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1. CE ESTE TRAPS

1.1 Ce este aceasta boala?

TRAPS este o0 boala inflamatorie caracterizata prin atacuri recurente de
febra inalta, ce dureaza, de obicei, doua - trei saptamani. Febra este
adesea nsotita de tulburari gastro-intestinale (dureri abdominale,
varsaturi, diaree), eruptie cutanata dureroasa de culoare rosie, dureri
musculare si tumefierea zonelor din jurul ochilor. Insuficienta renala
poate fi observata in faza tarzie a bolii. Este posibila existenta unor
cazuri similare in aceeasi familie.

1.2 Cat este de frecventa?

TRAPS este considerata a fi o boala rara, dar prevalenta reala este
necunoscuta. Afecteaza in egala masura cele doua sexe. Debutul este
de obicei in timpul copilariei, desi au fost descrise si cazuri cu debut la
varsta adulta.

Primele cazuri au fost raportate la pacientii de origine irlandeza-
scotiana. Totusi, boala a fost identificata si in alte populatii: francezi,
italieni, evrei sefarzi si ashkenazi, armeni, arabi si kabilieni din
Maghreb.
Anotimpurile si clima nu par a influenta evolutia acestei boli.

1.3 Care sunt cauzele bolii?
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TRAPS este cauzata de o anomalie mostenita a unei proteine
(receptorul | al factorului de necroza tumorala = Tumor Necrosis Factor
Receptor | [TNFRI]), care conduce la o amplificare a raspunsului
inflamator normal al pacientului. TNFRI este unul dintre receptorii
celulari specifici pentru o molecula inflamatorie circulanta foarte
puternica, numita factorul de necroza tumorala (TNF). Legatura directa
dintre alterarea proteinei TNFRI si atacurile inflamatorii severe
recurente din TRAPS nu a fost inca complet elucidata. Infectiile,
traumatismele sau stresul psihologic pot declansa atacurile.

1.4 Este o boala mostenita?

TRAPS se mosteneste ca o boala autozomal dominanta. Aceasta
inseamna ca boala este transmisa de catre unul din parinti, care este
bolnav si care poarta o copie anormala a genei TNFRI. Fiecare persoana
are doua copii ale tuturor genelor, deci riscul ca un parinte afectat sa
transmita copia mutanta a genei TNRI si, respectiv, sa transmita boala
copilului sau, este de 50%. O mutatie de novo (noua) poate de
asemenea sa apara, ceea ce inseamna ca niciunul dintre parinti nu are
boala si niciunul nu este purtator al mutatiei genei TNFRI; anomalia
genetica se produce la conceperea copilului. in acest caz, riscul ca un
alt copil din familie sa dezvolte boala este acelasi ca in populatia
generala.

1.5 De ce copilul meu are aceasta boala? Boala poate fi
prevenita?

TRAPS este o0 boala ereditara. O persoana care poarta mutatia poate
prezenta simptome clinice ale TRAPS sau poate fi asimptomatica. La ora
actuald, boala nu poate fi prevenita.

1.6 Este o boala contagioasa?
TRAPS nu este o boala infectioasa. Numai persoanele afectate genetic
pot dezvolta boala.

1.7 Care sunt principalele simptome?
Principalele simptome ale bolii sunt atacurile recurente de febra, care
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dureaza tipic 2-3 saptamani, uneori avand durata mai scurta sau mai
lunga. Aceste episoade sunt asociate cu frisoane si dureri musculare
intense la nivelul trunchiului si membrelor superioare. Eruptia cutanata
tipica este rosiatica si dureroasa, corespunzand zonelor inflamate de
piele si musculatura.

Cei mai multi pacienti prezinta o senzatie de crampe musculare
profunde la debutul atacurilor, (crampe care cresc treptat in intensitate
si migreaza in alte zone ale membrelor), urmate de aparitia eruptiei
cutanate. Durerile abdominale difuze, cu greata si varsaturi sunt
frecvente. Inflamatia membranei care acopera regiunea din fata a
ochiului (conjunctiva) sau tumefierea in jurul ochilor este caracteristica
pentru TRAPS, desi poate fi observata si in alte boli. Dureri toracice
datorita inflamatiei pleurei (membrana care inconjoara plamanii) sau a
pericardului (membrana care inconjoara inima) au fost, de asemenea,
raportate.

Unii pacienti, mai ales adulti, au o evolutie fluctuanta, subcronica a
bolii, caracterizata de perioade de activitate clinica (dureri abdominale,
articulare si musculare, manifestari oculare cu sau fara febra) si de
cresterea persistenta a parametrilor inflamatori. Amiloidoza este cea
mai severa complicatie pe termen lung a TRAPS, aparand la 14% dintre
pacienti. Amiloidoza se datoreaza depunerii, la nivelul tesuturilor, a unei
molecule circulante aparuta in inflamatie si numita amiloidul seric A
(AAS). Depunerea sa la nivel renal determina pierderea unor cantitati
mari de proteine prin urina si, in final, instalarea insuficientei renale.

1.8 Boala evolueaza la fel la toti copiii?

Tabloul clinic al TRAPS variaza de la un pacient la altul, atat in ce
priveste durata atacurilor, cat si a perioadelor lipsite de simptome.
Combinatia dintre simptomele principale este, de asemenea, variabila.
Aceste diferente pot fi explicate in parte de factorii genetici.
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