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Tumér Nekrozis Faktor Reseptor iliskili Periyodik Sendrom (TRAPS) veya ailesel
Hibernian ates.

TRAPS nedir?

TRAPS iki veya ti¢ hafta siiren tekrarlayan yiiksek ates ataklari ile karakterize inflamatuar bir
hastaliktir. Siklikla atese gastrointestinal sikintilar (karin agirisi, kusma, ishal), agrili cilt
dokdntdleri, kas agris1 ve periorbital 6dem eslik eder. Hastaligin ilerleyen donemlerinde ciddi
proteiniiriye bagl bobrek hasar1 olusumu goriilebilir. Benzer vakalar1 hastanin ailesinde de
gérmek mumkandr.

Ne sikhikta goriiliir?

TRAPS’1n goriilme siklif1 kesin olarak bilinmemektedir; ancak hastaligi onaylanmis 200’e
yakin vaka vardir. Her iki cinsiyeti de esit oranda tutar. Erigkin donemde baslamis olan bir
vaka  bildirilmis olsa da  hastalik genellikle ¢ocukluk doneminde basglar.
[k vakalar Irlanda-iskogya 1rkinda tanimlanmis olsa da daha sonra Fransiz, italyan, Musevi,
Ermeni, Tirk dahil olmak Uzere pekcok irkta tanimlanmustur.

Mevsimlerin ve iklimin hastaligin seyrine etkisi gosterilmemistir.

Hastaliga neden olan etkenler nelerdir?

TRAPS, (Tumor Necrosis Factor Receptor | [TNFRI]) isimli proteinindeki kalitimsal hataya
bagli olarak hastanin seruimunda fazla miktarda TNF ve sonucta akut inflamatuar cevabinda
art1is olmasina baghdir.

TNFRI, potent inflamatuar molekil olan TNF’nin spesifik hicre reseptoridir. TNFRI
proteininin yapisal ve fonksiyonel varyasyonlar1 ile TRAPS’da goriilen ciddi tekrarlayan
inflamasyon arasindaki iliski tam olarak ortaya konulamamustir. Enfeksiyon, travma veya
psikolojik stress ataklar tetikleyebilir.

Hastalik kalitsal midir?
TRAPS’mm otozomal dominant olarak kalitilir. Yani her ailede her nesilde birden fazla vaka
goralebilir.

Neden benim ¢ocugumda bu rahatsizhik var? Olmasi engellenebilir miydi?

Hasta TNFR gen mutasyonunu ya mutasyon tastyan ebeveynlerinden birisinden almistir; veya
mutasyon ilk kez kendisinde ortaya ¢ikmustir.

Mutasyonu tastyan hasta TRAPS’1n klinik semptomlarini gosterebilir veya gostermeyebilir.
Hastalik su an itibariyle 6nlenebilir bir hastlik degildir.

Bulasict mdir?
TRAPS enfeksiyon hatalig1 degildir. Sadece genetik olarka etkilenmis olan kisilerde goriiliir.

Hastaligin ana belirtileri nelerdir?
Hastaligin ana bulgular1 iKi-li¢ hafta siiren tekrarlayan ates ataklar1 ve beraberinde goriilen
titreme ve govde ve st kollarda goriilen yogun kas agrilaridir. ve altta yatan Cilt



inflamasyonuna bagl olarak Kirmizi, agrili dokinttler de gorilur. Hastalarin cogunda ataklar
esnasinda, dokiintiiler ¢iktiktan sonra ortaya ¢ikan, kol ve bacaklara yayilan siddeti giderek
artan kas agrilar goriilir. Yaygin karin agrist bulanti ve kusma yaygindir.

Gozii kaplayan ince zarin (konjonktiva) enflamasyonu veya periorbital sislik TRAPS’da
oldukca karakteristiktir.

TRAPS’da ataklarin siireleri genellikle uzundur ancak kisa da olabilir. Gogiis agris1 plevral
(akcigerleri saran zar) veya perikardiyal (kalbi saran zar) yangiya bagli agrilar olabilir.

Bazi hastalarin, ozellikle yetiskinlerin dalgali, sub-kronik bir hastalik seyri olabilir. Bu
hastalarda karin agrisi ataklari, kas-eklem agrilari, atesli veya atessiz goz tutulumu ve artmis
inflamasyonu gosteren laboratuvar parametreleri gorilir. Amiloidoz, TRAPS’in ciddi uzun
donem komplikasyonudur ve hastalarin %14’iinde goriiliir. Inflamasyon esnasinda {iretilen
serum Amiloid-A isimli proteinin dokularda birikmesine bagli olarak goriiliir. Amiloid-A’nin
bobreklerde birikimine bagl olarak idrarda biiyiik miktarda protein kaybi ve ilerleyici bobrek
yetmezligi gozlenir.

Hastalik her cocukta aym sekilde mi goriiliir?

TRAPS’da atak suresi ve semptomsuz donemlerin siireleri hastadan hastaya farklilik gosterir.
Ana semptomlarin kombinasyonlart da farklilik gosterir. Bu farkliliklar kismen genetik
faktorlerle agilanabilir.

Hastali@in tanisi nasil konulur?

Uzman bir doktor hastanin 6ykiisii, aile 6ykiisii ve muayene ile TRAPS tanisini diisiiniir.
Ataklarda inflamasyonu gosteren kan tetkikleri yiksek diizeylerde bulunur. Kesin tan1 genetik
olarak mutasyonun gosterilmesi ile konulur.

Ayiricr tanisi, tekrarlayan ates ile seyreden; enfeksiyonlar, maligniteler ve ailesel akdeniz atesi
(FMF) ve mevalonat kinaz eksikligi (MVKD) gibi diger inflamatuar hastaliklar ile
yapilmalidir.

Hangi tetkikler yapilmahdir?

a) Kan tetkikleri: laboratuvar testleri, daha once de bahsedildigi gibi mevalonat kinaz eksikligi
tanisinin diglanmasinda 6nemlidir. Eritrosit sedimentasyon hiz1 (ESR), CRP, serum Amyloid-
A-protein (SAA), tam kan sayimi ve fibrinojen seviyeleri ataklar esnasinda inflamasyonun
yayginligint géstermek adina istenir.

Tetkikler hastanin semptomsuz oldugu donemde tekrarlanarak normale doniisleri kontrol
edilir.

b) idrar analizi: idrar 6rneginde protein ve kirmizi kiire varlig1 arastirilir. Ataklar esnasinda
gecici degisiklikler olabilir. Amiloidozlu hastalarin idrarlarinda siirekli protein atilimi
saptanir.

¢) TNFRI geninin molekiler analizi 6zel genetik laboratuvarlarda caligilir.

Tedavi se¢enekleri nelerdir?

Giliniimiizde, hastalig1 6nleyecek veya tamamen tedavi edecek bir tedavi yoktur. Non-steroidal
anti-inflamatuvar ilaglar semptomlarin hafifletilmesinde kullanilir. YUlksek doz steroidler
genelde etkilidir; ancak uzun siireli kullanimi ciddi yan etkilere neden olur.

Spesifik TNF blokeri tip 1l TNF reseptor-immunoglobulin fizyon molekiliu (Etanercept)
hastalarin ¢ogunda atesli ataklarin engellenmesinde etkilidir. Aksine, infliximab gibi TNF
monoclonal antikorlar1 hastaligin siddetlenmesine neden olur. Son zamanlarda anti-1L-1
tedavisine (anakinra) olumlu yanit alindig1 rapor edilmistir.



lla¢ tedavisinin yan etkileri nelerdir?

Kullanilan ilaca gore degisir. NSAI ilaglarin bas agrisi, mide {ilserleri ve bobrek hasarina
neden olurlar. Steroidlerin ve biyolojik ajanlarin kullanimi enfeksiyonlara yatkinlig
arttirmaktadir. Kortikosteroidlerin bir ¢ok bilinen yan etkileri vardir.

Tedavi ne kadar strmelidir?
Anti-TNF ve anti-IL-1 tedavisi verilmis olan vaka sayisinin azligi nedeniyle tedavinin devamli
mi yoksa ates ataginin oldugu dénemlerde mi verilmesi gerektigi halen netlestirilememistir.

Yeni veya tamamlayici tedavi secenekleri nelerdir?
Yayinlanmis etkili bir tamamlayici tedavi secenegi yoktur.

Periyodik olarak yapilmasi gerekli olan kontroller nelerdir?
Tedavi almakta olan hastalarin 2-3 ayda bir kan ve idrar tetkiki yaptirmalar1 gerekmektedir.

Hastalik ne kadar siirer?

Hayat boyu siiren bir hastaliktir; ancak yas ilerledik¢e ates ataklarinin siddeti azalabilir ve
daha kronik ve dalgali bir seyir gozlenebilir. Ancak hastalik seyrindeki bu degisiklik
amiloidoz gelisiminde koruyucu degildir.

Tamamen iyilesmek miimkiin miidiir?
Hayir degildir, ¢iinkii kalitsal bir hastaliktir.

Gunluk hayat

Hastalik ¢ocuk ve ailesinin giinliik hayatin1 nasil etkiler?

Sik tekrarlayan ve uzun siiren ataklar normal aile yasantisini ve ebeveyenlerin is hayatlarini
bozabilir. Genelde dogru tam1 konulana kadar hatir1 sayilir bir sure gegtiginden, anne
babalarda sabirsizlik ve bazen gereksiz medikal girisimlerin uygulanmasi olabilir.

Hastali@in okul etkisi nasildir?

Okula baglandiktan sonra sik ortaya ¢ikan ataklar sorunlara neden olabilir; ancak etkili bir
tedavi ile bu sorunun iistesinden gelinebilir. Ogretmenler hastalik hakkinda ve okulda ortaya
cikabilicek bir atak durumunda ne yapmalari gerektigi konsunuda bilgilendirilmelidirler.

Spor hayatina etkisi nasildir?
Sporla ilgili her herhangi bir kistilama olmasa da, hastanin maglardan ve antrenmanlardan sik

ayrilmak zorunda kalmas1 hastanin takim oyunlarindan geri kalmasina neden olabilir.

Diyete etkisi nasildir?
Hastaliga 6zgii bir diyet rejimi yoktur.

Iklim, hastaligin seyrini etkileyebilir mi?
Hayir etkilemez.

Cocuk asilanabilir mi?
Evet, ¢ocuga as1 yapilabilir, ancak asilarin ates ataklarini tetikleyebildigi bildirilmistir.

Cinsel hayat, gebelik, dogum kontrolii iizerindeki etkileri nasildir?



TRAPS’11 hastalarin normal bir cinsel hayatlar1 vardir ve ¢ocuk sahibi olabilirler. Ancak %50
oranda ¢ocuklarinin da hastaliga sahip olabilecekleri konusunda bilgilendirilmelidirler.



