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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Najpierw podejrzewa sie DIRA na podstawie objawéw choroby
wystepujgcych u dziecka. DIRA mozna potwierdzi¢ wytgcznie w
badaniach genetycznych. Diagnoze DIRA potwierdza sie, jesli pacjent
jest nosicielem 2 mutacji, po jednej od kazdego rodzica. Nie w kazdym
zaktadzie opieki zdrowotnej jest mozliwos¢ wykonania analizy
genetycznej.

2.2 Jakie jest znaczenie badan?

Przeprowadzanie badan obejmujgcych wskaznik opadania krwinek
czerwonych (OB), biatko C-reaktywne (CRP), surowiczy amyloid-A (SAA),
morfologie krwi i fibrynogen, jest wazne w czasie, gdy choroba jest
aktywna, poniewaz pozwala oceni¢ nasilenie stanu zapalnego.

Testy te powtarza sie po ustgpieniu objawow, aby sprawdzi¢, czy wyniki
powrdécity lub zblizyty sie do normy.

Niewielka ilos¢ krwi jest potrzebna rowniez do wykonania analizy
genetycznej. Dzieci leczone anakinrg powinny dwa razy do roku
oddawac do badania prébki krwi i moczu, co umozliwi prawidtowg
obserwacje ich stanu zdrowia.

2.3 Czy chorobe mozna leczy¢ lub wyleczyc¢?
Choroby nie mozna wyleczy¢, ale mozna jg kontrolowad, podajgc przez
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cate zycie anakinre.

2.4 Na czym polega leczenie?

DIRA nie mozna wystarczajgco kontrolowac lekami przeciwzapalnymi.
Duze dawki kortykosteroidow pozwalajg czesciowo kontrolowad objawy
choroby, jednak zwykle za cene wystgpienia dziatah niepozadanych.
Zwykle zanim zacznie dziata¢ anakinra bdl kosci trzeba usmierzac
lekami przeciwbdlowymi. Anakinra jest sztucznie produkowang wersjg
IL-1RA, biatka, ktérego brakuje w organizmach pacjentéw chorych na
DIRA. Codzienne zastrzyki z anakinry sg jedynym skutecznym leczeniem
DIRA. W ten sposdb uzupetnia sie brak naturalnego IL-1RA i mozna
kontrolowac chorobe. Nawrotom choroby mozna zapobiega¢d. Po
postawieniu diagnozy dziecko musi przyjmowac lek w zastrzykach przez
reszte zycia. Jesli lek jest przyjmowany codziennie, u wiekszosci
pacjentdw objawy zanikaja. Jednak u niektdérych pacjentéw
zaobserwowano tylko czesciowg reakcje. Rodzice nie powinni zmieniad
dawki leku bez konsultacji z lekarzem.
Jesli pacjent przerwie stosowanie leku, choroba powrdci. Poniewaz jest
ona potencjalnie smiertelna, nie wolno tego robi¢.

2.5 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Najbardziej ktopotliwym dziataniem niepozagdanym anakinry jest reakcja
bélowa w miejscu zastrzyku, podobnie jak po ukgszeniu owada. Moze to
by¢ dos¢ bolesne, zwtaszcza w pierwszych tygodniach leczenia. U
pacjentéw, u ktérych leczono anakinrg inne choroby niz DIRA,
obserwowano wystepowanie infekcji. Nie wiadomo, czy ma to
zastosowanie rowniez do pacjentéw z DIRA. Niektére dzieci, u ktorych
leczono anakinrg inne choroby, zbyt duzo przybieraty na wadze.
Réwniez w tym przypadku nie wiadomo, czy i w leczeniu DIRA moze tak
by¢. Anakinre stosuje sie u dzieci od poczgtku XXI wieku. Dlatego tez
dtugoterminowe dziatania niepozgdane sg nieznane.

2.6 Jak dtugo powinno trwac leczenie?
Leczenie trwa do konca zycia.
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2.7 Czy mozna stosowacd leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?
Dla tej choroby nie ma tego typu leczenia.

2.8 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?
Leczonym dzieciom nalezy badac¢ krew i mocz co najmniej dwa razy w
roku.

2.9 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?
Choroba trwa do konca zycia.

2.10 Jakie jest ditugofalowe rokowanie (przewidywany skutek i
przebieg) choroby?
Jesli leczenie anakinrg rozpocznie sie wczesnie i bedzie stosowane przez
czas nieokreslony, dziecko z DIRA prawdopodobnie bedzie wiodto
normalne zycie. Jesli rozpoznanie przedtuza sie albo pacjent nie stosuje
sie do zalecen dotyczacych leczenia, wzrasta ryzyko postepowania
choroby. Moze to prowadzi¢ do ciezkich zaburzen, powaznych
deformacji kosci, kalectwa, bliznowacenia skéry, a wreszcie smierci.

2.11 Czy mozliwe jest catkowite wyleczenie?
Nie, poniewaz jest to choroba genetyczna. Leczenie trwajgce cate zycie
daje jednak pacjentowi szanse na normalne zycie bez ograniczenh.
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