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Periodicky syndrom asociovany s receptorem pro
tumor-nekrotizujici faktor (TRAPS)

Verze ¢ 2016

1. CO JE TRAPS?

1.1 Co je to?
TRAPS je zanétlivé onemocnéni charakterizované opakovanymi atakami
vysokych kolisavych horecek trvajicich obvykle dva az tri tydny.
Horecka je typicky doprovazena zazivacimi obtizemi (bolesti bricha,
zvraceni, prljem), bolestivou zarudlou vyrazkou, bolesti svall a otokem
kolem odi. V pozdni fazi se mUze projevit postizeni ledvin. TRAPS mUze
postihnout vice ¢lent téze rodiny.

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?

TRAPS je povazovan za vzacné onemocnéni, nicméné jeho skutec¢ny
vyskyt neni pfesné znamy. Postihuje stejnym dilem chlapce i divky a
obvykle zacina v détstvi, i kdyz byly popsany pripady zacatku nemoci v
dospélosti.

Prvni pripady byly popsédny u pacientd s irsko-skotskymi predky, avsak
toto onemocnéni bylo rozpoznano i u jinych populaci: Francouzd, Itald,
Sefardickych a Askenazskych Zid@, Arabd, Arménd, Kabyliand z
Maghrebu.

Neprokdazalo se, ze by ro¢ni obdobi ¢i podnebi ovliviiovalo pribéh
nemoci.

1.3 Jaké jsou priciny tohoto onemocnéni?
TRAPS je zplsoben dédi¢nou poruchou proteinu (receptoru pro tumor
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nekrotizujici faktor | - TNFR1), ktera u pacienta vede k nadmérnému
zvyseni akutni zanétlivé odpovédi. TNFR1 je jednim z bunécnych
receptorl pro vysoce Ucinnou cirkulujici zanétlivou molekulu ,
oznacovanou jako tumor nekrotizujici factor (TNF). Prima souvislost
mezi poruchou struktury a funkce TNFR1 a vysoce zanétlivymi projevy
pozorovanymi u TRAPS nebyla dosud plné objasnéna. Ataky mohou byt
vyvolany infekci, poranénim ci stresem.

1.4 Je nemoc dédicna?

TRAPS patri mezi autozomalné dominantné dédéna onemocnéni. To
znamena, Zze nemoc je prenasena jednim z rodicd, ktery mé toto
onemocneéni a je nositelem jedné abnormalni kopie TNFR1 genu.
Protoze mame v téle 2 kopie kazdého genu, riziko preneseni choroby z
postizeného rodicCe na kazdého dalsiho potomka je 50%. Pfi poceti
ditéte mUze vzniknout mutace nové (tzv. mutace de novo). V tomto
pripadé jsou oba rodice zdravi a nejsou nositeli mutovaného genu. Zde
je riziko TRAPS pro dalsi dité nahodné.

1.5 Pro¢ moje dité onemocnélo? Da se nemoci predejit?

TRAPS je vrozené onemocnéni. U ¢lovéka, ktery je nositelem mutace, se
klinické priznaky TRAPS mohou, ale také nemusi projevit. Této nemoci
se zatim neda predchazet.

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

1.7 Jakeé jsou hlavni projevy?

Hlavnimi priznaky jsou opakované zachvaty horecek trvajici obvykle dva
az tri tydny, nékdy vSak mohou mit kratsi nebo delsi trvani. Tyto
epizody jsou spojené se zimnici a intenzivni bolesti svall zejména trupu
a hornich koncetin. Typickd vyrazka ma Cervenou barvu a je bolestiva,
coz souvisi s pritomnosti zanétu v kdzi a svalech.

U vétsiny pacientd se v zacatku ataky objevi pocit hluboké krecovité
bolesti svall, ktera se postupné zvysuje a zacne se presouvat do dalsich
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casti koncetin, dale je nasledovana vysevem vyrazky. Bolesti celého
brficha s nevolnosti a zvracenim jsou Casté. Zanéty spojivek nebo otoky
kolem oci jsou charakteristické, prestoze tento priznak mize byt
pozorovan i u jinych nemoci. Bolesti na hrudi v dlsledku zanétu
pohrudnice nebo osrdecniku jsou rovnéz popsany.

Nékteri pacienti, obzvlasté v dospélosti, mohou mit kolisavy,
subchronicky pribéh nemoci, charakterizovany zdchvaty bolesti bricha,
kloubd, svall a o¢nimi projevy. Tyto ataky mohou a nemusi byt
doprovazeny horeckou, v laboratofri trvale pretrvava vysoka zanétliva
aktivita. Nejzavaznéjsi dlouhodobou komplikaci TRAPS je amyloidéza,
kterd se objevi asi ve 14% pripadd. Amyloidéza je zplsobena zvysenou
produkci cirkulujiciho proteinu oznacovaného jako amyloid A v krvi a
jeho naslednym ukladanim v téle. PosSkozeni ledvin zplsobené
ukladanim amyloidu vede ke ztratam velkého mnozstvi bilkoviny moci a
rozvoji ledvinného selhani.

1.8 Je tato nemoc stejna u kazdého ditéte?

Projevy TRAPS se liSi od pacienta k pacientovi, zejména z hlediska trvani
atak a bezpriznakového obdobi. Kombinace hlavnich priznakl je také
promeénliva. Tyto rozdily mohou byt Castecné vysvétleny genetickymi
faktory.
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