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1. Ml A NLRP-12-HOZ TARSULT VISSZATERO LAZ

1.1 Mi ez?

A NLRP-12-hoz tarsult visszatéré |az egy genetikai betegség. A
betegségért felel6s gén a NLRP-12, amely a gyulladassal kapcsolatos
jelatviteli Utvonalakban jatszik szerepet. A betegeknél visszatérd
lazrohamok jelentkeznek, amelyeket kulonféle tinetek, példaul fejfajas,
iztleti fajdalom vagy duzzanat, valamin bdrkittés kisér. A tineteket
valdszinlleg a hideg valtja ki. Kezelés nélkil a betegség nem
életveszélyes, de igen kimeritd lehet.

1.2 Milyen gyakori?
A betegség nagyon ritka, jelenleg 10-nél kevesebb betegrdl tudnak
vilagszerte.

1.3 Mik a betegség okai?

A NLRP-12-ho6z tarsult visszatéré |az genetikai betegség. A betegségért
felel6s gén neve NLRP-12. A genetikailag mddosult génnek
tulajdonithaté a szervezet gyulladasos reakcidjanak zavara. Ennek a
zavarnak a pontos mechanizmusa még nem ismert.

1.4 Orokletes-e ez a betegség?

A NLRP-12-ho6z tarsult visszatéré |dz autoszomalis dominans médon
oroklédik. Ez azt jelenti, hogy egyik szUl6nél jelen kell lennie a
betegségnek ahhoz, hogy a NLRP-12-ho6z tarsult visszatérd 1az
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kialakuljon. El6fordul, hogy a csaladban senki masnak nincs visszatérd
laza: ekkor vagy az tortént, hogy a gén a gyermek fogantatasakor
karosodott (ezt hivjuk de novo mutaciénak), vagy a mutaciét hordozé
szUlénél nem Iépnek fel a klinikai tinetek, vagy a betegségnek csak
nagyon enyhe formaja jelentkezik (valtozé penetrancia).

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?

A gyermeke azért beteg, mert 6rokolte a betegséget a NLRP-12 gén
mutdcidjat hordozé szulbjétdl, kivéve ha de novo mutdciérél van szé. A
mutdciét hordozé szulénél megjelenhetnek a NLRP-12-ho6z tarsult
visszatérd laz klinikai tinetei, de az is el6fordulhat, hogy a betegséget
hordozé szUld tinetmentes. A betegség jelenleg nem megel6zhetd.

1.6 Fert6zo-e a betegség?
A NLRP-12-ho6z tarsult visszatérd 1az nem fert6z6 betegség. Kizarélag a
genetikailag érintett egyéneknél alakul ki.

1.7 Mik a f6 tunetei?

FG tinete a Idz, mely 5-10 napig tart és rendszertelen id6k6zonként
(hetek vagy honapok multan) visszatér. A [dzrohamokat kilonféle
tinetek kisérik, példaul: fejfajas, izileti fajdalom és duzzanat,
csalankiltés és izomfajdalom. A lazrohamokat feltehetéen a hideg valtja
ki. EQy csaldadban szenzorineuralis (idegi alapu) hallaskarosodast
figyeltek megq.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?

A betegség nem minden gyermeknél zajlik azonosan - van, akinél
enyhébb, masoknal sulyosabb. A rohamok tipusa, idétartama és
sulyossdaga is eltérd lehet, még ugyanannal a gyermeknél is.

1.9 Kulonbozik-e a gyermekek és a felnottek betegsége?
Az életkor el6rehaladtaval a [dzrohamok szama csokken, sllyossaguk
enyhtl. A betegség azonban az érintett egyének tobbségénél
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valamennyire aktiv marad.
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