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1. CO JE DIRA?

1.1 O co se jedna?

Deficit antagonisty IL-1Receptoru (DIRA) je vzacné vrozené
onemocnéni. Postizené déti trpi zdvaznym zanétem klze a kosti, mohou
byt postizeny i dalSi organy, jako napr. plice. Pokud neni nemoc IéCena
mUze vést k zavaznému postizeni a dokonce zpUsobit smrt.

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?
DIRA je velmi vzacné onemocnéni. V soucasné dobé je popsano méné
nez 10 pripadd na celém svéte.

1.3 Co je pricinou nemoci?

DIRA je geneticky podminéné, vrozené onemocnéni. Odpovédny gen je
oznacovan jako IL1RN. Koduje tvorbu bilkoviny, antagonisty
IL-1Receptoru (IL-1RA), ktery hraje roli v prirozeném tlumeni zanétu.
IL-1RA neutralizuje bilkovinu interleukin-1 (IL-1), kterd je v lidském téle
ucinnym zanétlivym poslem. Pokud je v genu IL1RN pritomna mutace,
jako je tomu v pripadé DIRA, nedochazi k produkci IL-1RA. Diky tomu
nema IL-1 protivnika a u pacienta se rozvine zanét.

1.4 Jedna se o dédicné onemocnéni?

Ano, jedna se autozomalné recesivné deédicné onemocnéni (to
znamena, ze nemoc neni vazana na pohlavi a ani jeden z rodi¢éi nemusi
mit projevy). Tento typ dédicného prenosu znamend, ze pro rozvoj
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nemoci jsou potrebné dva postizené geny, jeden od otce a druhy od
matky, tedy oba rodicCe jsou prenaseci (prenase¢ ma jednu ze svych
dvou kopii prislusného genu mutovanou, ale netrpi nemoci). Riziko
postizeni dalsiho ditéte téchto rodi¢l onemocnénim DIRA je 25%.
Prenatalni diagnostika je mozna.

1.5 Pro¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?
Dité onemocnélo, protoze se narodilo s geny, které zplsobuji
onemocnéni DIRA.

1.6 Jedna se o nakazlivé onemocnéni ?
Ne, nejedna.

1.7 Jakeé jsou hlavni projevy onemocnéni?

Hlavni projevy jsou spojeny se zanétem klze a kosti. Kozni postizeni se
projevuje zarudnutim, hnisavymi puchyri a olupovanim, které se mohou
objevit kdekoli na téle. Kozni projevy vznikaji samy od sebe, ale mize je
zhorSovat lokalni poranéni, jako je tfeba zavedeni kanyly do zily. Zanét
kosti se projevuje bolestivym zdurenim se zarudnutim a proteplenim
priléhajici kGze.

Postizeni kosti mlze byt v radé mist, véetné koncetin a Zeber. Zanét
typicky postihuje periost, vrstvu tkané, ktera je na povrchu kosti. Periost
je velmi citlivou tkani. Bolest pak zpUlsobuje zvysenou drazdivost a
celkové nedobry stav postizenych déti. To mlze vést k poruse prijmu
potravy a zpomaleni rlstu. Zanét uvnitr kloubl nepatfi mezi typické
projevy DIRA. Nehty pacientl s DIRA se mohou deformovat.

1.8 Je onemocnéni u vSech déti stejné?

VsSechny postizené déti jsou vazné nemocné. Presto neni nemoc u
kazdého stejnd, dokonce ani u prislusnikl jedné rodiny nemusi probihat
stejné.

1.9 LiSi se nemoc u déti od onemocnéni dospélych?
Onemocnéni DIRA bylo dosud popsano pouze u déti. V minulosti, dfive
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nez byla znama ucinna lécba, tyto déti umiraly pred dosazenim
dospélosti. Tim padem projevy DIRA v dospélosti nejsou znamy.
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