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1. CO TO JEST DIRA

1.1 Co to jest?

Niedobdr antagonisty receptora interleukiny IL-1 jest rzadka choroba
genetyczng. Dzieci chore na DIRA cierpig na ciezkie zapalenie skéry i
kosci. Zajete chorobg mogga by¢ inne narzady, takie jak ptuca.
Nieleczona choroba moze prowadzi¢ do powaznej niepetnosprawnosci, a
nawet Smierci.

1.2 Jak czesto choroba wystepuje?
DIRA to bardzo rzadka choroba. Do tej pory na catym Swiecie
rozpoznano jg u mniej niz 10 pacjentéw.

1.3 Jakie sa przyczyny choroby?

DIRA jest chorobg genetyczng. Gen odpowiedzialny za jej wystgpienie
nazywany jest ILLIRN. Produkuje on antagoniste receptora IL-1 (IL-1RA),
biatko odgrywajace role w naturalnym zwalczaniu stanu zapalnego.
IL-1RA neutralizuje biatko interleukine-1 (IL-1), ktére jest waznym
przekaznikiem stanu zapalnego w ludzkim organizmie. Jesli w genie
ILLRN jest mutacja, tak jak ma to miejsce w przypadku DIRA, organizm
nie produkuje IL-1RA. W zwigzku z tym nic nie powstrzymuje IL-1, a u
pacjenta rozwija sie stan zapalny.
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1.4 Czy choroba jest dziedziczna?
Jest to choroba dziedziczona autosomalnie recesywnie (co oznacza, ze
nie jest zwigzana z ptcig i ze u zadnego z rodzicéw nie muszg koniecznie
wystgpi¢ objawy choroby). Ten typ dziedziczenia oznacza, ze aby
zachorowac na DIRA, trzeba odziedziczy¢ dwa zmutowane geny: jeden
od ojca, a drugi od matki. Oboje rodzice sg zazwyczaj nosicielami
(nosiciel ma tylko jedng kopie zmutowang, ale nie choruje), ale nie
choruja. Jesli jedno dziecko ma DIRA, ryzyko, ze jego rodzehstwo bedzie
chorowato na te chorobe, wynosi 25%. Mozliwa jest diagnoza
prenatalna.

1.5 Dlaczego moje dziecko choruje na te chorobe? Czy mozna
jej zapobiec?

Dziecko choruje, poniewaz urodzito sie z mutacjg genéw powodujgcych
DIRA.

1.6 Czy choroba jest zakazna?
Nie, nie jest.

1.7 Jakie sa gtéwne objawy choroby?

Gtéwne objawy choroby obejmujg zapalenie skdry i zapalenie kosci.
Zapalenie skéry charakteryzuje sie zaczerwienieniem oraz
powstawaniem krost i tusek. Zmiany mogg objg¢ dowolng czes¢ ciata.
Zmiany skérne powstajg samoistnie, ale miejscowe zranienie moze
spowodowac ich zaostrzenie. Na przyktad kaniula dozylna (wenflon)
czesto powoduje miejscowy stan zapalny. Zapalenie kosci
charakteryzuje sie bolesnym obrzekiem tkanki kostnej - okalajgca jg
skéra czesto jest zaczerwieniona i ciepta.

Zajetych moze by¢ wiele kosci, w tym kosci kohczyn i zebra. Zapalenie
zwykle obejmuje okostng - btone okalajgcg kos¢. Okostna jest bardzo
wrazliwa na bdl. Dlatego dzieci cierpigce na te chorobe sg czesto
drazliwe i smutne. Moze to prowadzi¢ do ztego odzywienia i
zahamowania wzrostu. Zapalenie szpary stawowej nie jest swoistym
objawem DIRA. Pacjenci z DIRA mogg mie¢ zdeformowane paznokcie.
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1.8 Czy choroba przebiega tak samo u wszystkich dzieci?
Wszystkie cierpigce na te chorobe dzieci byty powaznie chore. Jednak
objawy nie u wszystkich dzieci sg takie same. Nawet w tej samej
rodzinie nie kazde chorujgce na te chorobe dziecko bedzie tak samo
chore.

1.9 Czy choroba przebiega inaczej u dzieci i u dorostych?

DIRA rozpoznano tylko u dzieci. W przesztosci, zanim dostepne stato sie
skuteczne leczenie, dzieci te umieraty przed osiggnieciem wieku
dorostego. Dlatego tez objawy DIRA u dorostych nie sg znane.
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