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Periodikus Szindroma (TRAPS)
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1. MI A TRAPS

1.1 Mi ez?

A TRAPS egy gyulladasos betegség, amely visszatéro, altalaban két-
harom hétig tartd, magas lazzal jar. A 1az rendszerint emésztdszervi
tinetekkel (hasi fajdalom, hanyas, hasmenés), fajdalmas voros
bérkittéssel, izomfajdalommal és a szem koruli duzzanattal tarsul. A
betegség késdi szakaszaban vesekarosodas is megfigyelhetd. Csaladon
belul eléfordulhatnak hasonlé esetek.

1.2 Milyen gyakori?

A TRAPS ritka betegség, de a pontos el6fordulasi gyakorisaga jelenleg
nem ismert. Egyforman érinti a férfiakat és a néket. Altaldban
gyermekkorban kezdddik, de beszamoltak mar feln6ttkori kialakulasarél
is.
Az els6 eseteket ir-skot szarmazasu egyéneknél jelentették, de mas
populaciokban is észlelték mar, igy példaul francia, olasz, szefard és
askenazi zsidé, 6rmény, arab és maghrebi kabil személyekben.
Az eddigi megfigyelések szerint a betegség lefolydasat nem
befolyasoljak szezonalis és éghajlati tényezdk.

1.3 Mik a betegség okai?
A TRAPS betegséget egy fehérje (tumor nekrézis faktor receptor |
[TNFRI]) oroklott rendellenessége okozza, ami miatt a természetes
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heveny gyulladasos reakcié fokozédik. A TNFRI olyan sejtreceptor, ami
egy er6s gyulladast keltd keringé molekulahoz, az dgynevezett tumor
nekrdzis faktorhoz (TNF) kotédik. Ma még nem ismerjik teljesen a
TNFRI fehérje modosulasa és a TRAPS-nal megfigyelt sulyos, kiljuld
gyulladasos allapot k6zo6tti kozvetlen kapcsolatot. Fert6zés, sérulés
vagy pszichés stressz provokalhatja a ronamokat.

1.4 Orokletes-e ez a betegség?

A TRAPS autoszomalis dominans mddon o6roklédik. Ez azt jelenti, hogy a
beteg szlld - aki a TNFRI gén rendellenes példanyat hordozza-, orokiti
tovabb gyermekének a betegséget. Az emberben minden génnek 2
példanya van, igy 50% az esély arra, hogy az érintett szild tovabbadja
a TNFFI gén kéros, mutalt valtozatat a gyermekének. De novo (Uj)
mutacio szintén kialakulhat; ebben az esetben egyik szilénél sem
beteg, TNFRI gén mutacidjuk sincsen, hanem a gén a gyermek
fogantatasakor karosodik. Ekkor a véletlenen mulik, hogy a szulék egy
masik gyermekénél kialakul-e TRAPS.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?

A TRAPS orokletes betegség. A mutaciét hordozé egyénnél
megjelenhetnek a TRAPS klinikai tunetei, ugyanakkor a tinetek nem
minden betegben alakulnak ki. A betegség jelenleg nem megel6zhetd.

1.6 Fert6z6-e a betegség?
A TRAPS nem fert6z6 betegség. Kizardlag a genetikailag érintett
egyéneknél alakul ki.

1.7 Mik a f6 tunetei?

F6 tinete a visszatérd lazroham, amely jellemz6en két-harom hétig, de
néha ennél révidebb vagy hosszabb ideig tart. Ezek a ladzas epizédok
hidegrazassal és erds izomfajdalommal jarnak a torzsben és a felsé
végtagokban. A kialakuld jellegzetes bdrkittés voros és fajdalmas, ami
megfelel a bor és az izmok mogottes gyulladasanak.
A betegek tobbsége a rohamok kezdetekor mélyre hatold, gorcsos
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izomfajdalmat tapasztal, amely egyre er6sebb, majd atterjed a
végtagok mas részeire is; ezt kdvetéen jelennek meg a bdrkittések.
Gyakori a diffuz (szétterjedd) hasi fajdalom hanyingerrel és hanyassal. A
szem ellls6 részét fed6 hartya (k6téhartya) gyulladasa, illetve a szem
korili duzzanat jellemz6 TRAPS-ra, bar ez a tiinet mas betegségeknél is
megfigyelhetd. A mellhdrtya (pleura, a tidét korilvevd hartya), illetve a
szivburok (pericardium) gyulladasa miatt fellépd mellkasi fajdalomrél
szintén beszamoltak.

Egyes betegeknél, f6leg feln6ttkorban, a betegség lefolyasa hullamzé
és elhliz6dé (szubkrénikus), amit fellangolé hasi, izlleti és
izomfajdalom, esetleg lazzal tarsulé szemtlnetek, valamint a gyulladast
jelz6 laboratériumi értékek tartés emelkedése jellemez. A TRAPS
legsulyosabb hosszu tavu szovédménye az amiloiddzis, amely a
betegek 14%-anal fellép. Az amiloidézist a gyulladas soran a szervezet
altal termelt keringé molekula, az Ugynevezett szérum amiloid A
szovetekben vald lerakddasa okozza. Ha az amiloid A a vesében rakdédik
le, akkor nagy mennyiségu fehérje jelenik meg a vizeletben, és
veseelégtelenség alakulhat ki.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?

A TRAPS megnyilvanulasa betegenként valtozd, a rohamok
idétartamatdl és a tinetmentes iddszakok hosszatdl figgden. A f6bb
tinetek kombindacidja szintén valtozatos. Ezek a kilonbségek részben
genetikai tényez6kkel magyarazhatdak.

2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A szakorvos a fizikdlis vizsgdlat soran megallapitott klinikai tiinetek és a
csaladi kortorténet alapjan feltételezheti a TRAPS jelenlétét.

A rohamok kapcsan a zajlé gyulladast tobbféle vérvizsgalattal is ki lehet
mutatni. A diagndzist csak a mutacidk jelenlétét igazoldé genetikai
elemzéssel lehet megerdésiteni.

Differencial diagndzisként egyéb, visszatérf lazzal jaré kérképek
johetnek szbéba; példaul fert6zések, rosszindulatl betegségek és mas
kronikus gyulladasos megbetegedések, koztlik egyéb
autoinflammatorikus betegségek, mint a familidris mediterran laz (FMF)
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és a mevalonat-kinaz-hiany (MKD).

2.2 Milyen vizsgalatokra van sziukség?

A laboratériumi tesztek fontosak a TRAPS diagndzisa soran. A rohamok
alatt, a gyulladas mértékének meghatarozasara fontos a
vérsejtstllyedés (We), a CRP, a szérum amiloid A protein (SAA) érték, a
teljes vérkép és a fibrinogénszint vizsgalata. Miutan a gyermek
tinetmentessé valik, ezeket a vizsgalatokat megismétlik, hogy
megtudjak, hogy az értékek visszatértek-e a normalis szintre.
Vizeletbdl fontos a fehérje és vorosvértestek jelenlétének kimutatasa. A
rohamok ideje alatt atmenetileg is megvaltozhatnak ezek az értékek. Az
mutatnak ki.

A TNFRI gén molekularis elemzését erre specializalédott
laboratériumokban végzik.

2.3 Milyen kezelések léteznek?
Jelenleg nincs olyan kezelés, amely megel6zné vagy gyogyitana a
betegséget. A nem szteroid gyulladascsokkentdk (NSAID szerek, példaul
az ibuprofen, a naproxen vagy az indometacin) enyhithetik a tineteket.
A nagy dozisu kortikoszteroidok sokszor hatasosak, azonban tartos
hasznalatuk komoly mellékhatdsokhoz vezethet. A gyulladasos citokin,
a TNF kifejezett gatlasa oldhaté TNF-receptorral (etanercepttel) egyes
betegeknél hatasos kezelésnek bizonyult a lazrohamok megel6zésében.
Ezzel szemben a TNF elleni monoklondlis antitestek addsa a betegség
sulyosbodasahoz (exacerbacidjahoz) vezetett. A kozelmultban
beszadmoltak arrél, hogy TRAPS betegségben szenvedd gyermekek
kozul néhanyan jél reagaltak egy masik citokint (az IL-1-et) gatlé szerre.

2.4 Melyek a gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

A mellékhatasok az alkalmazott gyégyszertdl figgnek. Az NSAID szerek
mellékhatasaként fejfajas, gyomorfekély és vesekarosodas léphet fel. A
kortikoszteroidok és a bioldgiai szerek (TNF- és IL-1-blokkoldk) fokozzak
a fert6zések iranti fogékonysagot. A kortikoszteroidok emellett sok mas
mellékhatast is okozhatnak.
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2.5 Mennyi ideig tartson a kezelés?

Az anti-TNF és anti-IL-1 szerekkel kezelt betegek meglehetdsen kis
szama miatt nem teljesen vilagos, hogy a ldzrohamokat a
kialakulasukkor kulon kell-e kezelni, vagy inkabb folyamatos kezelést
érdemes-e alkalmazni, és ha igen, mennyi ideig.

2.6 Mi a helyzet a nem konvencionadlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészité terapiakkal?
Publikdciékban nem szamoltak be hatasos kiegészité gydgymaddokral.

2.7 Milyen iddszakos vizsgalatok, ellendrzések szukségesek?
A kezelés alatt allé betegeknél legalabb 2-3 havonta vér- és
vizeletvizsgalatot kell végezni.

2.8 Mennyi ideig tart a betegség?

A TRAPS élethosszig tarté betegség, noha a ldzrohamok intenzitasa
csOkkenhet az életkor el6rehaladtaval, és a betegség krénikusabb és
hulldmzobb lefolydsa is megfigyelhetd. Sajnos ez a kérlefolyds nem
el6zi meg az amiloiddzis esetleges kialakulasat.

2.9 Lehetséges-e a teljes felépiilés?
Nem, mert a TRAPS genetikai betegség.

3. MINDENNAPI ELETVITEL

3.1 Hogyan befolyasolhatja a betegség a gyermek és a csalad
mindennapi életét?

A gyakori, hosszan tarté rohamok zavart okoznak a normalis csaladi
életben, és hatranyosan befolyasolhatjak a szlld vagy a beteg
munkahelyi tevékenységét is. A helyes diagndzis gyakran késik, ami
szorongast valthat ki a szul6kben, és néha felesleges orvosi
beavatkozasokat eredményez.
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3.2 Mi a helyzet az iskolaval?

Gyakori rohamok esetén az iskolalatogatas problémat jelenthet.
Hatékony kezeléssel csokkenteni lehet az iskolai hianyzasokat. A
pedagogusokat tdjékoztatni kell a betegségrdl, valamint arrél, hogy mit
tegyenek, ha a betegnél a roham az iskolaban |ép fel.

3.3 Mi a helyzet a sportolassal?

A sportolasra vonatkozdan nincsenek korlatozasok. Ugyanakkor, a
gyakori hidanyzas a versenyekrdl és az edzésekrdl hatraltathatja a
versenyszerU sportolast.

3.4 Milyen étrendet kell kovetni?
Nincs specialis étrend.

3.5 Befolyasolhatja-e az éghajlat a betegség lefolyasat?
Nem.

3.6 Kaphat-e védoéoltast a gyermek?

Igen a gyermeket be lehet és be kell oltani, még akkor is, ha ez
lazrohamokat idéz eld. A véddboltasok féleg abban az esetben
elengedhetetlenek, ha a gyermek kortikoszteroid vagy bioldgiai
kezelést kap.

3.7 Mi a helyzet a nemi élettel, a terhességgel és a
fogamzasgatlassal?

A TRAPS-ban szenvedd betegek normalis nemi életet folytathatnak, és
gyermeket vallalhatnak. Azonban tisztaban kell lennitk azzal, hogy 50%
az esély arra, hogy a betegség a gyermektknél is kialakul. Ezt érdemes
genetikai tanacsadas keretében megbeszélni a gyermekekkel és
csaladtagjaikkal.
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