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1. Ml A DIRA

1.1 Mi ez?

Az IL-1-receptor antagonista deficiencia (DIRA) egy ritka genetikai
betegség. A beteg gyermekek sulyos bdr- és csontgyulladasban
szenvednek. A betegség mas szerveket is érinthet, példaul a tiddét. Ha
nem kezelik, sulyos rokkantsaghoz, sét akar haldlhoz is vezethet.

1.2 Milyen gyakori?
A DIRA nagyon ritka betegség. Jelenleg csak par betegrdl tudnak
vilagszerte.

1.3 Mik a betegség okai?

A DIRA genetikai betegség. A betegségért felel6s gén neve ILLRN. Ez a
gén termeli az IL-1-receptor antagonista (IL-1RA) nevU fehérjét, amely
szerepet jatszik a gyulladasok természetes gydgyulasaban. Az IL-1RA
semlegesiti az interleukin-1-et (IL-1), amely fontos szerepet jatszik az
emberi szervezetben a gyulladasokkal kapcsolatos
Uzenettovabbitdsban. Ha az IL1IRN gén mutaciét hordoz - amint ez DIRA
esetén fennall -, a szervezet nem tud IL-1RA-t termelni. Ezért az
IL-1-gyet mar nem gatolja semmi, és emiatt gyulladas alakul ki a beteg
testében.

1.4 Orokletes-e ez a betegség?
A betegség autoszomalis recessziv betegségként 6rokolt (ami azt
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jelenti, hogy nemtdl fliggetlen, és egyik sztlénél sem feltétlenul
jelentkeznek a tlinetei). A betegségnek ez a fajta atadasa azt jelenti,
hogy a DIRA kialakulasahoz az egyénnek két mutalt gént kell hordoznia,
egyiket az édesanyjatél, a masikat az édesapjatél. Mindkét szuld
hordozza a gént (csak egy mutalt génmasolata van), de nem beteg. A
DIRA-s gyermek szlleinél 25% esély van arra, hogy a masodik
gyermeknek is ilyen betegsége lesz. A szlletés el6tti diagndzis
lehetséges.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megelozheté6-e
a betegség?
A gyermeknek azért van ez a betegsége, mert olyan génmutacidkkal
szluletett, amelyek DIRA-t okoznak.

1.6 Fert6zo-e a betegség?
Nem.

1.7 Mik a f6 tunetei?
A betegség f6 tlinete a bér és a csontok gyulladésa. A bérgyulladas a
bér kivorosodésével, gennyes hdlyagosodasaval és hamlasaval jar. Ezek
az elvaltozasok az 6sszes testrészre kiterjedhetnek. A bérbetegség
spontan maddon jelenik meg, de helyi sérllés sulyosbithatja. Példaul az
intravénas kanul hasznalata gyakran helyi gyulladashoz vezet. A
csontgyulladast a csontok fajdalmas duzzanata jellemzi, ami miatt a
felette Iéve6 bor kivorosodik és meleg.
A betegség szamos csontot érinthet, beleértve a végtagokat és a
borddkat. A gyulladas jellemzéen a csontot fedd hartyat (perioszteumot)
tamadja meg. A csonthartya nagyon érzékeny a fajdalomra. Ezért a
beteg gyermek gyakran ingerlékeny és boldogtalan. Ez nem megfeleld
taplalkozashoz és novekedési problémakhoz vezethet. A DIRA &ltalaban
nem jar az izuleti Ureg gyulladasaval. A DIRA-s betegek kérmének alakja
megvaltozhat.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?
Eddig minden érintett gyermek sulyosan megbetegedett, azonban a
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betegség nem egyforma mindenkinél. Még ugyanazon a csaladon belll
sem egyforman betegszik meg minden gyermek.

1.9 Kiulonbozik-e a gyermekek és a felnéttek betegsége?
A DIRA-t eddig csak gyermekeknél ismerték fel. Régebben, a hatasos
kezelések megjelenése elbtt ezek a gyermekek meghaltak mar azel6tt,
hogy elérték volna a felnéttkort. Ennek megfelel6en a DIRA felnéttkori
jellemzgit nem ismerjuk.
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