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1. CO JE REKURENTNA HORUCKA SPOJENA S NLRP12

1.1. Co to je?

Rekurentna horucka spojend s NLRP12 je geneticky podmienené
ochorenie. Zodpovedny gén sa oznacuje ako NLRP12 (alebo NLRP12) a
zohrava ulohu v signalnych cestach zapalovej reakcie. Pacienti trpia
opakujucimi sa epizédami horucok sprevadzanymi dalSimi priznakmi
ako bolestami hlavy a kibov, opuchmi kibov a koZnou vyrazkou.
Priznaky mo6zu byt provokované chladom. Ak je ochorenie neliecené,
mobze byt zavazné, ale nie je Zivot ohrozujuce.

1.2 Ako casté to je?
Ochorenie je velmi zriedkavé. V sucasnosti je znamych menej ako 10
pacientov na celom svete.

1.3 Aké su priciny ochorenia?

Rekurentna horucka spojend s NLRP12 je geneticky podmienené
ochorenie. Zodpovedny gén sa oznacuje ako NLRP12 (alebo NLRP12).
Zmeneny gén sposobuje poruchu zapalovej odpovede organizmu.
Presny mechanizmus tejto poruchy je stale predmetom skimania.

1.4 Je to dedicné?

Rekurentna horucka spojena s NLRP12 sa dedi ako autozémovo
dominantné ochorenie. Kazdy pacient s tymto ochorenim preto
potrebuje mat aj jedného postihnutého rodica. Niekedy nie je postihnuty
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ziaden iny Clen rodiny: vtedy doslo k poSkodeniu génu pri splodeni
dietata (tzv. de novo mutacia) alebo rodic¢, ktory je nosiCom mutacie
nema klinické priznaky, alebo tieto su len vel'mi mierne (variabilna
penetrancia ochorenia).

1.5 Preco ma moje dieta toto ochorenie? Da sa mu predist?
Pokial' nedoslo k mutécii de novo, mé dieta ochorenie preto, lebo
zdedilo mutdciu v géne NLRP12 od jedného zo svojich rodicov. Osoba,
ktora je nosiCom mutacie moéze, ale aj nemusi mat klinické priznaky
rekurentnej horucky spojenej s NLRP12.

1.6 Je to infekcné?
Rekurentna horucka spojena s NLRP12 nie je infekCné ochorenie.
Vyvinie sa len u pacientov s prislusnou genetickou poruchou.

1.7 Aké su hlavné priznaky?

Hlavny priznak je horuicka. Trva priblizne 5-10 dni a opakuje sa v
nepravidelnych intervaloch (po tyzdnoch az mesiacoch). Ataky horucok
su sprevadzané réznymi priznakmi. K tymto patria bolesti hlavy, bolesti
a opuch kibov, Zihlavke podobnd vyrazka a bolesti svalov. Epizédy
horucok su pravdepodobne provokované chladom. Len v jednej rodine
bol pozorovany vyvoj percepcnej poruchy sluchu.

1.8. Je ochorenie rovnaké u vsetkych deti?

Ochorenie neprebieha rovnako u kazdého dietata. Prejavy su
premenlivé od miernej formy az po tazkd formu. NavySe méze byt typ,
trvanie a zavaznost atakov rozdielny aj u toho istého dietata.

1.9 Je ochorenie iné u deti a dospelych?

Ako pacienti dorastaju epizédy horidcok si menej Casté a miernejSie. Ale
nejaka aktivita ochorenia pretrvava u vacsiny ak nie vsetkych
postihnutych jedincov.
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