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1. KAS YRA DIRA?

1.1. Kokia tai liga?

IL-1 receptoriaus antagonisto trukumas (Deficiency of IL-1Receptor
Antagonist, DIRA) yra reta genetiné liga. Sergantiems vaikams
pasireiSkia sunkus odos ir kauly uzdegimas. Kiti organai, tokie kaip
plauciai, taip pat gali buti pazeisti. Negydoma liga lemia invaliduma ar
mirtj.

1.2. Kaip daznai susergama sia liga?
DIRA yra labai reta liga. Siuo metu zinoma maziau nei 10 atvejy
pasaulyje.

1.3. Kokios Sios ligos priezastys?

DIRA yra genetine liga. Ligos atsiradimg lemiantis genas, vadinamas
ILLRN, gamina baltyma, IL-1 receptoriaus antagonistg (IL-1RA), kurio
vaidmuo labai svarbus uzdegiminiy reiskiniy pasibaigimui. IL-1RA
neutralizuoja baltyma interleuking-1 (IL-1), kuris yra galingas uzdegimo
nesejas zmogaus organizme. Sergant DIRA, ILLRN genas yra mutaves ir
organizmas negali gaminti IL-1RA, todel IL-1 gamyba nebestabdoma ir
paciento organizme savaime vystosi uzdegimo procesai.

1.4. Ar Si liga paveldima?
Si liga paveldima autosominiu recesyviniu budu (tai reiskia, kad ji )
nesusijusi su lytimi ir né vienas isS tévy neturi Sios ligos simptomuy). Sis
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perdavimo tipas reiskia, kad susirgti DIRA Zzmogus gali turédamas du
mutavusius genus, vieng iS mamos ir kitg - iS tévo. Taigi abu tévai tik
nesioja genus (nesiotojas turi tik vieng mutavusig kopija, bet ne ligg),
bet Sia liga jie neserga. Tevy, kuriy vaikas susirgo DIRA, rizika, kad kitas
ju vaikas taip pat susirgs DIRA, siekia 25 procentus. Tokia rizika
nustatoma antenataline diagnostika (iki gimdymo).

1.5. Kodél vaikas suserga? Ar galima Sios ligos iSvengti?
Vaikas suserga Sia liga todél, kad gimé su mutavusiais genais, kurie
lemia susirgimg DIRA.

1.6. Ar Si liga uzkreciama?
Ne, ji neuzkreciama.

1.7. Kokie pagrindiniai ligos simptomai?

Pagrindiniai ligos simptomai yra odos ir kauly uzdegimas. Odos
uzdegimo bruozai: paraudimas, pustulés ir pleiskanojimas. Odos
pakitimy gali atsirasti visame kune. Odos pazeidimai atsiranda savaime,
bet jy bukle gali pabloginti vietinis suzalojimas. Pavyzdziui, intraveninis
kateteris daznai sukelia vietinj odos uzdegima. Kauly uzdegimui
bldingas skausmingas kaulo patinimas, daznai oda virs kaulo parausta
ir tampa Silta.

Liga gali paveikti daug kauly, tarp jy galuniy ir Ssonkauliy. Paprastai
uzdegimas apima antkaulj - pléve, dengiancig kaulg. Antkaulis labai
jautrus skausmui, todél sergantys vaikai daznai buna irzlUs ir
nelaimingi. Tai gali lemti nevalgumg ir sulétéjusj augima. Kaulo
uzdegimas sgnario srityje néra tipinis DIRA pozymis. Serganciy DIRA
pacienty nagai gali deformuotis.

1.8. Ar visi vaikai serga vienodai?
Visy vaiky liga yra sunkios formos, taciau jiems pasireiSkia nevienodo
stiprumo simptomai. Net ir toje pacioje Seimoje vaikai serga nevienodai.

1.9. Ar vaiky liga skiriasi nuo suaugusiujy ligos?
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DIRA kol kas buvo nustatyta tik vaikams. Praeityje, prieS atrandant
veiksmingg gydyma, sergantys vaikai greiCiausiai mirdavo nesulauke
suaugusiyjy amziaus. Todél suaugusiyjy DIRA simptomai néra zinomi.
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