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1. CO TO JEST NAWRACAJACA GORACZKA ZWIAZANA Z NLRP-12

1.1 Co to jest?

Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 to choroba genetyczna. Gen
odpowiedzialny za zachorowanie nosi nazwe NLRP-12 (lub NALP-12) i
odgrywa role w szlakach sygnalizacji zapalnej. Pacjenci cierpig z
powodu nawracajgcych przetomow gorgczkowych, ktérym towarzyszg
réoznego rodzaju objawy, takie jak bdl gtowy, bél lub obrzek stawéw oraz
wysypka skérna. Objawy prawdopodobnie zaostrza narazenie na chtéd.
Nieleczona choroba moze bardzo ostabiac pacjenta, ale nie zagraza jego
ZycCiu.

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?
Jest to bardzo rzadka choroba. Do tej pory na catym Swiecie rozpoznano
ja u mniej niz 10 pacjentéw.

1.3 Jakie sa przyczyny choroby?

Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 to choroba genetyczna. Gen
odpowiedzialny za jej wystgpienie nazywany jest NLRP-12 (lub
NALP-12). Genetycznie zmodyfikowany gen odpowiada za zaburzenia w
odpowiedzi zapalnej organizmu. Doktadny mechanizm tego zaburzenia
jest nadal badany.

1.4 Czy choroba jest dziedziczna?
Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 jest chorobg dziedziczong
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autosomalnie recesywnie. Oznacza to, ze, aby pacjent zachorowat na
nawracajgcg gorgczke zwigzang z NLRP-12 jeden z jego rodzicéw musi
by¢ nosicielem tej choroby. Czasem zaden z cztonkdw rodziny nie cierpi
na nawracajgce gorgczki: albo gen zostat uszkodzony podczas poczecia
dziecka (wéwczas médwimy o mutacji de novo), albo u rodzica bedgcego
nosicielem mutacji nie wystepujg objawy kliniczne choroby lub
wystepujg bardzo tagodne objawy (jest to tzw. zmienna penetracja
genu).

1.5 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?

Dziecko choruje na te chorobe, poniewaz albo odziedziczyto jg od
rodzica, ktéry jest nosicielem mutacji genu NLRP-12, albo doszto do
mutacji de novo. U osoby bedgcej nosicielem mutacji mogg, ale nie
muszg, pojawic sie kliniczne objawy nawracajgcej gorgczki zwigzanej z
NLRP-12. Aktualnie nie ma sposobu, zeby zapobiec tej chorobie.

1.6 Czy choroba jest zakazna?

Nawracajgca gorgczka zwigzana z NLRP-12 nie jest choroba zakazna.
Choroba moze rozwingc sie tylko u 0séb o genetycznych
predyspozycjach.

1.7 Jakie sa gtédwne objawy choroby?

Gtownym objawem jest gorgczka. Gorgczka trwa ok. 5-10 dni i nawraca
w regularnych odstepach czasu (tygodniach do miesiecy). Przetomom
gorgczkowym towarzysza réznego rodzaju objawy. Mogg one
obejmowacd bdle gtowy, bdl i obrzeki stawdw, pokrzywke i béle miesni.
Przetomy gorgczkowe prawdopodobnie zaostrza narazenie na chtéd.
Tylko u jednej rodziny zaobserwowano gtuchote czuciowo-nerwowa.

1.8 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?
Choroba nie u kazdego dziecka przebiega tak samo: moze przybierac
|zejszg lub ciezszg postad. Ponadto rodzaj, czas trwania i stopien
zaawansowania atakow moze byc¢ za kazdym razem inny u tego samego
dziecka.
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1.9 Czy choroba przebiega inaczej u dzieci i u dorostych?

W miare dojrzewania pacjenta ataki stajg sie zwykle coraz rzadsze i
stabsze. Jednak u wiekszosci, jesli nie u wszystkich chorych, choroba
pozostaje w pewnym stopniu aktywna.
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