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2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A szakorvos a fizikdlis vizsgalat soran megallapitott klinikai tinetek és a
csaladi kértérténet 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 megerésiteni.

Differencial diagndzisként egyéb, visszatérf lazzal jaré kérképek
johetnek széba; példaul fert6zések, rosszindulatl betegségek és mas
krénikus gyulladasos megbetegedések, koztik egyéb
autoinflammatorikus betegségek, mint a familidris mediterran 1az (FMF)
és a mevalonat-kindz-hiany (MKD).

2.2 Milyen vizsgalatokra van sziikség?

A laboratériumi tesztek fontosak a TRAPS diagnédzisa 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 &tmenetileg is megvaltozhatnak ezek az értékek. Az
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mutatnak ki.
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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 tartds
hasznalatuk komoly mellékhatasokhoz 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
beszamoltak arrél, hogy TRAPS betegségben szenvedd gyermekek
kdézul néhanyan jél reagaltak egy masik citokint (az IL-1-et) gatlé szerre.

2.4 Melyek a gyodgyszeres 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-blokkolék) fokozzak
a fertdzések iranti fogékonysagot. A kortikoszteroidok emellett sok mas
mellékhatast is okozhatnak.

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 ldazrohamokat 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 konvenciondlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészité terapiakkal?
Publikaciokban nem szamoltak be hatasos kiegészité gydgymaddokrdl.

2.7 Milyen idészakos vizsgalatok, ellenérzések sziikségesek?
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A kezelés alatt all6 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 elrehaladtaval, és a betegség krdnikusabb és
hulldmzdébb 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 betegséqg.
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