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 1.什么是DIRA？ 

 1.1DIRA是什么？ 
IL-1受体拮抗�缺陷（DIRA）是一种罕�的��性疾病。患儿有�重的皮肤和骨的炎症反�。肺
�等其他器官也可能受累。若不�治�，本病将�致�重的残疾甚至死亡。

 1.2本病是否常�？ 
DIRA是一种非常罕�的疾病。目前，全世界�有不到10例的确�病人。

 1.3�病的原因是什么？ 
DIRA是一种��性疾病。其相关基因是IL1RN。此基因��一种蛋白̶IL-1受体拮抗�（IL-1RA
），�蛋白在炎症的自然消退�程中扮演一定的角色。IL-1RA拮抗IL-1，IL-1是人体一种强有力
的炎症介�。若IL1RN基因�生突�，就如同在DIRA中那�，机体将不能�生IL-1RA
。因此，IL-1将失去拮抗，病人�表��炎症。

 1.4 DIRA是否��？ 
DIRA�常染色体�性��（与性别无关，父母双方均无疾病的症状）。�种��方式下，需要2
个突�的拷�才能患病，一个拷�来自母�，另一拷�来自父�。父母双方都��是携�者（携
�者只有一个突�的拷�而不患病）而不是病人。父母若已有一个患有DIRA的患儿，那么将有25
%的可能第二个孩子也患有此病。本病可�前�断。

 1.5�什么我的孩子会患此病，能够�防�？ 
儿童患病是由于存在�致DIRA的基因突�

 1.6此病�染�？ 
不�染。
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 1.7DIRA主要的症状是什么？ 
DIRA的主要症状是皮肤和骨的炎症。皮肤炎症的特点是�色的�疱和�屑。皮肤病�可�生于全
身各�。皮��自�出�，但局部��可使其加重。例如，静脉套管��常�致局部炎症反�。
骨的炎症表��疼痛性的骨��，通常其表面的皮肤�����的。
全身�多骨骼可以受累，包括四肢骨和肋骨。骨的炎症特征性的累及骨膜，即覆盖在骨表面的膜
。骨膜�疼痛十分敏感。因此，患儿多��躁和痛苦的。�将�致�食差和生��育�滞。关�
�隙的炎症不是DIRA的典型特征。DIRA患儿的指甲可�畸形的。

 1.8本病在每个患儿的表�是否相同？ 
所有的患儿均病情�重。然而，每个患儿的表�并不相同。甚至在同一家庭里，每个患儿的表�
也不相同。

 1.9本病在儿童的表�是否与成人有所不同？ 
DIRA�在儿童中被��。�去，在有效的治�前，�些患儿均在成年前死亡。因此，DIRA
在成人的表��不知道。
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