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1. CE ESTE DARI

1.1 Ce este aceasta boala?

Deficienta de antagonist al receptorului de IL-1 (DARI) este o boala
genetica rara. Copiii afectati sufera de inflamatie severa a pielii si
oaselor. Pot fi implicate si alte organe, de exemplu plamanii. Daca nu
este tratata, boala poate conduce la dizabilitati severe si chiar moarte.

1.2 Cat este de frecventa?
DARI este foarte rara. Pana in prezent doar cativa pacienti au fost
identificati in toata lumea.

1.3 Care sunt cauzele bolii?

DARI este o boala genetica. Gena responsabila se numeste IL1RN.
Aceasta produce o proteina, antagonistul receptorului de IL-1 (IL-1RA)
cu rol in oprirea naturala a inflamatiei. IL-1RA neutralizeaza proteina
numita interleukina 1 (IL-1), care este un puternic mesager al
inflamatiei in corpul uman. in cazul in care gena ILLRN poart3 o
mutatie, asa cum se intampla in DARI, organismul nu poate produce
IL-1RA. De aceea, IL-1 nu mai este blocata si pacientul va dezvolta
inflamatie excesiva.

1.4 Este o boala mostenita?
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DARI se mosteneste ca o boala autozomal recesiva (ceea ce inseamna
ca nu este legata de sex si ca niciunul dintre parinti nu prezinta
simptomele bolii). Acest tip de transmitere presupune ca pentru a face
boala, o persoana trebuie sa aiba doua gene mutante, una de la mama
si una de la tata. Ambii parinti sunt purtatori (un purtator are doar o
copie mutanta, dar nu boala), dar nu prezinta semnele si simptomele
bolii. Parintii care au un copil cu DARI prezinta un risc de 25% ca
urmatorul copil sa manifeste si el aceasta boala. Diagnosticul prenatal
este posibil.

1.5 De ce copilul meu are aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

Copilul are boala, deoarece s-a nascut cu genele mutante care
cauzeaza DARI.

1.6 Este o boala contagioasa?
Nu.

1.7 Care sunt principalele simptome?

Simptomele principale ale bolii sunt inflamatia pielii si inflamatia
oaselor. Inflamatia pielii este caracterizata de roseata, pustule si
descuamare. Modificarile cutanate pot afecta orice zona a corpului.
Afectarea pielii apare spontan, dar poate fi agravata de leziuni locale.
De exemplu, cateterele intravenoase determina adesea inflamatie
locala. Inflamatia osoasa se manifesta prin tumefieri osoase dureroase,
insotite adesea de inrosirea si incalzirea pielii de deasupra lor.

Pot fi afectate multe oase, inclusiv oasele membrelor si coastele.
Inflamatia implica de obicei periostul, membrana care acopera osul.
Periostul este foarte sensibil la durere. Prin urmare, copiii afectati sunt
adesea iritabili si suparati. Aceasta situatie poate conduce la tulburari
de alimentatie si intarziere a cresterii. Inflamatia spatiului articular nu
este o caracteristica tipica pentru DARI. Unghiile pacientilor cu DIRA pot
fi deformate.

1.8 Boala evolueaza la fel la toti copiii?
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Toti copiii afectati au prezentat forme severe. Totusi, boala nu este
aceeasi la toti copiii. Chiar si in cadrul aceleiasi familii, copiii afectati pot
sa nu aiba aceeasi severitate.

1.9 Este boala la copii diferita de boala in cazul adultilor?
DARI a fost observata doar la copii. in trecut, inainte sa fi fost
descoperit tratamentul, acesti copii mureau Tnainte sa atinga varsta
adulta. Astfel, caracteristicile DARI la maturitate sunt necunoscute.
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