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Autoinflammatoriska sjukdomar

1.1 Allman inledning

Det senaste artiondets forskning har visat att nagra sallsynta
febersjukdomar ar arftliga sjukdomar. Vid manga av dessa sjukdomar ar
ocksa andra familjemedlemmar drabbade av aterkommande feber.

1.2 Vad betyder arftliga sjukdomar?

Det betyder att orsaken ar att en gen har forandrats (muterats).
Mutationen forandrar funktionen hos det protein som genen kodar for. |
varje cell finns tva kopior av alla vara cirka 20 000 gener. En kopia har
vi arvt frdn mamma och fran pappa. Arftligheten av en sjukdom kan
vara av tva olika typer, olika for olika sjukdomar.

1. Recessiv arftlighet. - autosomalt recessivt, vilket innebar att bada
foraldrarna ar friska barare av en muterad gen. Vid varje graviditet med
samma foraldrar ar sannolikheten 25 procent att barnet far den
muterade genen i dubbel uppsattning (en fran varje foralder). Barnet far
da sjukdomen. Sannolikheten for att barnet far den muterade genen i
enkel uppsattning ar 50 procent. Da blir barnet, liksom féraldrarna, frisk
barare av den muterade genen. Sannolikheten att barnet varken far
sjukdomen eller blir barare av den muterade genen ar 25 procent. -x-
kromsombundet recessiv. Ett specialfall ar om den muterade genen
finns pa X-kromosomen, en av de kdnsbestammande kromosomerna.
Man har en X-kromosom och en Y-kromosom, medan kvinnor har tva X-
kromosomer. X-kromosombundet recessivt arftliga sjukdomar
forekommer som regel bara hos man och nedarvs via vanligen friska
kvinnor som har en normal och en muterad gen. 2. Dominant arftlighet -
Autosomal dominant nedarvning innebar att om en av foraldrarna har
sjukdomen, det vill sdga har en normal gen och en muterad gen, sa blir
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sannolikheten for saval séner som déttrar att fa syndromet 50 procent.
De barn som inte har fatt ndgon gen med mutation far inte sjukdomen
och for den heller inte vidare. Det ar ocksa mdjligt vid dominant
arftlighet och x-kromsombunden arftlighet att sjukdomen uppkommit
som en nymutation. Mutationen har da oftast skett i en av féraldrarnas
konsceller (agg eller spermier). Sannolikheten att de pa nytt far ett barn
med sjukdomen uppskattas till mindre an 1 procent. Den nyuppkomna
mutationen hos barnet blir dock arftlig och kan foras vidare till nasta
generation.

1.3 Vad blir foljderna av den genetiska mutationen?
Mutationen paverkar det protein som genen kodar fér. Antingen blir
resultatet att inget protein produceras eller att proteinet far en
forandrad funktion. Vid febersjukdomar paverkas den inflammatoriska
processen sa att feber och inflammation utléses av sadant som hos
friska personer inte kan utlosa feber.
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