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1. Introducere Generala Privind Bolile Auto-Inflamatorii

1.1 Introducere generala

Progresele recente in cercetare au aratat clar ca unele boli inflamatorii
rare sunt cauzate de un defect genetic. in multe dintre acestea si alti
membri ai familiei pot suferi de episoade de febra recurenta.

1.2 Ce inseamna "defect genetic"?

Un defect genetic semnifica o gena care a fost modificata de un
eveniment cunoscut sub numele de mutatie. Aceasta mutatie modifica
functia genei, care ofera corpului informatii incorecte, conducand la
aparitia bolii. in fiecare celuld exista doua copii ale fiecarei gene. O
copie este mostenita de la mama, iar cealalta copie este mostenita de
la tata.Transmiterea se poate face in doua moduri:

1 - Recesiv: in acest caz, ambele copii ale genei (si cea materna si cea
paterna) poarta aceeasi mutatie. Parintii poarta, mutatia doar pe una
dintre cele doua gene. Ei nu sunt bolnavi pentru ca boala se manifesta
numai daca ambele gene sunt afectate. Riscul ca un copil sa
mosteneasca mutatia de la fiecare parinte este de 25%.

2 - Dominanta: in acest caz, o singura gena mutanta este suficienta
pentru a determina manifestarea bolii. Daca unul dintre parinti este
bolnav, riscul de transmitere la copil este de 50%. De asemenea, este
posibil ca niciunul dintre parinti sa nu poarte mutatia; acest caz este
cunoscut ca mutatie de novo. Incidentul care afecteaza gena a avut loc
la conceptia copilului. Nu exista nici un risc teoretic pentru un alt copil
(nu mai mult decat in caz aleatoriu), dar descendentul copilului afectat
are acelasi risc de a fi afectat ca si in cazul mutatiei dominante (de
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50%).

1.3 Care sunt consecintele defectului genetic?

Mutatia va afecta producerea unei proteine specifice si altereaza astfel
functia acesteia. Proteina mutanta va favoriza procesul inflamator si va
permite ca elemente declansatoare, care nu pot declansa inflamatia la
persoanele sanatoase, sa induca febra si episoade inflamatorii la
persoana afectata de mutatie.
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