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1. OBECNY UVOD DO PROBLEMATIKY AUTOINFLAMATORNICH
ONEMOCNENI

1. 1. Obecny uvod

Nedavné pokroky ve vyzkumu jasné ukazaly, ze nékteré vzacné
hore¢naté nemoci jsou zplisobeny genetickou poruchou. U mnoha z
nich mohou ¢lenové rodiny trpét opakujicimi se horeckami.

1.2. Co znamena geneticka porucha?

Znamena to, ze gen byl zménén poruchou nazyvanou mutace. Tato
mutace zméni funkci genu, ktery da télu chybnou informaci a to ma za
nasledek onemocnéni. V bunce kazdého clovéka jsou dvée kopie
kazdého genu. Jedna kopie je zdédéna po matce a druha je zdédéna po
otci. Existuji dva odlisné typy dédicnosti :

1. -recesivni: to znamena, Ze oba rodice jsou nositeli mutace pouze v
jednom ze dvou genl. Nejsou tedy nemocni, protoze k onemocnéni
dochéazi pouze pokud jsou poskozeny oba dva geny. Riziko zdédéni
nemoci od rodicd je v téchto pripadech 1 : 4. 2 -dominantni: to
znamena, Ze jedna mutace postaci k rozvoji nemoci. V tomto pripadé je
jeden rodi¢ nemocny a riziko prenosu na dité je 1 :2. Je rovnéz mozné,
ze zadny z rodi¢l nenese danou mutaci - v tomto pripadé se jednéa o de
novo mutaci. Porucha nastane pri poceti ditéte. Nazyva se nova mutace
("mutace de novo"). Teoreticky neexistuje zadné riziko pro dalsi dité (ne
vetsi nez nahodné), ale potomci postizeného ditéte maiji stejné riziko
jako u dominantni mutace, napfiklad Ze jedno ze dvou déti bude
postizeno (viz. vyse).
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1.3. Co je dusledkem genetické anomalie?

Mutace ovlivni produkci urcitého proteinu a pozméni jeho funkci.
Porucha funkce mutovaného proteinu povede k rozvoji zanétlivého
stavu. Zaroven umozni, aby nékteré spoustéci mechanizmy vyvolaly u
nemocného ¢lovéka horecku a zanétlivy stav, ackoli u zdravého clovéka
by k tomu nedoslo.
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