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 1NALP-12נשנה הקשור לחוזר וחום 

 
 ?מה זה

 ויש לו, NALP-12הגן האחראי נקרא . הינו מחלה גנטית 1NALP-12נשנה הקשור לחוזר וחום 
נשנים המלווים במגוון חוזרים והמטופלים סובלים מהתקפי חום . תפקיד במסלולי איתות דלקתיים

ככל הנראה  חשיפה לקורה. ופריחה עוריתכאבי מפרקים או נפיחות מפרקים , תסמינים כגון כאב ראש
 .אך לא מסכנת חיים ,מאוד מחלישההמחלה עשויה להיות ללא טיפול . גורמת לתסמינים

 
 ?נפוץ זהעד כמה 

 .חולים זוהו ברחבי העולם 10-מפחות , נכון לעכשיו. המחלה נדירה ביותר
 

 ?מה גורם למחלה
הגן שעבר . NALP-12האחראי נקרא הגן . הינו מחלה גנטית NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום 

 .של הפרעה זו עדיין נחקר המדויקהמנגנון . להפרעה בתגובה הדלקתית של הגוףאחראי שינוי גנטי 
 

 ?תתורשתי יאההאם 
משמעות הדבר . מחלה אוטוזומלית דומיננטיתכעובר בתורשה  NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום 

אחד מהוריו של החולה צריך להיות  NALP-12-לשנה הקשור נחוזר וחום היא שכדי להיות חולה ב
או שהגן נפגם בעת היווצרותו של הילד : נשנהחוזר ואין בן משפחה אחר הסובל מחום , לעיתים. חולה

נשא של המוטציה עשוי שלא להראות את התסמינים האו שההורה )  חדשה – נקרא מוטציה דה נובו(
 .תר של המחלה ים או מראה רק צורה קלה ביויהקלינ

 
 ?האם ניתן למנוע אותה? מחלה הזוילדי חולה במדוע 

-NALPמשום שהוא ירש את מחלתו מאחד מהוריו שהינו נשא של מוטציה בגן  הילד חולה במחלה
המוטציה עשוי ועשוי שלא להראות את את שא ונשאדם . אלא אם התרחשה מוטציה דה נובו 12

נכון לעכשיו לא ניתן למנוע את . NALP-12-להקשור  נשנהחוזר וחום התסמינים הקליניים של 
 .המחלה

 
 ?תמדבק יאההאם 
 עם הפגםנבדקים ברק המחלה מתפתחת . אינו מחלה מדבקת NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום 
 .הגנטי

 
 ?ם התסמינים העיקרייםה מה

שבועות עד (במרווחים לא סדירים  וחוזרימים  15-10בין החום נמשך . התסמין העיקרי הוא חום
כאבי מפרקים , הללו יכולים לכלול כאב ראש. התקפי החום מלווים במגוון של תסמינים). חודשים

. חשיפה לקורמ ככל הנראה נגרמים התקפי החום . פריחת חרלת וכאבי שרירים, ונפיחות מפרקים
 .אחרים לא חזר במטופליםאך , עצבי-אובדן שמיעה חושי נצפהבמשפחה אחת 

 
 ?הה אצל כל ילדהאם המחלה ז

אפילו , יתר על כן. צורה חמורה יותרלהמחלה נעה בין צורה קלה : המחלה אינה זהה אצל כל ילד
 .משך וחומרת ההתקפים, בסוגשינויים ייתכנו , באותו הילד

 
 ?האם המחלה בילדים שונה מן המחלה במבוגרים



 

חלק , עם זאתיחד . יותר נראה כי התקפי החום פוחתים והופכים קלים, ככל שהמטופלים מתבגרים
 .הלוקים במחלהבמרבית אם לא בכל  יוסיף להתקייםמחלה ה מפעילות

 
 ?כיצד היא מאובחנת

מלקיחת היסטוריה רופא מומחה יחשוד בהתבסס על תסמינים קליניים שזוהו במהלך בדיקה גופנית ו
 .רפואית משפחתית

האבחנה נקבעת רק על פי ניתוח . דם מסייעים לזיהוי דלקת במהלך ההתקפיםה ם שלמספר ניתוחי
מבדלת כוללת מצבים אחרים המופיעים עם חום ההאבחנה . מוטציותקיומן של גנטי המספק עדות על 

 .הקשורות לקריופירין מחזוריותבייחוד תסמונות , נשנהחוזר ו
 

 ?מהי חשיבותן של בדיקות
. NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום  חשובות לשם אבחנת, עבדהבדיקות המ ,ן לעילכפי שצוי

) SAA(בנסיוב  Aחלבון עמילואיד  ,)חלבון שנוצר בכבד( CRPבדיקות כגון במהלך התקף מבוצעות 
חוזרים , לאחר שהילד נותר ללא תסמינים. וספירת דם מלאה מבוצעות כדי לראות מהו היקף הדלקת

כמות קטנה של דם  .לתקיןאו קרוב , תקיןצאות חזרו למצב כדי לראות האם התו על בדיקות אלו
 . דרושה גם עבור הניתוח הגנטי

 
 ?האם ניתן לטפל בה או לרפא אותה

הטיפול . אין טיפול מונע יעיל כנגד התקפים. NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום לא ניתן לרפא 
יטה בתסמיני הדלקת נחקרות לשל מסוימותתרופות חדשות . בתסמינים יכול להפחית דלקת וכאבים

 .כעת
 

 ?ם הטיפוליםה מה
כוללים תרופות נגד דלקת שאינן סטרואידים כגון  NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום הטיפולים ב
תרופות ביולוגיות כגון אנאקינרה גם ויתכן  ,פרדניזולוןקורטיקוסטרואידים כגון , אינדומתאצין

)Kineret® .(אך נראה כי כולן , יעילה בצורה אחידהאיננה לא הללו  אף אחת מתרופותעושה רושם ש
-לנשנה הקשור חוזר וחום בעדיין אין הוכחה ליעילותן ובטיחותן . מסייעות לחלק מן המטופלים

NALP-12. 
 

 ?מהן תופעות הלוואי של הטיפול התרופתי
, כאבי ראשנוגדי דלקת שאינם סטרואידים יכולים לגרום ל. נעשה שימושבה דבר זה תלוי בתרופה 

. קורטיקוסטרואידים ותרופות ביולוגיות מגבירות את הרגישות לזיהומים, לכליותכיבי קיבה ונזק 
 .קורטיקוסטרואידים עשויים לגרום למגוון רחב של תופעות לוואי, בנוסף

 
 ?הטיפול  להימשךכמה זמן אמור 

ת לשיפור ככל שהמטופלים בהינתן הנטיה הנורמלי. אין נתונים מוצקים התומכים בטיפול לכל החיים
 .נה פעילהנמחלתם אישמטופלים ביהיה זה חכם ככל הנראה לנסות גמילה מתרופות , מתבגרים

 
 ?משלימיםטיפולים או  יםקונבנציונלי-מה לגבי טיפולים לא

 .לגבי תרופות משלימות יעילותשפורסמו דיווחים  קיימיםלא 
 

 ?נחוצותהתקופתיות ה בדיקותה מהן
צריכים לעבור בדיקות דם ושתן לפחות פעמיים  NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום בילדים החולים 

 .בשנה
 

 ?כמה זמן תימשך המחלה
 .התסמינים עשויים להפוך קלים יותר, למרות שעם הגיל, זוהי מחלה לכל החיים

 
 ?)תוצאה ומהלך צפויים( אבחנת המחלה לטווח הארוךמהי 



 

התסמינים עשויים , למרות שעם הגיל, מחלה לכל החייםו הינ NALP-12-לנשנה הקשור חוזר וחום 
נה נלטווח הארוך עדיין אי המדויקתהפרוגנוזה , אך משום שהמחלה נדירה ביותר .להפוך קלים יותר

 .ידועה


