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Timor Nekroz Faktoéri Reseptériyle iliskili
Periyodik Sendrom (TRAPS) Veya Ailesel
Hibernian Ates

2016’un turevi

1. TRAPS NEDIR

1.1 Nedir?
TRAPS, genelde iki veya Uc¢ hafta stren tekrarlayan yuksek ates ataklari
ile karakterize enflamatuar bir hastaliktir. Siklikla atese gastrointestinal
sikintilar (karin agrisi, kusma, ishal); agrili, kirmizi deri déktntuleri; kas
agrisi ve gozlerin etrafinda sisme eslik eder. Hastaligin ge¢ evresinde
bobrek islevinde bozulma gorulebilir. Ayni ailede benzer vakalar gormek
mumkundar.

1.2 Ne kadar yaygindir?

TRAPS’In gordlme sikhgi su an icin kesin olarak bilinmemekle beraber,
ender oldugu dusunulmektedir. Kadin ve erkekleri esit oranda etkiler.
Eriskin donemde baslamis olan hastalar bildirilmis olsa da hastalik
genellikle cocukluk doneminde baslar.

ilk olgular irlanda-iskocya kokenli hastalarda tanimlanmis olmakla
birlikte hastalik baska toplumlarda da tespit edilmistir: Fransizlar,
italyanlar, Seferad ve Askenaz Yahudileri, Ermeniler, Araplar ve Kabiliye
yerlileri.

Mevsimlerin ve iklimin hastaligin seyrine etkisi gésterilmemistir.

1.3 Hastaligin sebepleri nelerdir?
TRAPS, anormal bir sekilde kalitilan (Tumor Nekroz Faktoru Reseptoru |
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[TNFRI]) isimli proteinin, hastanin normal akut enflamatuar cevabinda
artisa yol acmasindan kaynaklanir. TNFRI, dolasimdaki etkili bir
enflamatuar molekul olan timor nekroz faktorune (TNF) 6zgu hlcresel
reseptorlerden biridir. TNFRI proteininde meydana gelen degisiklik ile
TRAPS’ta gorulen ciddi tekrarlayan enflamasyon durumu arasindaki
dogrudan iliski heniiz tam olarak tespit edilememistir. Enfeksiyon,
yaralanma veya psikolojik stres ataklari tetikleyebilir.

1.4 Kahtsal midir?

TRAPS, otozomal dominant gecisli bir hastaliktir. Bu gecis seklinin
anlami; hastalik, hasta olan ve TNFRI geninin anormal bir kopyasini
tasiyan anne veya babadan birinden gecer. Tum insanlarda butin
genlerin 2 kopyasi vardir. Bu nedenle hastalikli bir ebeveynnin her bir
cocuguna TNFRI'nin mutasyona ugramis bir kopyasini aktarma tehlikesi
%50'dir. De novo (yeni) bir mutasyon da meydana gelebilir. Boyle
durumlarda ebeveynlerden ikisinde de hastalik yoktur ve iki ebeveyn de
TNFRI geninde mutasyon tasimaz ancak TNFRI geninin bozulmasi,
cocugun ana rahmine dismesi sirasinda olusmustur. Bu durumda bir
diger cocukta TRAPS gelismesi riski rastlantisaldir.

1.5 Cocugumda bu hastalik neden oldu? Onlenebilir mi?

TRAPS kalitsal bir hastaliktir. Mutasyonu tasiyan bir kisi, TRAPS’In klinik
belirtilerini gosterebilir veya gostermeyebilir. Hastalik su an itibariyle
onlenebilir bir hastalik degildir.

1.6 Bulasici midir?
TRAPS bulasici bir hastalik degildir. Sadece genetik olarak etkilenmis
olan kisilerde hastalik gelisir.

1.7 Baslica belirtileri nelerdir?

Hastaligin ana bulgulari; tipik olarak iki-u¢ hafta suren tekrarlayan ates
ataklaridir ancak bazen sure daha kisa veya uzun olabilir. Bu ndbetlerin
beraberinde titreme, govde ve kollarda gortlen yogun kas agrilari
vardir. Altta yatan cilt ve kas bodlgesindeki enflamasyona karsilik gelen
tipik kirmizi, agrili dékuntd vardir.
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Hastalarin cogunda ataklarin baslangicindaki derin kas krampi agrisi,
kol ve bacaklara yayilarak siddeti giderek artar ve ardindan dokuntu
gorular. Yaygin karin agrisi, bulanti ve kusma yaygindir. Gézu kaplayan
zarin (konjunktiva) enflamasyonu veya gozlerin etrafindaki sislik TRAPS
karakteristiktir fakat ayni belirtiler baska pek cok hastalikta gozlenebilir.
Plevral (akcigerleri saran zar) veya perikardiyal (kalbi saran zar)
enflamasyona bagli olarak gogus agrisi da bildirilmistir.

Bazi hastalarin, ozellikle yetiskinlerin dalgali, sub-kronik bir hastalik
seyri olabilir. Bu hastalarda karin agrisi ataklari, kas ve eklem agrilari,
atesli veya atessiz g6z tutulumu ve enflamasyonu gosteren laboratuvar
parametrelerinde israrla suren yukselme karakteristiktir. Amiloidoz,
TRAPS’In en ciddi, uzun donem komplikasyonu olup hastalarin
%14’'Gnde gorulur. Amiloidoz enflamasyon sirasinda Uretilen, serum
amiloid A isimli, dolasimda bulunan bir proteinin dokularda
birikmesinden kaynaklanir. Amiloid A'nin bobreklerde birikimi, idrarda
buyuk miktarda protein kaybina yol acar ve ilerleyerek bobrek
yetmezligine sebep olur.

1.8 Hastalik her cocukta ayni midir?

TRAPS’In ortaya cikis sekli her bir atagin suresi ve belirti olmayan
donemlerin suresi bakimindan hastadan hastaya farklilik gosterir. Ana
belirtilerin kombinasyonlari da farklilik gosterir. Bu farkliliklar kismen
genetik faktorlerle aciklanabilir.
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