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1. STO JE DIRA?

1.1 Sto je to?

Nedostatak antagonista IL-1 receptora (DIRA) rijetka je genetska bolest.
Oboljela djeca imaju tesSku upalu koze i kostiju. Drugi organi poput pluc¢a
takoder mogu biti zahvacdeni. NelijeCena, bolest moze dovesti to teskih
ostecéenja, pa Cak i smrti.

1.2 Koliko je cesta?
DIRA je vrlo rijetka. Trenutno je diljem svijeta zabiljezeno tek nekoliko
bolesnika.

1.3 Koji su uzroci bolesti?

DIRA je genetska bolest. Odgovorni gen naziva se IL1RN. Stvara protein,
antagonist IL-1 receptora (IL-1RA), koji ima ulogu u spontanom
smirivanju upale. IL-1RA neutralizira protein interleukin-1 (IL-1), koji je
snazan glasnik upale u ljudskom tijelu. Ako ILLRN gen nosi mutaciju,
kao Sto je u slucaju DIRA-g, tijelo ne moze stvarati IL-1RA. Zbog toga,
IL-1 viSe nije pod kontrolom i bolesnik razvija upalu.

1.4 Je li nasljedno?

Nasljeduje se kao autosomno recesivna bolest (Sto znaci da nije
povezana sa spolom i da ni jedan od roditelja ne mora imati simptome
bolesti). Takav oblik prijenosa bolesti znaci da osoba mora imati dva
mutirana gena kako bi razvila DIRA-u, jedan od oca i jedan od majke.
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Oba roditelja su nosioci (nosioc ima samo jednu mutiranu kopiju gena,
no ne i bolest) i nisu bolesni. Roditelji koji imaju dijete sa DIRA-om imaju
25% rizik da ¢e im drugo dijete takoder imati DIRA-u. Moguce je i
postavljanje dijagnoze prije rodenja.

1.5 Zasto moje dijete ima bolest? Moze li se bolest sprijeciti?
Dijete ima bolest jer je rodeno sa mutiranim genima koji uzrokuju DIRA-
u.

1.6 Je li bolest zarazna?
Ne, nije.

1.7 Koji su glavni simptomi?

Glavni simptomi bolesti su upala koze i kostiju. Upala koze
karakterizirana je crvenilom, pustulama i ljuskanjem. Promjene mogu
zahvatiti bilo koji dio tijela. Kozna bolest javlja se spontano, no moze se
javiti i nakon lokalnih ostecenja. Npr., intravenozne kanule Cesto dovode
do lokalne upale. Upala kosti karakterizirana je bolnim oticanjem kosti,
Cesto s crvenilom i toplinom koze iznad zahvacenih zglobova.

Mnoge kosti mogu biti zahvacdene, ukljucujudi udove i rebra. Upala
obi¢no zahvacda periost, membranu koja prekriva kost. Periost je vrlo
osjetljiv na bol. Oboljela djeca stoga su Cesto iziritirana i jadna. To moze
dovesti do smanjenog apetita i usporenog rasta. Upala zglobnih
prostora nije tipicna za DIRA-u. Nokti bolesnika s DIRA-om mogu postati
deformirani.

1.8 Je li bolest ista u svakog djeteta?

Sva djeca koja se razbole jako su bolesna. Ipak, bolest nije ista u svakog
djeteta. Cak i unutar iste obitelji, ne¢e svako dijete koje se razboli biti
jednako bolesno.

1.9 Je li bolest u djece drugacija od bolesti u odraslih?
DIRA je prepoznata samo u djece. U proslosti, prije no Sto se otkrila
uCinkovita metoda lijeCenja, djeca koja su se razboljela umrla su prije no
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Sto su dozivjela odraslu dob. Zbog toga su karakteristike DIRA-e u
odraslih nepoznate.
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