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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.

2. TESHIS VE TEDAVI

2.1 Nasil teshis edilir?

Dikkatli bir oykd alan uzman hekim, fiziksel muayene sirasinda tespit
edilen klinik belirtileri esas alarak bu hastaliktan stphelenebilir.
Ataklar sirasindaki enflamasyonu belirlemekte cesitli kan analizleri
faydalidir. Tanisi, ancak mutasyonlar icin kanit saglayan genetik analiz
yoluyla teyit edilir. Ayirici tanisinda tekrarlayan atesle seyreden diger
hastaliklar, 6zelikle de cryopyrin iliskili periyodik sendromlar bulunur.

2.2 Testlerin onemi nedir?

Yukarida belirtildigi gibi laboratuvar testleri NLRP-12 iliskili tekrarlayan
atesin teshis edilmesinde dnemlidir. Atak sirasinda enflamasyonun
kapsamini degerlendirmek icin CRP, serum amiloid A proteini ve tam
kan sayimi gibi tetkikler bnem arz eder.

Cocuk hicg bir belirti géstermez hale geldiginde sonuclarin normale veya
normale yakin hale déontp dénmedigini gérmek icin bu testler
tekrarlanir. Genetik analiz icin az miktarda kan da gereklidir.

2.3 Tedavisi veya tam sifayla iyilesmesi mumkun mudur?
NLRP-12 iliskili tekrarlayan ates tam olarak tedavi edilemez. Ataklara
karsi onleyici, etkili bir tedavi yoktur. Belirtileri tedavi etmek
enflamasyon ve agriyi azaltabilir. Enflamatuar belirtileri kontrol altina
almak amaciyla bazi yeni ilaclar arastirilmaktadir.

2.4 Tedaviler nelerdir?

NLRP-12 ile iliskili tekrarlayan ates tedavileri indomethacin gibi steroid
olmayan iltihap giderici ilaclarla, prednisolone gibi , kortikosteroidler ve
muhtemelen anakinra gibi biyolojik ajanlari icerir. Bu ilaclardan hicbiri
tek bicimde etkili degildir ancak hepsi de bazi hastalarda olumlu
sonuclar saghyor gorinmektedir. NLRP-12 ile iliskili tekrarlayan atesteki
etkinlik ve guvenlilikleri hakkinda kanit hala bulunmamaktadir.
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2.5 llac tedavisinin yan etkileri nelerdir?

Yan etkiler, kullanilan ilaca bagli olarak degisir. NSAii'ler bas agrisi,
mide Ulseri ve bobrek hasari yapabilir, kortikosteridler ve biyolojik
ajanlar enfeksiyona yatkinligi artirabilir. Ayrica kortikosteroidler genis
cesitlilikte baska yan etkilere yol acabilir.

2.6 Tedavi ne kadar surmelidir?

Hayat boyu tedaviyi destekleyen belirli bir veri yoktur. Normalde
blyuduikce hastaliginin siddetinde azalma egilimi oldugu dikkate
alinarak hastaligi yatismis gortinen kisilerde ilaci kesmeye calismak
muhtemelen mantikli olacaktir.

2.7 Standart olmayan veya tamamlayici tedaviler hakkinda ne
soylenebilir?

Etkin, tamamlayici tedavi yollari varligina dair yayinlanmis bir bildiri
yoktur.

2.8 Hangi tur duzenli kontroller gereklidir?
NLRP-12 ile iliskili tekrarlayan atesten etkilenmis olan cocuklar yilda en
az iki kez idrar ve kan testleri yaptirmalidir.

2.9 Hastalik ne kadar surer?
Hastanin yasi ilerledikce belirtiler hafifleyebilir ama hayat boyu suren
bir hastaliktir.

2.10 Hastaligin uzun donemli prognozu (ongoriulen sonucu ve
seyri) nasildir?

Yasla birlikte belirtiler hafifleyebilir ama NLRP-12 ile iliskili tekrarlayan
ates hayat boyu suren bir hastaliktir. Cok nadir gorulen bir hastalik
oldugu icin uzun sureli prognozu halen bilinmemektedir.

3. GUNLUK HAYAT
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3.1 Hastalik cocugun ve ailenin gunluk hayatini nasil etkiler?
Tekrarlayan atesli ndbetler sebebiyle hayat kalitesi etkilenebilir. Dogru
tani koyulana kadar kayda deger gecikme yasanabilir. Bu gecikme,
anne babanin gerginlik yasamasina ve zaman zaman gereksiz tibbi
prosedurlere yol acabilir.

3.2 Okul hayati nasil etkilenir?

Kronik hastaliklari olan cocuklarda egitime devam etmek esastir. Okula
devamda sorunlara yol acabilecek birkac etmen vardir ve bu sebeple,
cocugun olasi ihtiyaclarini 6gretmenlere aciklamak énemlidir. Cocugun
yalniz akademik basari elde etmesi icin degil ayni zamanda yasitlari ve
yetiskinler tarafindan kabul ve takdir géormesi amaciyla normal bir
sekilde okul faaliyetlerine katilmasi icin aileler ve 6gretmenler
ellerinden geleni yapmalidir. Gencg bir hastanin gelecekte mesleki
hayatina uyum saglamasi bu durum gereklidir ve kronik hastaligi
olanlarda tedavinin amaclarindan biri budur.

3.3 Spor yapmasini etkiler mi?

Spor yapmak her cocuk icin gunluk hayatinin vazgecilmez bir parcasidir.
Tedavinin amaclarindan biri de cocuklarin mimkun oldugunca normal
bir yasam surmelerine ve kendilerini yasitlarindan farkli gdormemelerine
olanak tanimaktir. Bu sebeple, tolere edildigi sekliyle tim aktiviteler
yapilabilir. Yine de, ataklar esnasinda kisitl fiziksel aktivite veya yatak
istirahati gerekli olabilir.

3.4 Beslenme nasil olmahidir?

Ozel bir beslenme tavsiyesi yoktur. Genel anlamda cocugun yasina
uygun, dengeli ve normal bir beslenme surdlirmesi gerekir. Buyume
cagindaki bir cocuk icin yeterli protein, kalsiyum ve vitaminleri iceren
saglikli ve dengeli bir beslenme tavsiye edilir. Kortikosteroidler istahi
actigi icin bu ilaclan kullanan hastalar asir yemekten kacinmalidir.

3.5 iklim hastaligin seyrini etkiler mi?
Dusuk sicakliklar belirtileri tetikleyebilir.
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3.6 Cocuk asilanabilir mi?

Evet cocuk asilanabilir ve de asilanmalidir. Ancak zayiflatilmis canl
asilar verilmeden dnce mudavi hekime bilgi verilmelidir zira bu asilar,
bazi tedaviler ile uyumsuz olabilir.

3.7 Cinsel yasam, gebelik ve dogum kontrolu hakkinda neler
soylenebilir?

BugUne kadar literaturde hastalarda bu konuya yonelik herhangi bir
bilgi bulunmamaktadir. Genel bir kural olarak; diger oto-enflamatuar
hastaliklarda oldugu gibi tedaviyi uyarlamak maksadiyla, hamileligi
onceden planlamak daha iyidir cunkt biyolojik ajanlarin fetlus Uzerinde
yan etki yapma olasiligi vardir.
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