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NALP-12 iliskili tekrarlayan ates

“NALP-12 iligkili tekrarlayan ates” nedir?

“NALP-12 iligkili tekrarlayan ates” kalitsal bir hastaliktir. Sorumlu gen, inflamasyonun sinyal
yolaginda goérevli olan NALP-12 genidir. Hastalarda tekrarlayan ates ataklarina eslik eden bas
agrisi, eklem agris1 veya sisligi ve dokiinti gibi bazi semptomlar olur. Semptomlar
muhtemelen soguk maruziyeti sonucunda gelisir. Hastalik tedavi edilmedigi durumda hayat
kalitesini cok etkiler ancak yasami tehdit edici degildir.

Ne sikhikta goralir?
Hastalik olduk¢a nadirdir. Simdiye kadar diinyada on adet vaka tanimlanmistir.

Hastaligin nedenleri nelerdir?

“NALP-12 iliskili tekrarlayan ates” kalitsal bir hastaliktir. Sorumlu genin adi NALP-12’dir.
Genetik olarak modifiye olmus gen viicutta inflamatuar cevabin bozulmasindan sorumludur.
Bu bozulmanin mekanizmasi halen arastirilmaktadir.

Hastahk kahtsal midir?

“NALP-12 iliskili tekrarlayan ates” otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. Yani
hasatliga sahip olan kisinin ebeveynlerinden birinin bu hastaliga sahip olmasi1 gerekir. Bazen
ebeveynlerden higbirisinde bu hastalik olmamasina ragmen ¢ocukta goriilebilir. Bu durumda
gen hasari ¢ocugun konsepsiyonu asamasinda olmus olabilir (de novo mutasyon) veya
mutasyonu tasiyan ebeveyn klinik semptomlar1 gostermeyebilir veya ¢ok hastalifin ¢ok hafif
bir formuna sahip olabilir (degisken penetrans).

Neden benim ¢ocugumda bu rahatsizhik var? Olmasi engellenebilir miydir?

Cocuk bu hastaliga ebeveynlerinden birisinden almis oldugu mutasyona ugramis NALP12
geni veya kendi geninde yeni ortaya c¢ikmis olan mutasyon nedeniyle yakalanmustir.
Mutasyonu tasiyan hasta “NALP-12 iligkili tekrarlayan ates” hastalifinin semptomlarinin
timiinii sergileyebilecegi gibi semptomsuz da olabilir. Hastalik engellenememektedir.

Bulasict mdir?
“NALP-12 iligkili tekrarlayan ates” enfeksiyon hastaligi degildir. Hastalik sadece genetik
olarak etkilenmis bireylerde ortaya cikar.

Hastaligin ana bulgular nelerdir?

Hastaligin ana bulgusu yiiksek atestir. Ates 5-10 giin surer ve diizensiz araliklarla tekrarlar
(haftalar, aylar). Ates ataklarina bas agrisi, eklem agrisi ve eklem sigligi, iirtikeryel
dokiintiiler ve miyalji gibi semptomlar eslik edebilir. Ates ataklari muhtemelen soguk
maruziyetine bagl olarak ortaya ¢ikar. Sadece bir ailede sensoriinoral isitme kayb1 gézlenmis
ancak diger hastalarda goriilmemistir.

Hastalik her ¢ocukta ayni sekilde mi goriiliir?



Hastalik her ¢cocukta aym sekilde degildir. Hastaluk hafif veya ciddi seyirli olabilir. ayrica,
hastaligin tipi, siiresi ve ataklarin siddeti her seferinde, ayn1 hastada bile farkl olabilir.

Cocuklardaki hastalik yetiskinlerdekinden farkh mdir?

Hasta biiyiidiikce ates ataklarinin sikligi ve siddetinde azalma goézlenir; ancak hastalarin
cogunda hastalik aktivitesi tam kaybolmaz.

Hastahigin tamisi1 nasil konulur?

Dikkatli bir 6ykd, aile dykisi ve uzman hekim muayenesi ile hastaliktan stiphelenilebilir.
Ataklar sirasinda alinan kan tetkikleri inflamasyonu belirlemede faydalidir. Kesin tan
mutasyonun genetik olarak gosterilmesi ile konulur. Ayirici tanisinda ates ataklari ile gelen
diger hastaliklar, 6zelikle de kriyoprin iliskili periyodik sendromlar bulunur.

Testlerin 6nemi nedir?

Atak sirasinda CRP, serum amiloid A proteini ve tam kan sayimi tetkikleri inflamasyonun
yayginligini saptamak i¢in gereklidir. Hastanin semptomlarinin diizeldigi donemde sonuglarin
normale dondiigiinii gorebilmek i¢in bu testler tekrarlanir. Genetik analiz de Onerilir.

Hastalk tedavi edilebilir mi?

“NALP-12 iligkili tekrarlayan ates” tam olarak tedavi edilemez. Atak olmasini
engelleyebilecek etkili bir tedavi yoktur. Semptomlar1 tedavi etmek inflamasyon ve agriyi
azaltabilir. Inflamatuar semptomlar1 tedavi etmek i¢in yeni ilaglar iizerinde caligsmalar
yapilmaktadir.

Tedavi secenekleri nelerdir?

Tedavide indometazin gibi non steroidal anti-inflamatuar ilaglar, prednisolon gibi
kortikosteroidler ve Anakinra gibi biyolojik ajanlar kullanilmaktadir. Bu ilaglardan higbirinin
etki mekanizmasi ayni degildir. Hepsi de bazi hastalarda olumlu sonuglar saglamaktadir;
ancak ilaglarin bu hastalarda kullanimimin etkinligi ve giivenilirligi halen tam olarak
bilinmemektedir.

Ila¢ tedavisinin yan etkileri nelerdir?

Kullanilan ilaca bagl olarak degisir. NSAI ilaglarin basagrisi, mide iilseri ve bobrek hasari
gibi yan etkileri vardir. Kortikosteridlerin ve biyolojik ajanlarin enfeksiyona yatkinligi artirma
gibi yan etkileri vardir. Ayrica kortikosteroidlerin bilinen yan etkileri vardir.

Tedavi ne kadar surmelidir?
Hayat boyu tedaviyi destekleyen veriler yoktur. Buyldik¢e hastaliginin siddetinde azalma
gozlenen hastalarda ilag azaltilmasi uygun bir yaklasim olacaktir.

Yeni veya tamamlayici tedavi var midir?
Etkin bir tamamlayici tedavi olduguna dair herhangi bir yayin yoktur.

Periyodik olarak yapilmasi gereken kontroller nelerdir?
Hastalarin yilda en az iki kez idrar ve kan tahlili yaptirmalar gerekmektedir.

Hastalik ne kadar surer?
Hayat boyu siiren bir hastaliktir. Hastanin yasi ilerledik¢ce sempomlarda hafifleme goriilebilir.



Hastaligin uzun donemde prognozu (tahmini seyri ve sonucu) nasildir?
Hayat boyu siiren bir hastaliktir. Hastanin yas ilerledikge sempomlarda hafifleme goriilebilir;
ancak nadir goriilen bir hastalik oldugu i¢in uzun siireli prognozu halen bilinmemektedir.



