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Periodiéni vroinski sindrom povezan z receptorjem za TNF (TRAPSali Familiarna
hibernijska vrocica

Kaj je to?

TRAPS je vnetna bolezen za katero so¢#naponavljajati napadi visoke temperature, ki ¢ajno
trajajo 2- 3 tedne. V napadih poviSano temperaspremljajo prebavne teZave (trebusna &nke
bruhanje, driska), boterded kozni izpugaj, bol&ina v miSicah in oteklinaasnih vek. V kasni
fazi bolezni lahko zaradi hude proteinurije (tdoje beljakovin preko ledvic) pride do okvare
ledvic. Podobni primeri se lahko pojavljajo v idtuzini.

Kako pogosta je ta bolezen?

TRAPS je redka bolezen, ki je bila potrjena pri et 200 bolnikih, vendar naténe pogostnosti
bolezni Se ne poznamo. Bolezen prizadene enakospmg@ke in deklice in se obajno z&ne v
kasnem otroStvu ali pri mladih odraslih.

Prve primere bolezni so opisali pri bolnikih z les8kotskimi predniki, kasneje pa so bolezen
opisali tudi pri ostalih populacijah: Francozitglifanih, Sefardicnih in ASkenazi Zidih, Armencih,
Arabcih in Kabilijcih iz Magreba.

Letni ¢asi in podnebne razmere ne vplivajo na potek baglddnse pojavlja z neptakovanimi
zagoni tekom celega zZivljenja.

Kaj je vzrok bolezni?

TRAPS nastane zaradi podedovane spremembe v bahakdumor Nekroze Faktor Receptor I-
TNFR 1), ki povzr@i prekomerno izrazanje bolnikovega akutnega vnetrnmdgovora. TNFRI je

eden od cetinih receptorjev specifen za moéno vnetno cirkulirajéo molekulo imenovano tumor
nekroze faktor (TNF). Direktna povezava med strukduin funkcionalno spremembo TNFRI
proteina in moénim ponavljaj@im vnetnim stanjem, zkdnim za TRAPS, Se ni popolnoma
pojasnjena. Napad lahko sprozijo okuzbe, poSkodipsihni stres.

Ali je bolezen dedna?
TRAPS je bolezen z dominantnim dedovanjem, kar ponaa je lahko v eni druzini prizadetihdve
¢lanov razlicnih generacij.

Zakaj je moj otrok dobil to bolezen? Ali lahko bolezen prepretimo?

Otrok bolezen podeduje od enega izmed starSewe, tkdogilec mutiranega gena za receptor za TNF.
Druga moznost je, da je pri otroku prislo do “de@iomutacije.

Oseba, ki je nosilec mutiranega gena, ima lahkoidde znake TRAPS ali pa tudi ne. Bolezni ne
moremo prepréti.

Ali je bolezen nalezljiva?
TRAPS ni infekcijska bolezen in se razvije samogsebah z genetsko okvaro.

Kaksni so glavni simptomi?

Glavni simptomi so ponavljajo napadi poviSane telesne temperature, ki trajagdi 3 tedne in so
povezani z mrzlico in mi&ho bol&ino v trupu in zgornjih udih. Zriden je rde in bole izpugaj
na mestih vnetja v koZzi in miSicah.



Vecina bolnikov na zé&etku napada navaja éldek “globoke”, ktevite bol€ine v miSicah, ki
kasneje postane rmoejSa in se seli na kéne dele udov, hkrati pa se pojavijo kozni izfajg
Pogosto je pridruzena difuzna bélea v trebuhu, slabost in bruhanje. Za TRAPS jeciima tudi
vnetje @esne veznice in oteklina vek, podobno kot pri ajierg

Poleg teh znalnih znakov je lahko potek TRAPS tudi driga, z razkkno dolgim trajanjem
napadov. Zaradi vnetja pfjne mrene in/ali ognika se lahko pojavi boteha v prsnem kosSu.
Nekateri bolniki, posebno v odrasli dobi, imajokahspremenljiv in sub-krotini potek bolezni za
katerega so zrdni zagoni bolezni s trebusnimi béleami, bol€inami v sklepih in miSicah,
spremembami nac¢eh z ali brez vréine in s perzistentno povisanimi laboratorijskinmetnimi
kazalci.

Amiloidoza je najresnejSi dolgatni zaplet TRAPS, ki se razvije pri 14% bolnikovjenposledica
odlaganja serumskega amiloida A v tkivih. Serunekiloid A nastane med vnetjem. Odlaganje
amiloida A v ledvicah lahko vodi v izgubo velikelkone beljakovin z urinom in povzéokonéno
ledvicno odpoved.

Ali bolezen poteka enako pri vseh otrocih?

TRAPS poteka razlicno predvsem glede trajanja napad trajanja vmesnih obdobij, ko je otrok
brez znakov bolezni. Prav tako je raznolika prisstrglavnih simptomov. Razlike v poteku lahko
deloma pojasnimo z genetskimi dejavniki.

Kako postavimo diagnozo bolezni?

IzkuSen zdravnik posumi na TRAPS na osnovi khiti simptomov in druzinske anamneze.

Z razlicnimi laboratorijskimi preiskavami lahko spremljamwmetni odgovor vcéasu napadov.
Diagnozo potrdimo z genetsko analizo, pri katéemo prisotnost mutacije.

Diferencialno diagnostno moramo upoStevati predvsem ostala stanja s pajog&umni vrocinami,
predvsem okuzbe, maligne bolezni in druge vnetnenikme bolezni vkljgno z drugimi
avtoinflamatornimi boleznimi kot je familiarna Me€elianska vréica in pomanjkanje mevalonske
kinaze.

Katere preiskave so potrebne? a)
krvni testi: pomembno prispevajo pri postavitvi ghaze. Med vréinskim napadom dot@amo
sedimentacijo eritrocitov (ESR), C-reaktivni protg]CRP), serumski amiloid-A-protein (SAA),
hemogram in fibrinogen, ki so poviSani in kazejopstjo vnetja.

Preiskave ponovimo, ko wimski napad mine in ko otrok nimadsimptomov in znakov bolezni.
lzven vraiinskega napada so rezultati testov spet normalekataj normalni.

b) urin: v urinskem vzorcu datamo prisotnost beljakovin in rédé krvnick. V vrocinskih napadih
so lahko prisotne prehodne spremembe. Bolniki, katerih se je razvila amiloidoza, imajo
konstantno poviSane vrednosti beljakovin v urinu. C)
molekularna analiza TNFRI gena se izvaja v spegiahih genetskih laboratorijih

Kako zdravimo to bolezen?

Trenutno ne poznamo zdravila, s katerim bi bolepegpreili ali pozdravili. Z nesteroidnimi
antirevmatiki lahko umirimo simptome ¥asu napadov. Visoki odmerki kortikosteroidov so
ucinkovito zdravilo, vendar pri dolgotrajni uporgimvzrocajo Stevilne stranske ucinke. Spédi
blokada TNF s tip Il TNF receptor- imunoglobulirefigko molekulo (Etanercept®) je uspesSna pri
nekaterih bolnikih in prepte napade vréine. Nasprotno pa je uporaba monoklonalnega pledite
proti TNF privedla do ponovnega zagona bolezni.dPkeatkim so pordali o dobrem uspehu
zdravljenja s blokatorjem interlevkina 1 (IL-1) &nma&o pri nekaterih otrocih s TRAPS.

Kaksni so stranski winki zdravljenja?
Stranski @inki so odvisni od zdravila, ki se uporablja. Nesténa protivnetna zdravila lahko
povzraijo glavobole, razjedo na zelodcu in okvaro ledwortikosteroidi in bioloSka zdravila pa



poveujejo dovzetnost za okuzbe. Kortikosteroidi lahkavzrasijo tudi vrsto drugih nezeljenih
ucinkov.

Kako dolgo traja zdravljenje? Ni Se
popolnoma jasno ali je potrebno zdravljenje s @itk receptorjem ali anti-IL 1 blokatorjem
kontinuirano ali le wasu napada.

Kaj pa alternativho/ komplementarno zdravljenje?
Trenutno ni objavljenih podatkov @iakovitih komplementarnih metodabh.

Kako pogosto je potrebno slediti laboratorijske izvde?
Kontrola krvnih izvidov in urina je pri otrocih, kirejemajo zdravila, potrebna vsake 2-3 mesece.

Kako dolgo traja bolezen?
Bolezen traja celo zivljenje. Z leti so simptomiznaki bolezni blazji kar pa ne prepreazvoja
amiloidoze.

Ali je mozna popolna ozdravitev?
Ne, ker gre za genetsko bolezen.

Vsakodnevno zivljenje

Kako bolezen vpliva na vsakodnevno zivljenje otrokan druzine?

Pogosti napadi lahko prekinejo normalno druzinsktjenje in vplivajo na delo starSev in bolnika.
Pogosto je pravilna diagnoza postavljena s prejejgamudo, kar lahko povztb dodatno
zaskrbljenost starSev irtasih nepotrebne medicinske posege.

Kaj pa Sola?

Pogosti napadi povzégo vecji izostanek iz Sole. Z dinkovito terapijo se lahko ta problem
zmanjSa. Witelji morajo biti seznanjeni s boleznijo in morajedeti, kaj je treba narediti v primeru,
¢e se napad Zae v Soli.

Kaj pa Sportna aktivnost?
Pri Sportu ni posebnih omejitev. Izostanki na tngih in tekmah lahko otezijo sodelovanje v
skupinskih Sportih.

Kaj pa dieta?
Ni speciféne diete.

Lahko klima vpliva na bolezen?
Ne.

Je lahko otrok cepljen proti nalezljivim boleznim?
Da, cepljenje se svetuj&eprav je mozno, da sprozi wioski napad.

Kaj pa spolno zivljenje, nosénost in kontracepcija?
Pacienti imajo lahko normalne spolne odnose inesetijoke. Bolniki se morajo zavedati, da obstaja
50% verjetnost, da bo njihov otrok dobil bolezen.



