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1. OPCI UVOD U AUTOINFLAMATORNE BOLESTI

1.1 Op¢i uvod

Nedavni napredak u istrazivanjima jasno je pokazao da su neke rijetke
bolesti pra¢ene vruc¢icom uzrokovane genetskim poremecajima. U
mnogima od njih drugi ¢lanovi obitelji takoder mogu imati ponavljajuce
vrucice.

1.2 Sto znadi "genetski poremedcaj"?

Genetski poremecaj opisuje gen koji je izmijenjen nekim dogadajem
kojeg nazivamo mutacija. Takve mutacije mijenjaju funkciju gena, koji
stoga daje netoCne informacije tijelu, sto dovodi do bolesti. U svakoj
stanici, postoje dvije kopije svakog gena. Jedna kopija se nasljeduje od
majke, a druga od oca. Nasljedivanje moze biti:

1. Recesivno: u ovom slucaju obje kopije gena nose mutaciju. Roditel;i
obi¢no nose mutaciju na samo jednom od dva gena. Nisu bolesni jer se
bolest javlja samo ako su oba gena zahvadena. Rizik da ¢e dijete
naslijediti mutaciju od svakog roditelja je jedan naprama Cetiri. 2.
Dominanto: u ovom slucaju, jedna mutacija je dovoljna da se razvije
bolest. Ako je jedan od roditelja bolestan, rizik za prijenos bolesti na
dijete je jedan naprama dva. Moguce je i da nijedan od roditelja ne nosi
mutaciju; takav slucaj poznat je kao de novo mutacija. U tom slucaju
gen je izmijenjen u vrijeme zacCeca. Teoretski nema rizika za drugo
dijete (nije veli nego nasumican), no potomci pogodenog djeteta imaju
isti rizika za razvoj bolesti kao i u slu¢aju dominantne mutacije (tj. jedan
naprama dva).
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1.3 Kakva je posljedica genetskog poremecdcaja?

Mutacija ¢e utjecati na stvaranje specificnih proteina i na njihovu
funkciju. Mutirani protein biti ¢e skloniji upalnom procesu i omoguditi ¢e
da razliciti poticaji, koji u zdrave osobe ne mogu zapoceti upalu,
potaknu vrudicu i upalu u pogodene osobe.
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