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1. AZ AUTOINFLAMMATORIKUS BETEGSEGEK ALTALANOS
ISMERTETESE

1.1 Altalanos tudnivalék

A kutatasban a kézelmultban elért el6relépések egyértelmien azt
bizonyitjak, hogy bizonyos ritka betegségeket genetikai hibak okoznak.
Ezek kozll a betegségek kozil tobbnél elé6fordul, hogy tobb csaladtag
szenved visszatérd lazrohamokban.

1.2 Mit jelent az, hogy ,,genetikai hiba"?

A genetikai hiba olyan gént takar, amely mdédosult a mutaciénak
nevezett jelenség kovetkeztében. Ez a mutacié megvaltoztatja a gén
muUkodését, amely hibas informacidkat ad a szervezetnek, és ezzel
betegséget idéz eld. Minden sejtliinkben minden egyes génnek két
példanya taldlhaté meg. Egyiket az édesanyanktél orokoljik, a masikat
az édesapanktol. Ennek az 6roklésnek 2 kilénb6z6 tipusa van:

1- Recessziv: ebben az esetben a gén mindkét példanya mutaciét
hordoz. A szul6k altalaban a két génjlk kozil csak az egyiken hordozzak
a mutaciot. Nem betegszenek meg, mivel a betegség csak akkor alakul
ki, ha mindkét gén érintett. Egy a négyhez annak a kockazata, hogy a
gyermek orokli a mutaciét valamelyik szUl§jétél. 2- Dominans: ebben az
esetben egy mutacio elég a betegség megjelenéséhez. Ha a szuldk
kozul az egyik beteg, akkor egy a kett6hdz az esély arra, hogy a
betegséget tovabbadja a gyermekének is. Az is el6fordulhat, hogy egyik
szulé sem hordozza a génmutéaciét; ez az Uugynevezett de novo (Uj)
mutacid. A gént befolyasolé véletlenszerli esemény ebben az esetben a
gyermek fogantatasakor tortént. EIméletileg nem all fenn a kockdazat a
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par kovetkezd gyermekére nézve (eltekintve a véletlenszer(itdl),
azonban az érintett gyermek utédainal ugyanaz az érintettség
kockdzata, mint a dominans mutacional (vagyis egy a kett6hoz).

1.3 Mi a genetikai hiba kovetkezménye?
A mutacio befolyasolja egy konkrét fehérje termelddését és funkcidjat.
A mutacio altal befolyasolt fehérje eldsegqiti a gyulladasos folyamatot,
valamint lehetdvé teszi a kivalté tényezbk szamara - amelyek nem
képesek gyulladast el6idézni egészséges emberekben -, hogy lazat és
gyulladast valtsanak ki az érintett személyben.
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