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1. VSEOBECNY UVOD K AUTOINFLAMACNYM OCHORENIAM

1.1. VSeobecny uvod

NajnovsSie pokroky vo vyskume jasne ukazali, ze niektoré zo zriedkavych
horuckovitych choréb su spbésobené genetickou poruchou. U viacerych z
nich trpia navratnymi hordckami aj viaceri Clenovia rodiny.

1.2. Co znamena pojem geneticka porucha?

Geneticka porucha znamena, Ze gén bol zmeneny udalostou, ktora sa
nazyva mutacia. Mutacia meni funkciu génu, ktory potom poskytuje
nespravnu informaciu telu a spoésobuje chorobu. V kazdej bunke sa
nachadzaju dve kopie kazdého génu. Jedna képia je zdedena od matky
a druha zdedend od otca. Existuju dva typy dedi¢nosti:

1 - Recesivny: v tomto pripade obe kdpie génu nesu mutaciu. Rodicia
sU vacsinou nosi¢mi mutdacie len na jednom z ich dvoch génov. Nie su
chori, pretoze choroba sa objavuje iba vtedy ak su postihnuté oba gény.
Riziko zdedenia mutacie od oboch rodicov je u dietata 1:4. 2 -
Dominantny: v tomto pripade staci jedna mutacia na to, aby sa choroba
prejavila. Ak je jeden z rodicov chory, riziko prenosu na dieta je 1:2. Je
takisto mozné, ze ani jeden z rodiCov nie je nosiCom mutacie a tento
pripad sa nazyva mutacia de novo. Ku zmene génu dojde pocas pocatia.
Teoreticky v takomto pripade nie je ziadne riziko opakovania mutacie
pre dalSie dieta (iba nahodné). AvSak potomkovia takto chorého dietata
maju také isté riziko postihnutia ako pri dominantnej dedicnosti t.j. 1:2.

1.3. Akeé su nasledky genetickej poruchy?
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Mutacia narusi produkciu Specifickej bielkoviny a poskodi jej funkciu.

Mutovana bielkovina podpori zapalovy proces a dovoli niektorym
spustacom, ktoré nie s schopné vyvolat zapal u zdravych l'udi, aby
vyvolali horucku a zapal u postihnutej osoby.
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