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Syndrom PAPA

Co je to?

Akronym PAPA znamena Pyogenni (hnisava) Artritida (zanét kloubu), Pyoderma
gangrenosum (kozni hnisavy projev) a Akne. Je to geneticky podminéné onemocnéni
charakterizované triddou postizeni kloubd recidivujici artritidou, koznimi viedy a
cystickym akne.

O jak casté onemocnéni se jedna?

PAPA syndrome je velmi vzacné onemocnéni. Dosud bylo popsano jen asi 10 rodin.
Nicméné piesné udaje o Cetnosti nemoci nejsou znamy a mohou byt podhodnoceny.
Nemoc postihuje obé pohlavi stejnou mirou a obvykle se projevi v détstvi.
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Jaké jsou pri¢iny nemoci?

PAPA syndrome je vrozené onemocnéni spojené s mutaci genu oznacované¢ho jako
PSTPIP1. Mutace ovlivni funkci proteinu, ktery se uplatiiuje v regulaci zanétlivé
odpovédi.

Je nemoc dédi¢na?

PAPA syndrome se dédi autozomdlné¢ dominantné. To znamend, Ze neni vazdn na
pohlavi. Obvykle jeden z rodici ma alesponn néjaké projevy nemoci. V jednotlivych
rodinach lze Casto najit vice postizenych jedinct v jednotlivych generacich. Jedinec
trpici syndromem PAPA mé 50% Sanci, ze jeho potomek bude mit podobné onemocnéni.

Pro¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?

Dité¢ zdédilo chorobu po jednom ze svych rodi¢ii, ktery je nositelem mutace genu
PSTPIP1. Rodi¢ nesouci mutaci mize, ale nemusi trpét vSemi projevy syndrome PAPA.
Nemoci se neda predejit, ale da se 1éCit.

Je nemoc nakazliva?
Ne, neni.

Jaké jsou hlavni projevy?
NejcastéjSimi projevy jsou artritida, pyoderma gangrenosum a cystické akne. Jen vzacné
jsou vSechny tfi tyto projevy pfitomny u jednoho pacienta soucasné. Artritida se obvykle



poprvé objevi v Casném détstvi (mezi 1 a 10 lety veéku): obvykle postihne vzdy pouze
jeden kloub. Postizeny kloub je otekly, zarudly a bolestivy. Tento klinicky obraz
pfipomina septickou (hnisavou) artritidu, kterd je ale na rozdil od artritidy u syndromu
PAPA zpisobena pritomnosti bakterii uvniti kloubu. Artritida mze poskodit kloubni
chrupavku i pfilehlou kost. Pyoderma gangrenosum, kozni viedovity projev, se obvykle
rozviji pozdé&ji, nejCastéji je pritomen na dolnich koncetindch. Cystické akne obvykle
prichazi v dospivani a muze pretrvavat do dospélosti. Nejcastéji je lokalizovani na
obli¢eji a trupu.

Je nemoc u vSech déti stejna?

Ne, neni. Jedinec nesouci mutovany gén nemusi mit vSechny projevy nemoci,
onemocnéni muze probihat i pod velmi mirnym obrazem (variabilni penetrance).
Symptomy se béhem Zivota mohou ménit, obvykle se s vékem zmirnuji.

Jak se stanovi diagnéza?

Klinické podezieni: PAPA syndrome je mozné zvazovat u ditéte s opakovanymi
epizodami bolestivé artritidy pfipominajici septickou artritidu a neodpovidajici na
antibiotickou 1é¢bu. Artritida a kozni projevy se nemusi projevit ve stejném case, navic
nemusi byt pfitomny u vSech pacienti. Podrobna rodinnd anamnéza mize pomoci
identifikovat postizené jedince v rodin€. Vysledky laboratornich testii mohou klinické
podezieni podpofit, ale zadny z nich neni jednoznaéné prikazny.

Geneticka analyza: v poslednich 5 letech je k dispozici genetické vySetieni, které prokdze
pritomnost mutace v PSTPIP1 genu

Jaky je vyznam testi?

Krevni testy: sedimentace erytrocytti (FW), C-reaktivni protein (CRP) a krevni obraz jsou
obvykle abnosrmalné zvySené béhem epizod artritidy. Tyto testy prokazuji pfitomnost
zanétu., nejsou vsak specifické pro diagnozu PAPA syndrome.

Rozbor kloubniho vypotku: Pfi pfitomnosti artritidy se obvykle provadi punkce jkloubu,
kterou je ziskan kloubni vypotek. Vypotek u artritidy pii syndrome PAPA ma hnisavy
vzhled (je zazloutly, husty) a obsahuje velké mnozstvi bilych krvinek, podobné jako u
infek¢ni, septické artritidy. Nicméné bakterie nejsou ve vypotku piitomny.

Genetické testy: prukaz mutace genu PSTPIP1 genetickym testem je jedinym vySetienim,
které prokdze PAPA syndrom. Provadi se z malého vzorku krve.

D4 se nemoc 1é¢it a vylécit?

Jelikoz se jedné o vrozené onemocnéni, vylécit ho nelze. Presto se da 1€Cit za pouziti 1€kt
ovlivilyjicich zanét a mize se tak predejit nevratnému poskozeni kloubl Totéz plati pro
kozni projevy, i kdyz odpovidavost koznich projevi k 1écbé je pomale;jsi.

Jaka je 1écba?

Lécba PAPA syndromu se odviji od charakteristiky hlavnich projevi. Epizodicka artritida
obvykle dobie reaguje na celkové nebo nitrokloubné podané kortikosteroidy. Nekldy je
vSak ulinek této 1écby nedostateCny nebo dochazi k pftili§ ¢astym epizodam, které by
vyzadovaly dlouhodobou 1é¢bu kortikosteroidy, kterd pak vede k nezadoucim ucinktim.
Pyoderma gangrenosum také muize ustupovat po celkové podanych kortikosteroidech ,
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byva pomalé a kozni projevy jsou bolestivé. V posledni dobé se ukazuje priznivy ucinek
biologickych 1éka (blokada IL-1 nebo TNFalfa) na kozni i kloubni projevy na prevenci
jejich rozvoje. Vzhledem k vzacnosti onemocnéni vSak nejsou k dispozici zadné
kontrolované studie.

Jaké jsou vedlejsi ucinky 1é¢by?
Podavani kortikosteroidii je spojeno s vahovym pfirastkem, otokem obliceje, zménami
nalady. Pii dlouhodobé 1é¢bé mize dojit k poruse riistu a fidnuti kosti.

Jak dlouho by méla 1é¢ba trvat?
Lécba je zaméfena na zabranéni utlumeni koznich a kloubnich projevli v dob¢é vzplanuti
choroby a neni obvykle podavana kontinualné.

Jak je to s alternativni a dopliikovou l1é¢bou?
O téchto 1écebnych postupech nejsou k dispozici zddné informace.

Jak dlouho bude nemoc trvat?
S pfibyvajicim vékem méa onemocnéni tendenci ke zmirnéni, projevy mohou I zcela
vymizet. K tomu vSak zdalekqa nedochézi u vSech postizenych jedincti.

Jaka je dlouhodoba prognoza?
Projevy nemoci se s vékem zmiriiuji. Vzhledem ke vzacnosti PAPA syndromu vSak
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Jak miiZe nemoc ovlivnit kazdodenni Zivot ditéte a jeho rodiny?

Akutni epizody artritidy mohou omezovat kazdodenni aktivity rodiny. Pokud jsou vSak
adekvatn¢ 1éceny, obvykle rychle ustupuji. Pyoderma gangrenosum muze byt bolestivé a
zlepSovat se na 1é¢b¢ jen velmi pomalu.
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