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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.

2. DIAGNOZA A LIECBA

2.1 Ako sa to diagnostikuje?

Skuseny odborny lekar moze vyslovit podozrenie na TRAPS na zaklade
priznakov a nalezov pri fyzikdlnom vySetreni ako aj na zaklade rodinnej
anamnézy.

Vysetrenie niektorych krvnych parametrov je uzito¢né na zistenie
zapalu pocas epizéd. Diagndzu je mozné potvrdit len genetickou
analyzou, ktora dokaze pritomnost mutacie.

Odlisit treba iné ochorenia, ktoré sa prejavuju opakujucimi hordckami,
vratane infekcii, zhubnych nadorov a inych chronickych zapalovych
ochoreni vratane inych autoinflamacnych ochoreni ako sU familiarna
stredomorskda horucka (FMF) a deficit mevalonat-kinazy (MKD).
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2.2 Aké vysetrenia su potrebné?

Laboratérne vysetrenia su pri diagnostike TRAPS doélezité. Testy ako
napriklad sedimentacia erytrocytov (FW), CRP, sérovy amyloid A, krvny
obraz a hladina fibrinogénu su dolezité pocas akutneho ataku na
posudenie rozsahu zapalu. V obdobi bez priznakov je potrebné
opatovnymi testami overit navrat tychto hodnét do takmer normalneho
rozmedzia.

Vzorka mocu sa vysetruje na pritomnost bielkovin a ¢ervenych krviniek.
Prechodne sa m6ze mocovy nalez pocas atakov menit. Pacienti s
amyloidézou budu vykazovat trvalo zvySené hodnoty bielkovi v moci.
Molekularna analyza génu TNFRI sa vykonava v Specializovanych
genetickych laboratoériach.

2.3 Aké su moznosti liecby?

Dnes neexistuje liecba, ktord by predchadzala, alebo vyliecila toto
ochorenie. Nesteroidné antiflogistikd (NSAIDs, ako ibuprofen, naproxen,
alebo indometacin) zmiernuju priznaky. Vysokodavkované
kortikosteroidy su ¢asto ucinné, ale ich dlhodobé uzivanie moéze viest k
zdvaznym neziaducim Gc¢inkom. Specifickd blokdda zapalového cytokinu
TNF rozpustnym TNF receptorom (etanercept) efektivne zabranuje
epiz6dam horucok u niektorych pacientov. Naopak pouzivanie
monoklonalnych protilatok proti TNF bolo spojené so vzplanutim
ochorenia. Nedavno bola hldsena dobra odpoved niektorych detskych
pacientov s TRAPS na podavanie lieku blokujuceho dalsi cytokin (IL-1).

2.3 Aku su neziaduce ucinky medikamentdéznej liecby?
Neziaduce Ucinky su zavislé od zvolenej lieCby. Nesteroidové
antiflogistika mézu spdsobovat bolesti hlavy, zalidocné vredy a
poskodenie obliCiek. Kortikosteroidy a biologika (TNF a IL-1 blokatory)
zvysSuju nachylnost na infekcie. Naviac moézu kortikosteroidy spdsobit
mnozstvo inych neziaducich ucinkov.

2.5 Ako dlho ma leicba trvat?
Vzhladom na pomerne malé pocty pacientov lieCenych anti-TNF a anti-
IL1 preparatmi, nie je Uplne jasné, Ci je lepsSie liecit kazdd novu epizddu
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horucky ako prichadza, alebo podavat lieCcbu neprerusovane a ako, tak
ako dlho.

2.6 A co nekonvencné alebo doplnkové terapie?
Nie su publikované stidie dokumentujuce uc¢innost doplnkovej liecby.

2.7 Aké pravidelné kontroly su potrebné?
LieCeni pacienti by mali mat vykonané krvné testy a vysetreny moc
minimalne kazdé 2-3 mesiace.

2.8 Ako dlho bude ochorenie trvat?

TRAPS je celozivotné ochorenie, aj ked intenzita epizéd horicok mobze s
vekom klesat a mozno pozorovat viac chronicky a premenlivy priebeh.
Zial tento vyvoj nezniZzuje moznost rozvoja amyloidézy.

2.9 Je mozné sa uplne vyliecit?
Nie, pretoze TRAPS je geneticky podmienené ochorenie.

3. KAZDODENNY ZIVOT

3.1 Ako moze toto ochorenie ovplyvnit dieta a rodinny zivot?
Casté a dlhotrvajlce ataky nart$ajd normalny rodinny Zivot ako aj
vykon prace rodica Ci pacienta. Nezriedka prejde do definitivheho
urcenia diagnézy mnoho c¢asu, ¢o moéze u rodicov vyvolat Uzkost a viest
k nepotrebnym medicinskym vykonom.

3.2 A co skola?

Casté epizddy spdsobuju problémy so $kolskou dochadzkou. S G¢innou
lieCbou sa vymeskavanie v skole stane zriedkavejSie. Ucitelia by mali
byt informovani o ochoreni aj o tom, ¢o je potrebné urobit, ak sa
hordcnaty atak zacne v sSkole.
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3.3 A co Sport?

Nie su obmedzenia v Sportovej aktivite, avsak Casté vynechavanie
zapasov a tréningov mo6ze ovplyvnit vykon v sutaznych timovych
Sportoch.

3.4 A co diéta?
Neexistuje Specificka diéta.

3.5 Mo6zu klimatické podmienky ovplyvnit priebeh ochorenia?
Nie, nemébzu.

3.6 Mo6ze byt dieta ockované?

Ano, dieta méze a malo by byt oc¢kované, aj ked o¢kovanie mdze
vyvolat epizédu horicok. Obzvlast ak bude Vase dieta liecené
kortikosteroidmi, alebo biologikami su oc¢kovania zasadné na
zabezpecenie ochrany proti moznym infekciam.

3.7 A co sexualny zivot, tehotenstvo, antikoncepcia?

Pacienti s TRAPS sa mozu teSit normdalnemu sexualnemu zivotu a mat
vlastné deti. AvSak musia si byt vedomi 50% pravdepodobnosti, ze ich
dieta bude trpiet tymto ochorenim. Genetické konzultacie by mali byt
navrhnuté za Ucelom prediskutovania tohto aspektu s detmi a rodinami.
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