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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.

2. LIGOS NUSTATYMAS IR GYDYMAS

2.1. Kaip Si liga diagnozuojama?

Visy pirma jtarti DIRA leidzia nurodyti vaiko ligos pozymiai. DIRA liga
gali buti jrodyta tik genetiniais tyrimais. Diagnozé patvirtinama, jeigu
pacientas turi 2 mutacijas, po vieng is kiekvieno tévo. Genetiniai tyrimai
gali buti prieinami ne kiekviename tretinio lygio centre.

2.2. Kuo svarbus tyrimai?

Kraujo tyrimai (eritrocity nusédimo greitis (ENG), CRB, bendrasis kraujo
tyrimas ir fibrinogeno koncentracija) svarbus siekiant nustatyti
uzdegimo mastg ligai suaktyveéjus.

ISnykus simptomams, Sie tyrimai kartojami, kol rodikliai pasiekia
normos ribas ar prie jy priartéja.

Nedidelis kraujo kiekis reikalingas genetiniams tyrimams atlikti. Vaikai,
kurie visg gyvenimg vartoja anakinrg, reguliariai turi atlikti kraujo ir
Slapimo tyrimus buklei stebéti.

2.3. Ar Sia liga galima gydyti / iSgydyti?
Liga néra iSgydoma, bet gali bati kontroliuojama visg gyvenimag
vartojant anakinra.

2.4. Kaip gydoma Si liga?

DIRA negali buti tinkamai kontroliuojama vaistais nuo uzdegimo.
Didelémis kortikosteroidy dozémis galima isS dalies kontroliuoti ligos
simptomus, bet neiSvengiamai atsiranda nepageidaujamy reiskiniy.
Nuskausminamiegji reikalingi kauly skausmams sumazinti tuo laiku, kol
pradés veikti anakinra. Anakinra yra dirbtinai sukurtas IL-1RA -
baltymas, kurio sergantiems DIRA truksta. Kasdienés anakinros
injekcijos yra vienintelis veiksmingas DIRA gydymo budas. Atkurus
IL-1RA atsargas, liga galima suvaldyti ir uzkirsti kelig jos atsinaujinimui.
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Pritaikius gydymag po diagnozés nustatymo, vaikas visg gyvenimag
kasdien turés leistis vaistus. Gydant kasdienemis injekcijomis, daugeliui
pacienty simptomai iSnyksta. TacCiau kai kuriems pacientams
pasiekiamas tik dalinis organizmo atsakas. Vaisto dozés negalima keisti
nepasitarus su gydytoju.

Jeigu pacientas nustoja leistis vaistus, liga grjzta. Kadangi ji gali biti
mirtina, negalima nutraukti gydymo.

2.5. Koks vaistu Salutinis poveikis?

Labiausiai varginantis Salutinis poveikis yra skausminga reakcija vaisto
leidimo vietoje, kaip jgélus vabzdziui. Skausmas ypac juntamas
pirmosiomis gydymo savaitemis. Pacientams, sergantiems ne DIRA ir
gydomiems anakinra, vystosi infekcijos, taCiau neaiSku, ar toks pat
Salutinis poveikis pasireiks ir DIRA sergantiems pacientams. Kai kurie
vaikai, gydomi anakinra nuo kity susirgimuy, priauga nepageidaujamo
svorio, bet taip pat néra zinoma, ar taip nutiks ir pacientams,
sergantiems DIRA. Anakinra naudojama vaikams gydyti tik nuo 21
amziaus pradzios, taigi dar néra pakankamai duomeny apie ilgalaikius
vaisto sukeliamus Salutinius reiskinius.

2.6. Kiek trunka gydymas?
Gydymas trunka visg gyvenima.

2.7. Ar gali padéti netradiciniai gydymo metodai?
Jokiy alternatyviy ar netradiciniy Sios ligos gydymo budy néra.

2.8. Kokie periodiniai sveikatos patikrinimai reikalingi?
Gydomi vaikai turi maziausiai 2 kartus per metus atlikti kraujo ir
Slapimo tyrimus.

2.9. Kiek liga tesiasi?
Sia liga sergama visg gyvenima.
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2.10. Kokia ilgalaiké ligos prognozé (galima baigtis ir eiga)?
Jei gydymas anakinra pradedamas anksti ir tesiamas pagal
rekomendacijas, vaikas, sergantis DIRA, greiCiausiai galés gyventi
normaly gyvenima. Jei diagnozé nustatoma vélai arba nesilaikoma
gydymo rezimo, kyla rizika, kad liga suaktyvés: gresia augimo
sutrikimai, sunkios kauly deformacijos, odos randéjimas ir galiausiai
mirtis.

2.11. Ar imanoma visiskai pasveikti?
Ne, nes tai genetiné liga. TaCiau visg gyvenimg vartodamas vaistus
pacientas gali gyventi normaly gyvenima be jokiy suvarzymuy.

3. KASDIENIS GYVENIMAS

3.1. Kaip liga paveikia vaiko ir jo Seimos kasdienybe?

Vaikas ir Seima didziausiy sunkumuy patiria, kol nustatoma diagnoze. Kai
diagnozeé paaiskéja, skiriamas gydymas ir vaikas gali gyventi beveik
normaly gyvenimag. Kai kuriems vaikams issivysciusios kauly
deformacijos sutrikdo jprastine veikla. Kasdieneés injekcijos gali buti
nasta ne tik del patiriamo diskomforto, bet ir anakinros laikymo salygu,
trukdanciy keliauti.

Kita problema yra psichologiné nasta del gydymo, kuris truks visg
gyvenima. Pacienty ir jy tévy Svietimo programos turéty padéti
susidoroti su Siais sunkumais.

3.2. Ar vaikas gali lankyti mokykla?
Jei liga nesukélé negrjztamo nejgalumo ir yra visiskai kontroliuojama
anakinros injekcijomis, nera jokiy apribojimu.

3.3. Ar vaikas gali sportuoti?

Jei liga nesukelé negriztamo nejgalumo ir yra visiskai kontroliuojama
anakinros injekcijomis, néra jokiy apribojimy. Skeleto pazeidimas,
atsirades ankstyvoje ligos fazeje, gali riboti fizinj aktyvumag, bet kity
suvarzymuy néra.
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3.4. Kokia mityba rekomenduojama?
Néra specialios mitybos.

3.5. Ar klimatas turi itakos ligos eigai?
Ne, neturi.

3.6. Ar galima vaika skiepyti?
Taip, vaikg galima skiepyti, taCiau tévai turi susisiekti su gydanciu
gydytoju pries skiepijant gyvosiomis susilpnintomis vakcinomis.

3.7. Lytinis gyvenimas, néstumas ir kontracepcija
Siuo metu néra duomeny, ar anakinrg saugu vartoti neésc¢ioms
moterims.
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