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 1.自身炎症性疾病概� 

 1.1 �介 
最近的��明确指出，一些罕�的��疾病是由��异常引起。�多患者家族中的其它成�也有
反复��的病史。

 1.2 ��异常的含�是什么？ 
��异常是指基因由于"突�"�生改�。�些基因����的信息而�致疾病的�生。在每个人
体�胞中，每个基因都有两个拷�。一个拷�是从母�那里��而来，另一个拷�从父�那里�
�而来。�种��有2种不同类型。
1-�性��：父母双方都携�有突�基因，突�只�生在两个位点中的一个。只有两个基因同�
突�，才会�致疾病。孩子从父母�那里���种突�，患病的��性是1/4。 2-�性��：一
个基因位点的突�就可引起疾病。如果父母一方患病，那么孩子患病的概率�1/2。 父母双方都
不携�突�基因也是有可能的；�被称�初始突�，�种突��生在胚胎期。理�上，另外的孩
子没有突�的危�（不会高于随机情况），但是患儿的后代患病的危�和�性��相同（即两个
孩子中可能会有一个患病）。

 1.3 ��异常的后果是什么？ 
突�会影响特殊蛋白的�生，并使其功能受�。�种突�蛋白会促使炎症�生，但是健康的人并
不会受影响，但受累的人群就会��。
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