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IL-1 Reseptor Antagonisti Eksikligi (DIRA)

2016’un turevi

1. DIRA NEDIR

1.1 Nasil Bir Hastaliktir?

IL-1 Reseptor Antagonisti eksikligi (DIRA) nadir gérulen kalitsal bir
hastaliktir. Hasta cocuklarda ciddi cilt ve kemik enflamasyonu gorulur.
Akcigerler gibi diger organlarida tutabilir. Hastalik tedavi edilmezse
ciddi sakathk ve hatta 6lume yol acabilir.

1.2 Ne Sikhkla Gorulur?
DIRA oldukca nadir bir hastaliktir. DiUnyada su ana kadar ¢cok az hastada
gorulmastar.

1.3 Hastaligin Sebepleri Nelerdir?

DIRA kalitsal bir hastaliktir. Sorumlu gen IL1RN olarak adlandirihr. IL-1
reseptoru antagonisti (IL-1RA) adinda, enflamasyonun kontrolinde rol
oynayan bir proteini uretir. IL-1RA insan vucudunda guclu bir
enflamatuar araci olan interlokin-1 (IL-1)'i notralize eder. DIRA'da
oldugu gibi, ILLRN geninde bir mutasyon varsa vucut IL-1RA Uretemez.
Bu nedenle artik IL-1'e baskilanamaz ve sonucta hastada enflamasyon

gelisir.

1.4 Hastalik Kahitsal Midir?

Otozomal resesif (cekinik) olarak kalitilir (bunun anlami sudur: cinsiyete
bagl degildir ve anne babada hastalik belirtileri gérilmesi sart degildir).
Bu kalitim formuna gore, bir kiside DIRA olmasi i¢in biri anneden ve
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digeri babadan gelen iki mutasyonlu gen gereklidir. Hem anne hem de
baba tasiyicidir (tasiyici sadece tek mutasyonlu gene sahiptir ve
hastalik yoktur) ve hasta degillerdir. Cocugunda DIRA olan anne
babalarda ikinci cocugunda da DIRA olmasi riski %25'tir. Dogum 0Oncesi
(antenatal) tant mumkundar.

1.5 Neden Benim Cocugum Hasta oldu? Onlenebilir miydi?
Cocugunuz hastadir cinkd DIRA'ya neden olan mutasyonlu genlerle
dogmustur.

1.6 Hastalik Bulasici Midir?
Hayir bulasici degildir.

1.7 Hastaligin Baslica Belirtileri Nelerdir?

Hastaligin baslica bulgulari deri ve kemik enflamasyonudur. Ciltteki
enflamasyon kizariklik, pustuller ve pullanma/kabuklanma ile
karakterizedir. Bu degisiklikler viicudun her yerini etkileyebilir. Derideki
kendiliginden ortaya cikar ancak lokal yaralanma ile daha koétu hale
gelebilir. Ornegin damar icine takilan bir kantl siklikla lokal
enflamasyona yol acar. Kemik enflamasyonu, agrili kemik sislikleri ile
karakterizedir ve Uzerindeki cilt dokusu siklikla kizarik goranumlu ve
sicaktir.

Kol, bacak ve kaburgalar dahil bir cok kemik tutulabilir Enflamasyon
tipik olarak kemigi saran zari yani periostu tutar. Periost agri duyusuna
cok hassastir. Bu yluzden hasta cocuklar genelde huzursuz ve
1izdiraplhdir. Bu durum beslenme yetersizligi ve gelisme geriligine yol
acabilir. Eklem araliginda enflamasyon gértulmesi DIRA'nin tipik 6zelligi
degildir. DIRA hastalarinin tirnaklarinda sekil bozuklugu gértlebilir.

1.8 Hastalik Her Cocukta Ayni Midir?

Etkilenen butun cocuklarin ciddi olarak hastalanir. Ancak etkilenen her
cocukta ayni degildi. Ayni aileden olsalar dahi etkilenen her cocugun
esit derecede hasta olmayabilir.
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1.9 Hastalik Cocuklarda ve Eriskinlerde Farkh Midir?

DIRA sadece cocuklarda gorulmustur. Gecmiste etkin tedavi yontemleri
yokken bu cocuklar yetiskin yaslara ulasmadan hayatlarini
kaybetmekteydi. Bu nedenle DIRA'nin yetiskinlerdeki 6zellikleri
bilinmemektedir.
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