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1. Ogdlne Wprowadzenie Do Chordb Autozapalnych

1.1 Ogdine wprowadzenie

Ostatni postep w badaniach pokazat jasno, ze niektdre rzadkie choroby,
w przebiegu ktérych wystepuje goragczka, sg spowodowane wadg
genetyczng. W przypadku wielu z nich na nawracajgce gorgczki moga
cierpiec rowniez cztonkowie rodziny chorego.

1.2 Co oznacza termin ,,wada genetyczna"?

Wada genetyczna powstaje, gdy dochodzi do zmiany w genie w wyniku
zdarzenia okreslanego jako mutacja. Mutacja zmienia dziatanie genu, co
powoduje przekazanie do organizmu nieprawidtowej informacji, w
rezultacie wywotujgc chorobe. W kazdej komérce kazdy gen wystepuje
w dwdch kopiach. Jedng kopie dziedziczymy od matki, druga od ojca.
Istniejg dwa sposoby dziedziczenia:

recesywny: w tym przypadku w obu kopiach genu wystepuje mutacja.
Rodzice zwykle majg mutacje tylko w jednym z dwéch swoich gendéw.
Nie chorujg, poniewaz do zachorowania dochodzi tylko wéwczas, gdy
mutacja wystepuje w obu genach. Ryzyko, ze dziecko odziedziczy
mutacje od obojga rodzicow wynosi 1 do 4. dominujgcy: jedna mutacja
wystarcza do wywotania choroby. Jesli jedno z rodzicdw choruje, ryzyko
przekazania choroby dziecku wynosi 1 do 2. Moze sie réwniez zdarzyc,
ze mutacja nie wystepuje u zadnego z rodzicéw; taki przypadek
nazywamy mutacjg de novo. Do przypadkowej zmiany w genie dochodzi
podczas poczecia dziecka. Teoretycznie nie ma ryzyka (jesli jest, to nie
wieksze niz losowe) dla kolejnego dziecka, ale w przypadku potomstwa
chorego dziecka istnieje takie samo ryzyko zachorowania jak przy
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mutacji dominujacej (1 do 2).

1.3 Jakie sa konsekwencje wady genetycznej?

Mutacja wptywa na produkowanie specyficznego biatka i na jego
dziatanie. Zmutowane biatko bedzie sprzyjato powstawaniu stanu
zapalnego i pozwoli, by czynniki wyzwalajgce, niezdolne do wywotania
stanu zapalnego u zdrowego cztowieka, wywotaty u chorego goraczke i
stan zapalny.
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