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Periodicky sindrom asociovany s receptorom TNF-
a (TRAPS) alebo familiarna irska horucka
Verzia 2016

1. CO JE TRAPS

1.1 Co to je?
TRAPS je zapalové ochorenie charakteristické opakujucimi sa epizédami
vysokych horucok, ktoré obycajne trvajlc dva az tri tyzdne. Horucku
typicky sprevadzaju gastrointestinalne tazkosti (bolesti brucha,
vracanie, hnacka), bolestivé Cervené vyrazky, bolesti svalov a opuch v
okoli oci. V neskorsich stadidch ochorenia mozno pozorovat poruchu
oblickovych funkcii. Niekedy sa podobné pripady uz vyskytli v danej
rodine.

1.2 Akeé je to casté?
TRAPS je povazovany za zriedkavé ochorenie, ale skutocny vyskyt v
sucasnosti nie je znamy. Rovnako postihuje zeny aj muzov s nastupom
zvyCajne v detstve, hoci boli popisané pripady s prvymi prejavmi v
dospelosti.

Prvé pripady boli popisané u pacientov irsko-skotskeho pévodu, ale
neskor boli identifikované aj v inych populdciach: u Franclzov, Talianov,
u askenazskych a sefardskych Zidov, Arménov, Arabov a Kabylidnov z
Magrebu.

Rocné obdobie ani klimatické podmienky neovplyvnuju priebeh
ochorenia.

1.3 Co sposobuje toto ochorenie?
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TRAPS je podmieneny zdedenou anomaliou jednej bielkoviny (receptora
pre tumor-nekrotizujuci faktor | [TNFRI]), o vedie k zvySeniu normalne;
zapalovej odpovede. TNFRI je jeden z bunkovych receptorov pre velmi
ucinnu cirkulujucu zapalovd molekulu znamu ako tumor nekrotizujdci
faktor (TNF). Priame spojenie medzi zmenou bielkoviny TNFRI a tazkym
navratnym zdpalovym stavom charakteristickym pre TRAPS sa zatial
nepodarilo Uplne urcit. Infekcia, Uraz, alebo psychické napatie mézu
vyvolat ataky pri TRAPS.

1.4 Je dedicny?

TRAPS je autozémovo dominantne dedicné ochorenie. To znamena, ze
ochorenie sa prenasa jednym z rodiCov, ktory ma toto ochorenie a je
nosicom abnormalnej kopie génu TNFRI. Kazdy jedinec ma 2 képie
vSetkych génov; riziko prenosu poskodeného génu z postihnutého
rodi¢a na potomka je preto 50%. M6zu sa tiez vyskytndt mutacie de
novo (nové). V tomto pripade ani jeden z rodi€ov netrpi ochorenim, ani
neprenasa mutovany gén, ale posSkodenie génu TNFRI nastane v Case
pocatia dietata. V tomto pripade je riziko rozvoja TRAPS u dalSieho
dietata vecou nadhody.

1.5 Preco ma moje dieta toto ochorenie? Da sa mu predist?
TRAPS je dedi¢né ochorenie. Nosi¢ mutacie mo6ze, ale nemusi mat
Ziadne klinické priznaky TRAPS. Ochoreniu sa t.¢. neda predchadzat.

1.6 Je to infekcné?
TRAPS nie je infek¢né ochorenie. Len osoby s genetickou mutaciou trpia
tymto ochorenim.

1.7 Aké su hlavné priznaky?

Hlavné priznaky su opakujlce sa ataky horucok, ktoré trvaju dva az tri
tyzdne, ale niekedy mézu byt o nieCo kratSie, ¢i dlhSie. Tieto epizddy su
spojené s triaskami a vyraznymi bolestami svalov trupu a hornych
koncatin. Typické vyrazky su Cervené a bolestivé, a prejavuju sa v
miestach zapalenej koze a svalov.

Vacsina pacientov pocituje v Uvode epizédy hlboké, krcovité, svalové
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bolesti, ktorych intenzita postupne narasta a presuva sa do inych Casti
koncatin, s naslednym vysevom vyradzok. Casté je nelokalizovana bolest
brucha s nevolnostou a vracanim. Pre TRAPS je charakteristicky aj zapal
membrany prekryvajucej oko (spojovka), alebo opuch okolo oka, aj ked'
tento priznak sa mdze objavit aj pri inych ochoreniach. Zapal pleury
(membrany obklopujucej pl'ldca), alebo perikardu (membrana okolo
srdca) vyvolava bolesti na hrudniku.

Niektori pacienti, maju najma v dospelosti kolisavy, alebo sub-chronicky
priebeh ochorenia, charakterizovany vzplanutiami bolesti brucha, kibov
a svalov, oCnymi prejavmi s, alebo bez horucky a trvalo zvysenymi
laboratérnymi parametrami zdpalu. NajzavaznejSou dlhodobou
komplikaciou TRAPS je amyloiddza, ktora postihuje 14% pacientov. Je
podmienend ukladanim cirkulujicej molekuly tzv. sérového amyloidu A,
ktory sa tvori pocCas zapalu, do tkaniv. Ukladanie amyloidu A v oblickach
vedie k stratdm velkého mnozstva bielkovin mo¢om a mé6ze vyustit do
oblickového zlyhania.

1.8 Je choroba rovnaka u kazdého dietata?

Prejavy TRAPS sa od pacienta k pacientovi liSia, o do doby trvania
kazdého ataku a dizky bezpriznakového obdobia. Variabilna je aj
kombinacia hlavnych priznakov. Tieto rozdiely je CiastoCne mozné
vysvetlit genetickymi faktormi.
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