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Okresowy zespot zwigzany z receptorem dla
czynnika martwicy nowotwordéw (ang. tnf
receptor associated periodic syndrome, TRAPS)
lub rodzinna goraczka irlandzka
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2. DIAGNOZA | LECZENIE

2.1 Jak diagnozuje sie te chorobe?

Doswiadczony lekarz bedzie podejrzewat wystgpienie TRAPS na
podstawie objawéw klinicznych zebranych podczas badania fizykalnego
i wywiadu rodzinnego.

W trakcie atakow dobrze jest wykonac kilka badan krwi, ktére pozwolg
wykry¢ stan zapalny. Diagnoze potwierdza sie badaniami genetycznymi,
ktére wykazujg obecnos¢ mutac;ji.

W rozpoznaniu réznicowym pod uwage brane sg inne schorzenia,
ktérym towarzysza nawracajgce goraczki, w tym infekcje, nowotwory
ztosliwe i inne zapalne choroby przewlekte, obejmujgce pozostate
choroby autozapalne, takie jak rodzinna gorgczka srédziemnomorska
(ang. Familial Mediterranean Fever, FMF) i acyduria mewalonianowa
(ang. Mevalonate kinase deficiency, MKD).

2.2 Jakie badania laboratoryjne sa niezbedne?

W rozpoznaniu TRAPS wazng role odgrywajg testy laboratoryjne. W
czasie ataku wazne jest przeprowadzanie badan, takich jak badanie
wskaznika opadania krwinek czerwonych (OB), biatka C-reaktywnego
(CRP), surowiczego amyloidu-A (SAA), morfologia krwi i fibrynogen,
poniewaz pozwala to oceni¢ nasilenie stanu zapalnego. Testy te
powtarza sie, kiedy objawy ustepujg, aby zaobserwowad, czy wyniki
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powrdécity lub zblizyty sie do normy.

Bada sie rowniez prébke moczu na obecnosc biatka i czerwonych
krwinek. Podczas atakdw mogg wystepowal czasowe zmiany. U
pacjentdw z amyloidozg biatko jest stale wykrywane w badaniach
moczu.

Analize molekularng genu TNFRI wykonuje sie w wyspecjalizowanych
laboratoriach genetycznych.

2.3 Na czym polega leczenie?

Obecnie nie istnieje zadna metoda zapobiegania ani leczenia choroby.
Niesteroidowe leki przeciwzapalne ( (NLPZ) , takie jak ibuprofen,
naproksen lub indometacyna) pomagaja tagodzi¢ objawy choroby. Duze
dawki kortykosteroidéw czesto sg skuteczne, ale trwate zazywanie tych
lekdw moze powodowac powazne dziatania niepozgdane. U niektérych
pacjentéw skuteczng metodq leczenia, zapobiegajacg atakom goraczki,
okazato sie specjalne blokowanie cytokin zapalnych TNF
rozpuszczalnym receptorem TNF (etanerceptem ). Natomiast
stosowanie przeciwciat monoklonalnych anty-TNF wigzato sie z
nasileniem objawdw choroby. Ostatnio u niektérych dzieci dotknietych
TRAPS zaobserwowano dobrg reakcje na lek blokujacy inng cytokine
(IL-1).

2.4 Jakie sa dziatania niepozadane leczenia
farmakologicznego?

Dziatania niepozadane zalezg od zastosowanego leku. NLPZ moga
powodowac béle gtowy, wrzody zotgdka i uszkadzac nerki.
Kortykosteroidy i leki biologiczne (inhibitory TNF i blokery IL-1)
zwiekszajg podatnos¢ na infekcje. Dodatkowo kortykosteroidy mogg
powodowac wiele dziatan niepozadanych.

2.5 Jak dtugo powinno trwac leczenie?

Ze wzgledu na stosunkowo matg liczbe pacjentéw leczonych lekami
anty-TNF i anty-IL-1, nie jest do konca jasne, czy lepiej leczy¢ kazdy
nowy atak gorgczki w momencie jego wystgpienia, czy stosowac ciggte
leczenie, a jesli tak, to jak dtugo.
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2.6 Czy mozna stosowac leczenie niekonwencjonalne lub
uzupetniajace?

Nie ma opublikowanych raportow na temat skutecznych lekéw
uzupetniajgcych.

2.7 Jakie kontrole okresowe sa niezbedne?
Leczonym dzieciom nalezy badad krew i mocz przynajmniej co 2-3
miesigce.

2.8 Jak dtugo choruje sie na te chorobe?

TRAPS to choroba trwajgca cate zycie, cho¢ z wiekiem objawy zdajg sie
ulegac ztagogodzeniu, a choroba przyjmuje bardziej przewlekty i
zmienng postac. Niestety, taki przebieg choroby nie zapobiega
rozwojowi amyloidozy.

2.9 Czy mozliwe jest catkowite wyleczenie?
Nie, poniewaz TRAPS to choroba genetyczna.
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