinen se on?
Tauti on erittain harvinainen. Maailmassa on toistaiseksi todettu alle 10
tautitapausta.

1.3 Mika sen aiheuttaa?

NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume on perinndllinen sairaus.
NLRP12-geenissa (NALP12-geeni) tapahtuneen mutaation seurauksena
elimiston normaali tulehdusreaktio hairiintyy. Hairion tarkkaa
mekanismia tutkitaan, mutta sita ei ole viela selvitetty.

1.4 Onko se perinnollinen?

NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume on autosomissa vallitsevasti eli
dominantisti periytyva tauti, mika merkitsee, etta sairastuneen potilaan
vanhemmista ainakin toisella on sama tauti. Kenellakaan toisella
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perheenjasenellad ei kuitenkaan valttamatta ole toistuvia
kuumekohtauksia. Silloin uusi geenimuutos on voinut tapahtua
hedelmoityksen yhteydessa tai geenimuutosta kantava vanhempi on
kokonaan oireeton tai oireet ovat erittain lievia (vaihteleva
penetranssi).

1.5 Miksi lapsella on NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume?
Voidaanko se ehkaista?

Lapsi on sairastunut, koska han on perinyt muuttuneen NLRP12-geenin
jommaltakummalta vanhemmaltaan tai uusi geenimuutos on
tapahtunut lapsen hedelmoityksen yhteydessa. Geenimuutoksen
kantajilla saattaa esiintya NLRP12-geeniin liittyvan toistuvan kuumeen
oireita, mutta se ei ole valttamatonta. Tautia ei voi ehkaista.

1.6 Tarttuuko se?
NLRP12-geeniin liittyva toistuva kuume ei ole tarttuva tauti. Taudin
puhkeaminen edellyttaa geenimuutosta.

1.7 Mitka ovat sen paaasialliset oireet?

Taudin paaasiallinen oire on kuume. Kuume kestaa 5-10 vuorokautta ja
toistuu epasaannollisin valiajoin (vali voi olla muutamasta viikosta
useampaan kuukauteen). Kuumekohtausten aikana esiintyy myos muita
oireita, kuten paansarkya, nivelkipuja, nivelten turvotusta,
nokkosihottumaa tai lihaskipua (myalgia). Kuumekohtauksen laukaisee
todennakoisesti potilaan altistuminen kylmalle. Vain yhdessa perheessa
on todettu sisakorvan tai hermoratojen vaurioista aiheutuva kuulovika
(sensorineuraalinen huonokuuloisuus).

1.8 Onko tauti samanlainen kaikilla lapsilla?

Tauti ei ole kaikilla lapsilla samanlainen. Tautimuoto voi olla lieva,
keskivaikea tai vaikea, ja kuumekohtausten pituus ja vakavuus voivat
vaihdella samallakin lapsella.

1.9 Onko tauti lapsilla erilainen kuin aikuisilla?
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Kun lapsi kasvaa, kuumekohtausten vali pitenee ja oireet lievittyvat.
Valtaosalla potilaista, mahdollisesti kaikilla, tauti kuitenkin pysyy
aktiivisena.
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