[

\F\-lf
Q{F paediatric
) . . rheumatology
] o auropaan
X E society

www.printo.it/pediatric-rheumatology/TR/intro

IL-1 Reseptor Antagonisti Eksikligi (DIRA)

2016’un turevi

2. TESHIS VE TEDAVI

2.1 Nasil Teshis Edilir?

Oncelikle cocugun hastalik 6zelliklerine dayanarak DIRA’dan
suphelenilmelidir. DIRA sadece genetik analiz ile kanitlanabilir. DIRA
tanisi, biri anneden biri babadan gelen 2 mutasyonlu gen tasiyorsa
onaylanir. Genetik analiz tim Ucuncu basamak saglik merkezinde
mevcut olmayabilir.

2.2 Diger Onemli Testler Nedir?

Eritrosit sedimentasyon hizi (ESR, sedim), CRP, tam kan sayimi ve
fibrinojen gibi kan testleri hastalik aktivitesi sirasinda, enflamasyonun
derecesi degerlendirmek bakimindan énemlidir.

Cocukta hastalik bulgusu gérilmedigi zamanda da test sonuclarinin
normal veya normale yakin olup olmadigini gézlemlemek icin testlerin
tekrarlanmasi gerekir.

Genetik analiz icin de az miktarda kan gereklidir. Bu cocuklar hayat
boyu anakinra tedavisi alacaklari icin duzenli olarak kan ve idrar
incelemesi yapmak gerekmektedir.

2.3 Hastaligin Tedavisi veya Tam Sifayla iyilesmesi Mimkiin
Muaduar?

Hastalik tam olarak iyilestiriliemez ama hayat boyu anakinra
kullanimiyla kontrol altina alinabilir.
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2.4 Hastahgin Tedavisi Nasildir?

DIRA iltihap giderici ilaclarla yeterince kontrol altina alinamaz. Yuksek
doz kortikosteroidlerle, hastaligin belirtilerini kismen kontrol altina
alabilir ancak uzun sureli kullanimda istenmeyen yan etkiler ortaya
cikar. Agri kesiciler, kemik agrisini kontrol altina alma amaciyla gerekli
olabilir. Anakinra, DIRA hastalarinin yoksun oldugu IL-1RA'nin yapay
olarak uretilmis formudur. Gunluk anakinra enjeksiyonu, DIRA'da etkili
olan tek tedavi yéntemidir. Bu yolla dogal IL-1RA yoklugu dizeltiimekte
ve hastalik kontrol altina alinabilmektedir. Hastaligin yinelemesi
onlenebilmektedir. Tani konduktan sonra, ¢cocuk hayatinin kalan kismi
boyunca ilac enjeksiyonuna ihtiyac duyar. Cogu hastada gunluk olarak
tedavi uygulandiginda belirtiler kaybolur. Ancak hastalarin bazilari kismi
cevap gosterir. Ebeveynler ilacin dozunu doktora danismadan
degistirmemelidir.

Hasta, ilacl enjekte etmeyi keserse hastalik tekrarlar. Olimcil olma
potansiyeli tasiyan bir hastalik oldugu icin bundan kacinmak gerekir.

2.5 llac Tedavisinin Yan Etkileri Nelerdir?

Anakinranin en tehlikeli yan etkisi; enjeksiyon bolgesinde, bocek
Isirigina benzer, agrili reaksiyonlardir. Ozellikle tedavinin ilk haftalarinda
bunlar oldukca aci verici olabilir. Baska hastaliklar nedeniyle anakinra
tedavisi kullanan hastalar arasinda enfeksiyon gozlenmistir. DIRA
hastalari icin de bu durumun aynen gecerli olup olmadigi
bilinmemektedir. Baska hastaliklar sebebiyle anakinra tedavisi goren
bazi cocuklarin istenenden daha fazla kilo aldigi gértlmektedir. Yine, bu
durumun DIRA icin de gecerli olup olmadigini bilmiyoruz. Anakinra
tedavisi, cocuklarda 21. yuzyilin basindan beri kullanimdadir. Dolayisiyla
uzun sdreli kullaniminda yan etkileri olup olmadigi hentz
bilinmemektedir.

2.6 Hastalhgin Tedavi Ne Kadar Surmelidir?
Hastaligin tedavisi hayat boyu surer.

2.7 Standart Olmayan veya Tamamlayici Tedaviler Var Midir?
Bu hastalikta kullanilabilen bu tip bir tedavi yoktur.
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2.8 Hastaliga Sahip Cocuklar Hangi Siklikla Kontrol Edilmelidir?

Tedavi almakta olan cocuklarin yilda en az iki kez kan ve idrar tahlili
yaptirmalari gereklidir.

2.9 Hastalik Ne Kadar Surer?
Hastalik hayat boyu devam eder.

2.10 Hastaligin Uzun Donemli Prognozu (ongorulen sonucu ve
seyri) Nasildir?

Anakinra tedavisi erken baslanir ve kesilmeden surekli devam edilirse
DIRA hastasi olan cocuklar muhtemelen normal bir yasam streceklerdir.
Eger tani gecikir veya tedaviye uyum olmazsa; hastalik ilerleyicidir. Bu
durum, gelisme bozukluklari, ciddi kemik deformiteleri, sakatlanma,
ciltte kalici hasar olusumu ve nihayetinde 6lumle sonuclanabilir.

2.11 Hastaligin Tamamen lyilesmesi Mimkiin Madir?

Hayir, hastaligin tamamen iyilesmesi mumkun degildir. Cinkd genetik
bir hastaliktir. Ancak hayat boyu tedavi, hastaya kisitlamalar olmaksizin
normal bir yasam strme imkani tanir.
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