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1. CO JE TO DIRA

1.1. Co je to?

Deficiencia (chybanie) antagonistu IL-1 receptora je zriedkavé genetické
ochorenie. Postihnuté deti trpia zavaznym zapalom koze a kosti. M6zu
byt postihnuté aj iné organy ako napriklad pl'ica. NelieCené ochorenie
moze viest k zdvaznej invalidizacii a aj k smrti.

1.2 Aké je to casté?
DIRA je velmi zriedkava. V sicasnosti je na celom svete
identifikovanych len niekol’ko malo pacientov.

1.3. Aka je pricina ochorenia?

DIRA je genetické ochorenie. Zodpovednym je gén IL1RN. Tento
produkuje bielkovinu, antagonistu receptora IL-1 (IL1-RA), ktory zohrava
Ulohu v prirodzenom Ustupe zdpalovej odpovede. IL-1RA neutralizuje
bielkovinu interleukin 1 (IL-1), ktory je silnym zapalovym poslom
ludského tela. Ak sa v géne IL1RN nachadza mutacia, ako to je v
pripade DIRA, telo nedokaze vytvéarat IL-1RA. U¢inok IL-1 tak nie je
vyvazeny a u pacienta sa rozvija zapal.

1.4 Je to dedicné?

DIRA sa dedi ako autozémovo recesivne ochorenie (to znamena, zZe nie
je viazané na pohlavie a ani jeden z rodi€ov nemusi mat priznaky
choroby). Tento typ prenosu znamena, zZe na to, aby mal ¢lovek DIRA,
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potrebuje dva mutované gény - jeden od matky a jeden od otca. Obaja
rodicCia su nosici (nosi¢ ma len jednu mutovanu képiu, ale nie je chory) a
nie pacienti. Rodicia, ktori maju dieta s DIRA maju 25% riziko, Ze aj
dalSie dieta bude postihnuté ochorenim DIRA. Prenatalna diagnostika je
mozna.

1.5 Preco ma moje dieta tuto chorobu? Da sa jej predist?
Dieta méa chorobu, lebo sa narodilo s mutaciou génu, ktory je
zodpovedny za vznik DIRA.

1.6 Je to infekcné?
Nie, nie je.

1.7 Aké su hlavné priznaky?

Hlavnym priznakom ochorenia je zapal koze a kosti. Kozny zapal je
charakterizovany zaCervenanim, tvorbou pluzgierikov a oSupovanim.
Zmeny mo6zu byt viditelné na kazdej Casti tela. Chorobné kozné zmeny
sa mo6zu objavit spontanne, ale mézu byt zhorsené aj lokdlnym
poranenim. Napriklad zavedené intravendzne kanyly vedu k lokdlnym
zapalovym zmenam. Zapal kosti sa prejavuje bolestivymi opuchmi kosti
a Casto je aj koza nad zapéalenou kostou zacervenana a tepla.
Postihnuté mo6zu byt mnohé kosti vratane koncatin a rebier. Zapal
typicky postihuje periost - membranu na povrchu kosti. Periost je vel'mi
citlivy na bolest. Preto su postihnuté deti nepokojné, ubolené. Méze to
potom viest k problémom s kimenim a spomalenim rastu. Zapal v
oblasti kibovych dutin nebyva typickou vlastnostou DIRA. DIRA pacienti
mdbzu mat deformované nechty.

1.8 Je choroba rovnaka u vsetkych deti?

Vsetky postihnuté deti sU vazne choré, aj ked prejavy nie su zhodné u
kazdého dietata. Ani v jednej rodine nemusia byt deti postihnuté
rovnako.

1.9 Je ochorenie v detstve iné ako u dospelych?
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DIRA pozname len u deti. V minulosti, kym nebola dostupna lieCba, deti
zomierali pred dosiahnutim veku dospelosti. Preto su prejavy DIRA v
dospelosti nezname.
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