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1. QUE E A SINDROME DIRA?

1.1 En que consiste?

A deficiencia do antagonista do receptor da IL-1 (DIRA, polas suas siglas
en inglés) é unha enfermidade xenética rara. Os nenos que a padecen
presentan inflamaciéns cutaneas e éseas graves. Outros drganos, como
os pulméns, poden tamén verse afectados. Se non se trata, a

enfermidade pode levar a unha discapacidade importante e mesmo
causar a morte.

1.2 E moi frecuente?
A sindrome DIRA é moi pouco frecuente. Actualmente identificaronse
poucos casos a nivel mundial.

1.3 Cales son as causas da enfermidade?

A sindrome DIRA é unha enfermidade de causa xenética. O xene
responsable chamase IL1RN. Este xene produce unha proteina, o
antagonista do receptor da IL-1 (IL-1RA), que xoga un importante papel
na resolucién natural da inflamacién. O IL-1RA neutraliza & proteina
interleucina-1 (IL-1), que é un potente mensaxeiro inflamatorio do corpo
humano. Se o xene IL1RN ten unha mutaciéon, como ocorre na sindrome
DIRA, 0 organismo non pode producir o IL-1RA. Polo tanto, a IL-1 non
podera ser neutralizada e o paciente desenvolvera inflamacién de
forma constante.
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1.4 E hereditaria?

Hérdase como unha enfermidade autosdmica recesiva (o que significa
que non esta ligada ao sexo e que ningun dos proxenitores necesita
mostrar sintomas da enfermidade). Este tipo de transmisién significa
que para ter DIRA, unha persoa necesita ter dous xenes mutados, un da
nai e o outro do pai. Ambos os proxenitores son portadores (un portador
ten soamente unha copia mutada, pero non sofre a enfermidade) pero
non son pacientes, xa que non presentaran sintomas. Os proxenitores
gue tefen un fillo con DIRA tefien un risco do 25 % de ter un segundo
fillo con esta mesma patoloxia. E posible realizar o diagnéstico prenatal.

1.5 Por que o meu fillo ten esta enfermidade? Pode evitarse?
O neno ten a enfermidade porque naceu cos xenes mutados que
causan a sindrome DIRA. Sendo unha enfermidade rara, a sindrome
DIRA non estd entre as enfermidades que os xinecélogos descartan nas
probas de control do embarazo (amniocentese).

1.6 E infecciosa?
Non

1.7 Cales son os principais sintomas?

Os principais sintomas da enfermidade son a inflamacién cutanea e a
inflamacion ésea. A inflamacién cutanea caracterizase pola cor
vermella, escamadura e formacién de pustulas. Os cambios poden
afectar calquera parte do corpo. A enfermidade cutdnea aparece de
forma espontdnea pero as lesiéns traumaticas locais poden empeorala.
Por exemplo, as canulas intravenosas a miudo producen inflamacion
local. A afectacién dsea caracterizase por inflamaciéns éseas dolorosas,
a miudo con cor vermella e calor na pel da zona que recobre o 6so.
Pode implicar a varios ésos, incluindo as extremidades e as costelas.
Normalmente a inflamacion implica o periostio, a membrana mais
externa que cobre o 6so. O periostio € moi sensible a dor. Por tanto, os
nenos afectados adoitan estar irritables e abatidos. Isto pode provocar
inapetencia e atraso no crecemento. A inflamacién articular non é unha
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caracteristica tipica do DIRA. Poida que as unas dos pacientes con DIRA
presenten deformidades.

1.8 A enfermidade é igual en todos os nenos?
Todos os nenos afectados estiveron gravemente enfermos. Con todo, os
sintomas non son os mesmos en todos 0s nenos. Mesmo, no seo dunha
mesma familia, non todos os nenos enfermos o faran do mesmo xeito.

1.9 A enfermidade en nenos é diferente que a que presentan
os adultos?

A sindrome DIRA unicamente se recofieceu en nenos. No pasado, antes
de que existise un tratamento efectivo disponible, estes nenos podian
morrer antes de alcanzar a idade adulta. Por conseguinte,
desconécense as caracteristicas da sindrome DIRA na idade adulta.
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