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NLRP-12 lliskili Tekrarlayan Ates

2016’un turevi

1. NLRP-12 ILiSKiLi TEKRARLAYAN ATES NEDIR?

1.1 Nedir?

NLRP-12 iliskili tekrarlayan ates kalitsal bir hastaliktir. Sorumlu gen,
enflamasyonun sinyal yolaklarinda gorevli olan NLRP-12 (veya
NLRP12)'dir. Hastalarda tekrarlayan ates ataklarina eslik eden bas
agrisi, eklem agrisi veya sisligi ve deri dokidntlsu gibi yakinmalar vardir.
Belirtiler muhtemelen soguga maruz kalinca tetiklenir. Hastalik tedavi
edilmezse hastayi gucten dusurebilir ancak yasami tehdit edici degildir.

1.2 Ne kadar yaygindir?
Hastalik oldukca nadirdir. Simdiye kadar dunyada on adet vaka
tanimlanmistir.

1.3 Hastaligin sebepleri nelerdir?

NLRP-12 iliskili tekrarlayan ates kalitsal bir hastaliktir. Sorumlu olan
gene NLRP-12 (veya NLRP12) adi verilmektedir. Genetik olarak modifiye
olmus gen, vucuttaki enflamatuar cevabin bozulmasindan sorumludur.
Bu bozulmanin kesin mekanizmasi halen arastiriilmaktadir.

1.4 Kahtsal midir?

NLRP-12 iliskili tekrarlayan ates otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. Yani NLRP-12 iliskili tekrarlayan atese sahip olmasi icin bir
kisinin ebeveynlerinden birinde bu hastaligin olmasi gerekir. Bazen
ailede bu hastaligin oldugu baska hic kimse yoktur: bu durumda gen
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hasari ya cocugun ana rahmine dusmesi sirasinda olusmustur (de novo
mutasyon olarak bilinir) veya mutasyonu tasiyan ebeveyn klinik
belirtileri gostermeyebilir ya da hastaligin cok hafif bir halini sergiliyor
olabilir (degisken penetrans).

1.5 Cocugumda bu hastalik neden oldu? Onlenebilir mi?

Cocuk bu hastaliga ebeveynlerinden birisinden almis oldugu mutasyona
ugramis NALP12 geni veya kendi geninde yeni ortaya ¢cikmis olan yeni
bir mutasyon nedeniyle yakalanmistir. Mutasyonu tasiyan hasta
NLRP-12 iliskili tekrarlayan atesin buttn belirtilerini sergileyebilecedgi
gibi sergiledigi hic belirti olmamasi da mumkundur. Hastalik su an
itibariyle 6nlenebilir bir hastalik degildir.

1.6 Bulasici midir?
NLRP-12 iliskili tekrarlayan ates, bulasici bir hastalik degildir. Sadece
genetik olarak etkilenmis bireyler hasta olur.

1.7 Baslica belirtileri nelerdir?

Hastaligin ana bulgusu yuksek atestir Ates 5-10 gun surer ve (haftalar
ila aylar alabilecek) duzensiz araliklarla tekrarlar. Ates ataklarina cok
cesitli belirtiler eslik eder. Bunlardan bazilari bas agrisi, eklem agrisi ve
eklem sisligi, Urtiker trt dokuntuler ve miyaljidir. Ates ataklari
muhtemelen soguga maruz kalinca tetiklenir. Sadece bir ailede
sensorinoral isitme kaybi gozlenmistir.

1.8 Hastalik her cocukta ayni midir?

Hastalik her cocukta ayni sekilde degildir. Hastalik hafif ila daha ciddi
bicimler arasinda farklar gosterir. Ayrica, hastaligin tipi, sUresi ve
ataklarin siddeti her seferinde hatta ayni cocukta bile farkl olabilir.

1.9 Cocuklardaki hastalik eriskinlerdeki hastaliktan farkh
midir?

Hasta blyudukce ates ataklarinin sikligi ve siddetinde azaliyormus gibi
gorinmektedir. Ancak hastalarin hepsinde degilse bile cogunda bir
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kisim hastalik aktivite varligini sGrdarar.
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