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Periodicky syndrom souvisejici s receptorem pro tumor-nekrotizujici faktor (TRAPS) nebo
familiarni hiberna¢ni/irska horecka

Co je to?

TRAPS zénétlivé onemocnéni charakterizované opakovanymi atakami vysoké kolisajici horecky
trvajici obvykle dva az tii tydny Horecka je typicky doprovazena zazivacimi potizemi (bolest
bficha, zvraceni, prijem), bolestivou zarudlou vyrdzkou, bolesti svalli a otokem kolem o¢i.
V pozdni fazi nemoci se mize projevit postizeni ledvin provazené velkym mnozstvim bilkoviny
v mo¢i (proteinurie). TRAPS miZe postihnout vice ¢lenil téZe rodiny.

O jak casté onemocnéni se jedna?

TRAPS je povazovan za vzacné onemocnéni s mén¢ nez 200 potvrzenymi piipady, nicméné jeho
skute¢ny vyskyt je v souasné dobé neznamy. Postihuje stejnym dilem chlapce i1 divky a obvykle
za¢ina v détstvi, 1 kdyz byly popsany piipady zacatku nemoci v dospélosti. Prvni ptipady byly
popsany u pacientl s irsko-skotskymi piedky, avSak toto onemocnéni bylo rozpoznano i u jinych
populaci: Francouzu, Itald, Sefardickych a Askenéazskych zidi, Arabl a Kabyliani z Maghrebu.
Neprokazalo se, Ze by ro¢ni obdobi ¢i podnebi ovliviiovaly pribéh nemoci.

Jaké jsou pri¢iny tohoto onemocnéni?

TRAPS je zpisoben dédicnou poruchou proteinu (takzvaného receptoru pro tumor nekrotizujici
faktor I, TNFRI), kterd u pacienta vede k nadmérnému zvyseni akutni zanétlivé odpovédi. TNFRI je
jednim z bunéénych receptori pro vysoce ucinnou cirkulujici zanétlivou molekulu, oznacovanou
jako tumor nekrotizujici faktor (TNF). Pfima souvislost mezi poruchou struktury a funkce TNFRI a
dramatickymi zanétlivymi projevy pozorovanymi u TRAPS nebyla dosud plné objasnéna. Ataky
mohou byt vyvolany infekci, poranénim nebo psychickym stresem.

Je nemoc dédi¢na?
TRAPS ma dominantni dédi¢nost, coZ znamena, ze jedné rodiné mize byt pozorovano vice piipadu,
a to v kazdé generaci.

Proc¢ moje dité onemocnélo? Da se nemoci predejit?

Dité zdédi tuto nemoc od jednoho ze svych rodici, ktery je nositelem mutovaného genu pro TNFRI,
nebo u pacienta dojde k nové mutaci.

U clovéka, ktery je nositelem mutace, se klinické piiznaky TRAPS mohou, ale také nemusi projevit.
Této nemoci se zatim neda predchazet.

Jedna se o nakazlivé onemocnéni?
TRAPS neni infekéni nemoci, rozvine se pouze u jedinct s genetickou odchylkou.

Jaké jsou hlavni projevy?

Hlavnimi pfiznaky jsou opakované zachvaty horecky trvajici obvykle 2 az 3 tydny, spojené se
zimnici a intenzivni bolesti svalll zejména trupu a hornich koncetin. Typicka vyrazka ma ¢ervenou
barvu a je bolestiva, coz souvisi se pritomnosti zanétu v kizi a svalech. U vétSiny pacientd se v
zacatku ataky objevi pocit hluboké kiecovité bolesti svall, kterd se postupné zvysuje a zacne se
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pfesouvat do dalSich casti konCetin a je nasledovana vysevem vyrdzky. Bolest celého bficha
s nevolnosti a zvracenim je Castd. Zanét spojivek a / nebo otok okoli o¢i jsou pro TRAPS
charakteristické, pfestoze tento piiznak miiZze byt pozorovan i u jinych stavi.

Kromé téchto obvyklych projevii miize TRAPS probihat i v delSich nebo kratSich epizodach a byt
provazen bolestmi na hrudi, zplGsobenymi zincétem pohrudnice nebo osrdeniku. Zejména
v dospélosti mohou néktefi pacienti mit kolisavy, subchronicky pribéh nemoci, charakterizovany
zachvaty bolesti bficha, kloubil a svalii a ocnimi projevy s nebo bez horecky a s trvale vysokymi
laboratornimi zndmkami zanétu.

Je zptisobena zanétem zvysenou produkci v krvi cirkulujiciho proteinu oznacovaného jako amyloid
A a jeho ukladdnim v téle. PoSkozeni ledvin zplsobené ukladdnim amyloidu vede ke ztratdm
velkého mnozstvi bilkoviny moc¢i a rozvoji ledvinného selhéni.

Je tato nemoc stejna u kazdého ditéte?
Projevy TRAPS se lisi od pacienta k pacientovi, zejména z hlediska trvani zachvati nemoci a
obdobi bez ptiznakii. Kombinace hlavnich pfiznaka je také proménliva. Tyto rozdily mohou byt
caste¢né vysvétleny genetickymi faktory.

Jak se nemoc diagnostikuje?

Specializovany 1¢kai mize vyslovit podezieni na TRAPS na zakladé klinickych projevli a rodinné
anamnézy. Nekteré krevni testy jsou uzitecné pro zjiSténi aktivity zan¢tu béhem ataky. Diagnodza je
potvrzena pouze genetickou analyzou, kterd ukaze mutaci.

V diferencialni diagndze jsou dal§i onemocnéni, projevujici se opakovanou horeckou, jako vcetné
infekei, malignit a dalSich chronickych zanétlivych onemocnéni véetné autoinflamatornich nemoci,
jako jsou familiarni sttedomoiska horecka (FMF) a deficit mevalonatkinazy (MKD).

Jaka vySetfeni jsou tieba?

a) Krevni testy: N¢kterd laboratorni vySetieni pomohou odlisit jiné syndromy, jako napf.
deficit mevalonatkinazy. Vysetieni jako sedimentace erytrocytt (FW), C-reaktivni protein
(CRP), sérovy amyloid A (SAA), kompletni krevni obraz a hladina fibrinogenu urci
zévaznost zanétu béhem ataky. Tyto testy jsou obvykle opakovany po ustupu projevii, aby
se overil pokles k normalnim hodnotam.

b) Vysetfeni moci: Ve vzorku moci je vySetiena ptritomnost bilkoviny a krve. Béhem ataky
mize byt vmoci prechodny ndlez, u pacientli samyloidézou nalez bilkoviny v moci
(proteinurie) pretrvava i v klidovém obdobi.

c) Molekularné geneticka analyza genu TNFR I je provadéna ve specializovanych genetickych
laboratoftich.

Jaka je lécba?

Dodnes neexistuje 1écba, ktera by dovedla nemoci ptedejit nebo ji pln¢ vylécit. Nesteroidni
antirevmatika pomahaji tlumit projevy béhem ataky. Vysoké davky kortikosteroidii jsou Casto
ucinné, ale jejich trvalejSi uzivani vede k vaznym vedlejSim nezddoucim ucinkiim. Specificka
blokada TNF preparatem etanercept (fuzni molekula TNFR II s imunoglobulinem) se u nékterych
pacientil ukézala jako Uc¢inna v prevenci atak horecky. Na druhou stranu podiani monoklonalni
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protilatky proti TNF bylo spojeno se vzplanutim nemoci. V nedavné dobé byl u nékterych pacientli
s TRAPS referovan ptiznivy ucinek blokady interleukinu 1 (anakinra).

Jaké jsou vedlejsi ucinky 1écby?

Zalezi na pouzitém léku. Nesteroidni antirevmatika mohou zpiisobit bolesti hlavy, Zaludecni viedy a
poskodit ledviny. Kortikosteroidy a biologicka 1é¢by zvysuji vnimavost k infekcim. Kortikosteroidy
maji pii dlouhodobém podéavani navic fadu dalSich vedlejSich nezddoucich t¢inkd.

Jak dlouho by méla 1é¢ba trvat?
Vzhledem k dosud nedostatecnym zkuSenostem s podavanim anti-TNF a anti-IL 1 1é¢by neni jasné,
zda by méla byt podévana trvale nebo pouze v atace.

Jak je to s alternativnimi a dopliikovymi lé¢ebnymi metodami?
O ucinnosti takové 1é¢by nejsou k dispozici publikované informace.

Jak dlouho bude nemoc trvat?

TRAPS je nemoci na cely Zivot, 1 kdyz s vékem se intenzita atak miiZe sniZovat a ménit se do vice
chronického, kolisavého obrazu. Bohuzel tento vyvoj neni zarukou snizeni rizika rozvoje
amyloidozy.

Jaky je dlouhodoby vyvoj TRAPS?

Nejhorsi prognézy postihuji pouze mensinu pacientd s vysokym rizikem sekundérni amyloidozy. Je
tézké stanovit toto riziko protoze zalezi na genetickych a ekologickych faktorech. Amyloidéza je
vaznou komplikaci a ¢asto vede k selhani ledvin.

V soucasné dob¢ nikdo nevi, zda je mozné se této komplikace vyvarovat.

Je moZné se uplné vylécit?
Ne, protoze se jednd o vrozené onemocnéni.

Jak muZe nemoc ovlivnit kaZdodenni Zivot ditéte a jeho rodiny?

Casté a/nebo dlouhotrvajici ataky naru$uji normélni rodinny Zivot a mohou interferovat s profesnim
uplatnénim pacienta nebo rodi¢e. Casto dlouhé opozdéni diagnézy vede k tizkosti rodiét a nékdy i
k nepfiméfenym lécebnym opatienim.

Jak je to se Skolou?

Casté ataky obvykle komplikuji $kolni dochazku. S nasazenim u¢inné 16¢by tento problém ustupuje.
Ucitelé by méli byt informovani o nemoci ditéte a o tom, jaka opatieni jsou vhodnd, pokud ataka
zacne ve skole.

Jak je to se sporty?
Sportovni aktivity nejsou v zasadé¢ omezeny, ale Casté absence na zépasech a trenincich mohou

negativné ovlivnit ucast v zdvodné provozovaném sportu.

Jak je to s dietnimi opatienimi?
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Nedoporucuje se zadna zvlastni dieta.

MuiZe byt pribéh nemoci ovlivnén podnebim?
Ne, nemuize.

Miize byt dité o¢kovano?
Ano, dit¢ mize byt a mélo by byt o¢kovano, i kdyz o€kovani mize vyvolat ataku.
Jak je to s pohlavnim Zivotem, téhotenstvim a antikoncepci?

Pacienti s TRAPS nejsou v sexudlnich aktivitich omezeni a mohou mit vlastni déti. Museji si ale
uvédomit, Ze jejich dité¢ bude mit 50% pravdépodobnost, Ze také onemocni.



