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1. QUE ES EL SINDROME DIRA

1.1 ¢En qué consiste?

La deficiencia del antagonista del receptor de la IL-1 (interleucina 1),
DIRA, por sus siglas en inglés, es una enfermedad genética rara. Los
ninos que la padecen presentan inflamaciones cutaneas y 6seas graves.
También pueden afectarse otros érganos, como los pulmones. Si no se
trata, la enfermedad puede llevar a una discapacidad importante e
incluso causar la muerte.

1.2 ¢Es muy frecuente?
El sindrome DIRA es muy poco frecuente. Actualmente se han
identificado pocos casos a nivel mundial.

1.3 éCudles son las causas de la enfermedad?

El sindrome DIRA es una enfermedad de causa genética, en la cual, una
sustancia especial encargada de frenar una parte especifica de la
respuesta inflamatoria no se produce y por lo tanto se perpetua. El gen
responsable se llama ILLRN. Este gen produce una proteina, el
antagonista del receptor de la IL-1 (IL-1RA), que juega un importante
papel en la resolucién natural de la inflamacién. El IL-1RA neutraliza a la
proteina interleucina-1 (IL-1), que es un potente mensajero inflamatorio
del cuerpo humano. Si el gen IL1RN tiene una mutacién, como ocurre
en el sindrome DIRA, el organismo no puede producir el IL-1RA. Por
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tanto, la IL-1 no podra ser neutralizada y el paciente desarrollara
inflamacién de forma constante.

1.4 ¢Es hereditaria?

Se hereda como una enfermedad autosémica recesiva (lo que significa
que no esta ligada al sexo y que ninguno de los progenitores necesita
mostrar sintomas de la enfermedad). Este tipo de transmisidn significa
que para tener DIRA, una persona necesita tener dos genes mutados,
uno de la madre y el otro del padre. Ambos progenitores son portadores
(un portador tiene solamente una copia mutada, pero no sufre la
enfermedad) pero no presentan la enfermedad, ya que no presentaran
sintomas. Los progenitores que tienen un hijo con DIRA tienen un riesgo
del 25 % de tener un segundo hijo con esta misma patologia. Es posible
realizar el diagndstico prenatal.

1.5 ¢Por qué mi hijo tiene esta enfermedad? ¢Puede evitarse?
El nifo tiene la enfermedad porque nacié con los genes mutados que
causan el sindrome DIRA. Siendo una enfermedad rara, el sindrome
DIRA no estd entre las enfermedades que los ginecdlogos descartan en
las pruebas de control del embarazo (amniocentesis).

1.6 ¢Es infecciosa?
No.

1.7 éCuadles son los principales sintomas?

Los principales sintomas de la enfermedad son la inflamacién cutédnea y
la inflamacion ésea. La inflamacidén cutdnea se caracteriza por
enrojecimiento, descamacion y formacién de pustulas. Los cambios
pueden afectar cualquier parte del cuerpo. La enfermedad cutanea
aparece de forma espontanea pero las lesiones traumaticas locales
pueden empeorarla. Por ejemplo, las canulas intravenosas a menudo
producen inflamacidn local. La afectacién 6sea se caracteriza por
inflamaciones éseas dolorosas, a menudo con enrojecimiento y calor en
la piel de la zona que recubre al hueso.

Puede afectar a varios huesos, incluyendo las extremidades y las
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costillas. Normalmente la inflamacién compromete el periostio, que es
la membrana mas externa que cubre el hueso. El periostio es muy
sensible al dolor, y por lo tanto, los nifios afectados suelen estar
irritables y poco activos. Esto puede provocar inapetencia y retraso en
el crecimiento. La inflamacién articular no es una caracteristica tipica
del DIRA. Puede que las ufnas de los pacientes con DIRA presenten
deformidades.

1.8 ¢La enfermedad es igual en todos los ninos?

Todos los nifos afectados han estado gravemente enfermos. Sin
embargo, los sintomas pueden variar de un nifo a otro . Incluso, en el
seno de una misma familia, la enfermedad puede tener un
comportamiento diferente en los ninos enfermos

1.9 {La enfermedad en ninos es diferente que la que presentan
los adultos?

El sindrome DIRA Unicamente se ha reconocido en nifios. En el pasado,
antes de que existiese un tratamiento efectivo disponible, estos nifios
podian morir antes de alcanzar la edad adulta. Por consiguiente, se
desconocen las caracteristicas del sindrome DIRA en la edad adulta.
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