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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.

2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A szakorvos a fizikdlis vizsgalat soran megallapitott klinikai tiinetek és a
csaladi kortorténet alapjan feltételezheti a betegség jelenlétét.

A rohamok ideje alatt a gyulladast tobbféle laboratériumi vizsgalattal
lehet kimutatni. A diagndzist genetikai elemzéssel lehet megerdsiteni,
amely bizonyitékot szolgaltat a mutacidk jelenlétére. A differencial
diagndzis soran mas visszatérf lazzal jaré betegségek, kiiléndsen a
kriopirin-asszocialt periodikus szindromak jonnek széba.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentésége?

A laboratériumi vizsgalatok fontosak a NLRP-12-h6z tarsult visszatérd
|az diagnosztizaldsa soran. A roham ideje alatt fontos a CRP és a szérum
amiloid A protein (SAA) szintjének mérése, valamint a teljes vérkép
vizsgalata a gyulladds mértékének megallapitasara.

A tinetmentesség elérése utan, ezeket a vizsgalatokat megismétlik,
hogy az értékek visszatértek-e a normalis szintre. Egy kis mennyiségu
vérminta a genetikai vizsgalathoz is sziikséges.

2.3 Kezelhet6-e a betegség, van-e ra gyogymaéd?

A NLRP-12-h6z tarsult visszatérd laz nem gyodgyithatd. Tlneti kezeléssel
csokkenthetd a gyulladas és enyhithet6 a fajdalom. A rohamok
megeldzésére nincs hatadsos kezelés, de jelenleg is vizsgalnak Uj
készitményeket a gyulladasos tlinetek kezelésére.

2.4 Milyen kezelések léteznek?

A NLRP-12-h6z tarsult visszatérd lazat nem szteroid gyulladascsokkentd
szerekkel (NSAID) - példaul indometacinnal -, kortikoszteroidokkal -
példaul prednizolonnal -,esetleg bioldgiai szerekkel, példaul anakinraval
kezelik. Ezek a szerek nem egyforman hatasosak, bar ugy tdnik, hogy
egyes betegeknél segitenek. Még nincs bizonyiték arra, hogy hatasosak
és biztonsagosak a NLRP-12-h6z tarsult visszatérd |az kezelése
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szempontjabdl.

2.5 Melyek a gydgyszeres kezelés mellékhatasai?

A mellékhatasok az alkalmazott gyégyszertdl fliggnek. Az NSAID szerek
fejfajast, gyomorfekélyt és vesekarosodast okozhatnak, a
kortikoszteroidok és a bioldgiai szerek pedig novelhetik a fertézések
iranti fogékonysagot. A kortikoszteroidok emellett sok mas mellékhatast
is okozhatnak.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?

Az élethosszig tarté terapia alatamasztasara nincsenek konkrét adatok.
Mivel normalis esetben az életkor el6rehaladtaval a betegek allapota
javul, valdszinlleg célszer( megprébalkozni a gyégyszer megvonasaval
azoknal az egyéneknél, akiknél a betegség lathatdlag csillapodik.

2.7 Mi a helyzet a nem konvencionadlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészito terapiakkal?
Publikdciékban nem szamoltak be hatasos kiegészité gydgymaodokral.

2.8 Milyen iddszakos vizsgalatok, ellenérzések sziikségesek?
A NLRP-12-ho6z tarsult visszatérd lazban szenvedd gyermekeknél évente
legalabb kétszer vér- és vizeletvizsgalatokat kell végezni.

2.9 Mennyi ideig tart a betegség?
A betegség élethosszig tart, de a tiinetek enyhllhetnek az életkor
elérehaladtaval.

2.10 Milyen a betegség hosszu tavu progndzisa (eldrelathato
kimenetele és lefolyasa)?

A NLRP-12-ho6z tarsult visszatérd laz élethosszig tarté betegség, bar a
tinetek mérséklédhetnek az életkor elérehaladtaval. Mivel nagyon ritka
kérkép, a pontos hosszu tavu prognézis nem ismert.

4/6



3. MINDENNAPI ELETVITEL

3.1 Hogyan befolyasolhatja a betegség a gyermek és a csalad
mindennapi életét?

A visszatérd lazas epizdédok befolyasolhatjak az életminfdséget. A
diagndzis feldllitasa gyakran késlekedik, ami szorongast valthat ki a
szul6kben, és felesleges orvosi beavatkozasokat eredményezhet.

3.2 Mi a helyzet az iskolaval?

Létfontossagu, hogy a krénikus betegségben szenvedd gyermekek
tanittatasa folytatédjon. Van néhany tényezd, amely gondot okozhat az
iskolalatogatdas soran, ezért fontos, hogy elmagyarazzuk a tanaroknak a
gyermek esetleges szUkségleteit. A szul6knek és a pedagdgusoknak
minden tolik telhetét meg kell tennitk annak érdekében, hogy a
gyermek részt vehessen az iskolai tevékenységekben, hogy sikeres
legyen a tanuldsban, a tarsai és a felndttek egyarant elfogadjak és
becsuljék. A jovébeli munkahelyi beilleszkedés nagyon fontos a fiatal
beteg szamara, ezért ennek eldsegitése a krénikus betegségben
szenveddk ellatdsanak egyik célja.

3.3 Mi a helyzet a sportolassal?

A sport nélklulozhetetlen gyermekek szamara. A terapia egyik célja,
hogy a gyermekek - amennyire csak lehetséges - normalis életet
éljenek, és ne érezzék ugy, hogy kulénbdznek tarsaiktél. Ezért minden
tevékenység megengedett a beteg tlroképességének megfeleléen.
Ugyanakkor a rohamok alatt a testmozgas korldtozasara vagy
agynyugalomra lehet szikség.

3.4 Milyen étrend sziikséges?

Az étrendre vonatkozdan nincsenek specialis javaslatok. A gyermeknek
a koranak megfeleld, kiegyensulyozott étrendet kell kdvetnie. A kell6
mennyiséqgl fehérjében, kalciumban és vitaminokban gazdag,
egészséges, kiegyensulyozott étrend minden, ndvésben |év6 gyermek
szamara ajanlott. A tulevést kerllnie kell azoknak a betegeknek, akik
kortikoszteroidokat szednek, mivel ezek a gyégyszerek fokozhatjak az
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étvagyat.

3.5 Befolyasolhatja-e az éghajlat a betegség lefolyasat?
A hideg iddjaras hatdsara megjelenhetnek tinetek.

3.6 Kaphat-e védooltast a gyermek?

Igen, a gyermek kaphat és kapnia kell véddoltasokat; a kezelorvost
azonban tajékoztatni kell él6 kérokozot tartalmazoé vakcina beadasa
el6tt, mivel az ilyen véddboltasok dsszeférhetetlenek lehetnek bizonyos
terapiakkal.

3.7 Mi a helyzet a nemi élettel, a terhességgel és a
fogamzasgatlassal?

A jelenlegi szakirodalom nem tartalmaz erre vonatkozé informacidkat.
Altaldnos szabély, hogy més autoinflammatorikus betegségekhez
hasonldan, a bioldgiai szereknek a magzatot érintd esetleges
mellékhatdsai miatt érdemes megtervezni a teherbe esést annak
érdekében, hogy a kezelést el6re be lehessen allitani.
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