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2. DIAGNOZA A TERAPIE

2.1 Jak se nemoc diagnostikuje?

Podezreni na onemocnéni DIRA vznikne na zakladé typickych klinickych
projevi u ditéte. Onemocnéni Ize potvrdit pouze genetickym
vysSetrenim, které prokaze pritomnost 2 mutovanych gend, od kazdého
rodiCe jeden. Tato analyza nemusi byt dostupnda ve vSech centrech.

2.2 Jaky je vyznam vysSetreni?

Krevni testy jako sedimentace (FW), CRP, krevni obraz a fibrinogen jsou
ukazateli zanétlivé aktivity onemocneéni.

Obvykle se tato vysSetreni opakuji, kdyz potize u ditéte ustupuiji, aby se
zjistilo, zda poklesly zpatky k normé.

Malé mnozstvi krve je potfeba ke genetickému vySetreni. Déti [éCené
anakinrou museji podstoupit pravidelné vysetreni krve a moci kvuli
monitorovani nezadoucich ucinka.

2.3 Da se nemoc lécit nebo vylécit?
DIRA nelze vylécit, ale je mozné ji |éCit, tak aby projevy nemoci byly pod
kontrolou. LéCba je celozivotni podavani anakinry.

2.4 Jaka lécba je k dispozici?

Podavani klasickych protizanétlivych Iékd nestaci k potlaceni projevl
onemocnéni DIRA. Vysoké davky kortikosteroidli mohou zmirnit klinické
projevy, ale obvykle pouze za cenu vedlejsich nezadoucich ucinkd.
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Analgetika jsou tfeba ke zmirnéni bolesti kosti, dokud se nedostavi
efekt anakinry. Anakinra je umeéle pfipraveny IL-1RA, bilkovina, kterou
pacienti s DIRA postradaji. Denni injekcni podani anakinry je zatim
jedinou znamou ucinnou lécbou. Jejim podavanim se nahradi nedostatek
vlastniho IL-1RA a nemoc je uvedena pod kontrolu. Lze tak predejit
novému vzplanuti choroby. Po stanoveni diagnézy je treba dlouhodob3,
pravdépodobné celozivotni |éCba. Pri dennim podavani Iéku u vétsiny
pacientl projevy nemoci vymizi, i kdyz v nékterych pripadech je
pozorovan pouze CasteCny efekt. Davku léku by rodice neméli
upravovat sami, aniz by se poradili se svym |Iékarem.

Pokud pacient prestane dostavat injekce, nemoc se vraci. Jelikoz se
jedna o zivot ohrozujici onemocnéni, je tfeba tomu predejit. Anakinra je
velmi drahy |ék, proto nemusi byt ve vSech zemich k dispozici.

2.5 Jaké jsou vedlejsi ucinky lécby?

Nejcastéjsim a nejvice neprijemnym vedlejsSim Ucinkem anakinry je
bolestiva reakce v misté vpichu injekce, podobna stipnuti hmyzem.
Injekce jsou bolestivé zejména v prvnich tydnech IéCby. BEhem |éCby
anakinrou pro jina onemocnéni nez DIRA byly pozorovany také Castejsi
infekce. Neni znamo, zda se toto vztahuje i na pacienty s DIRA. Nékteré
déti IéCené anakinrou priberou na vaze vic, nez je pfimérené. Ani zde
neni zndmo, jestli se to tykd i pacientl s DIRA. Anakinra se u déti
pouziva az od zacatku 21. stoleti, proto o dlouhodobych vedlejsich
ucincich Iécby zatim pfilis nevime. Jakmile déti dospé&ji, mohou chtit
samy planovat vlastni rodinu. Zatim neni znamo, jestli je podavani
anakinry v téhotenstvi bezpecné.

2.6 Jak dlouho by méla lécba trvat?
Jedna se o celozivotni IéCbu.

2.7 Jak je to s alternativni a doplnkovou lécbou?
Takova IéCba pro onemocnéni DIRA neexistuje.

2.8 Jaka forma pravidelnych kontrol je treba?
Déti na 1éCbé by mély mit pravidelné vysetreni krve a moci alespon
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dvakrat ro¢né.

2.9 Jak dlouho bude nemoc trvat?
Jedna se o celozivotni onemocnéni.

2.10 Jakeé jsou dlouhodobé perspektivy (prognéza) nemoci?
Pokud je |éCba anakinrou zahajena vcas a je v ni dlouhodobé
pokracovano, maji déti s DIRA pravdépodobné Sanci zit normalni zivot.
Pokud je diagnéza stanovena pozdé nebo je |éCba nedostatecna,
choroba se mlze zhorsovat. To mize vést k poruse ristu, tézkym
deformitdm kosti, invalidizaci, jizveni kiize a pripadné az ke smrti.

2.11 Je mozné se upliné uzdravit?

Ne, protoze se jednd o vrozené, geneticky podminéné onemocnéni.
Presto celozivotni Ié¢ba anakinrou dava pacientlim Sanci zit normalni
zivot bez vétsich omezeni.
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