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1. CE ESTE FEBRA PERIODICA ASOCIATA NLRP-12

1.1 Ce este aceasta boala?

Febra periodica asociata NLRP-12 este o boala genetica. Gena
responsabila de aceasta boala se numeste NLRP-12 si are rol in
mecanismele moleculare de semnalizare din cadrul inflamatiei. Pacientii
sufera de crize recurente de febra insotite de o varietate de simptome,
cum ar fi dureri de cap, durere sau tumefiere articulara si eruptii
cutanate. Simptomele sunt probabil declansate de expunerea la frig.
Daca ramane netratata, boala poate fi foarte debilitanta, dar nu pune
viata in pericol.

1.2 Cat este de frecventa?
Boala este foarte rara. In prezent, mai putin de 10 pacienti au fost
identificati in toata lumea.

1.3 Care sunt cauzele bolii?

Febra periodica asociata NLRP-12 este o boala genetica. Gena
responsabila se numeste NLRP-12. Gena modificata genetic este
responsabila pentru dereglarea raspunsului inflamator al organismului.
Mecanismul exact al acestei disfunctii este inca in curs de investigare.

1.4 Este o boala mostenita?
Febra periodica asociata NLRP-12 este mostenita ca o boala autosomal
dominanta. Acest lucru inseamna ca, pentru a avea febra periodica
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asociata NLRP-12, un individ trebuie sa aiba un parinte afectat. Uneori,
nu exista niciun alt membru al familiei afectat de febra periodica; in
acest caz, fie gena a fost alterata in momentul conceperii copilului
(mutatie de novo), fie parintele care poarta mutatia este asimptomatic
sau are o forma foarte usoara de boala (penetranta variabila).

1.5 De ce copilul meu are aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul are boala deoarece a mostenit mutatia genei NLRP-12 de la unul
dintre parinti, sau a suferit o mutatie de novo. Persoana care poarta
mutatia poate prezenta simptome clinice ale febrei periodice asociate
NLRP-12 sau poate fi asimptomatica. La ora actuala, boala nu poate fi
prevenita.

1.6 Este o boala contagioasa?
Febra periodica asociata NLRP-12 nu este o boala infectioasa. Numai
persoanele afectate genetic pot dezvolta boala.

1.7 Care sunt principalele simptome?

Principalul simptom este febra. Febra dureaza aproximativ 5-10 zile si
se repeta la intervale neregulate (saptamani sau luni). Accesele de
febra sunt insotite de o varietate de simptome. Acestea pot include
dureri de cap, dureri articulare si tumefierea articulatiilor, urticarie si
mialgii (dureri musculare). Crizele de febra sunt probabil declansate de
expunerea la frig. intr-una din familiile afectate a fost semnalata si
prezenta surditatii neurosenzoriale.

1.8 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Boala nu este aceeasi la toti copiii; boala variaza intre o forma usoara si
o form& mai severa. in plus, tipul, durata si severitatea atacurilor pot fi
diferite de fiecare data, chiar si la acelasi copil.

1.9 Este boala la copii diferita de boala in cazul adultilor?
Pe masura ce pacientii cresc, atacurile febrile tind sa devina mai rare si
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mai usoare. Cu toate acestea, o oarecare activitate a bolii ramane la
cele mai multe, daca nu la toate persoanele afectate.
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