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Sindrom PAPA (piogeni artritis, pioderma gangrenozum in akne)

Kaj je to?

Kratica PAPA pomeniPiogeniArtritis (gnojno vnetje sklepovRioderma gangrenozum ikne. Je
genetska bolezen, za katero je &@lma triada simptomov: ponavljajo artritis, koZne razjede
(pioderma gangrenozum) ter ciste akne.

Kako pogosta je ta bolezen?

Sindrom PAPA je zelo redka bolezen. V literaturiljgo opisanih manj kot 10 druzin s tem
sindromom vendar pa pogostnost ni natenznana in je lahko podcenjena. Ponavadi se holeze
pojavi v otrosStvu. Enako pogosto prizadene dekhoageike.

Kaj je vzrok bolezni?
Sindrom PAPA je genetska bolezen, ki jo po¥gm mutacije v genu PSTPIP1. Te mutacije
spremenijo delovanje proteina, ki igra viogo v flegii vnetnega odziva.

Ali je bolezen dedna?

Bolezen se deduje avtosomno dominantno. To pordamj vezana na spol, da ima eden od starSev
vsaj nekaj simptomov bolezni in da je v eni druznbi¢ajno prizadetih vé& oseb, s prizadetimi
posamezniki v vsaki generaciji. V primeru, da imselsa s PAPA sindromom otroka, je 50%
verjetnost, da se bolezen prenese nanj.

Zakaj je moj otrok dobil to bolezen? Ali lahko bolezen prepretimo?
Otrok je podedoval bolezen od enega od svojihetald nosi mutacijo v PSTPIP1 genu, vendar ni
nujno, da ima le-ta vse simptome bolezni. Boleaimoremo preptdti, pa pa se jo lahko zdravi.

Ali je bolezen nalezljiva?
Ne, sindrom PAPA ni nalezljiv.

Kaksni so glavni simptomi?

NajpogostejSi simptomi bolezni so artritis, piodarrgangrenozum in cighe akne. Pri enem
bolniku so redko prisotni vsi trije istasno. Artritis se ponavadi pojavi Zze zgodaj v dtregprvic
med starostjo 1 in 10 let): dlaijno je prizadet en sklep, ki postanecete bol€ in rdes. Klinicni
izgled je podoben septiemu artritisu (to je artritis, ki ga povzigorisotnost bakterij v sklepu).
Artritis pri sindromu PAPA lahko povzéoposkodbo sklepnega hrustanca in periartikulametik
Velike koZzne razjede na nogah, ki so znane pod amepioderma gangrenozum, se ponavadi
pojavijo kasneje v poteku bolezni. Ciste akne na predelu obraza in prsnega koSa pa e&nv v
primerov pojavijo med adolescenco in lahko vzt@japdraslo obdobje.

Ali bolezen poteka enako pri vseh otrocih?

Ne, bolezen ne poteka enako pri vseh otrocih. Osefensko mutacijo ima lahko prisotne le blage
simptome bolezni ali pa le nekaj izmed njih (vailizd penetranca). Poleg tega se simptomi lahko
tudi spremenijo ter ponavadi z viSjo starostjo pago blazji.
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Kako postavimo diagnozo bolezni?

Klini ¢ni_sum: na PAPA sindrom pomislimo pri otroku s ponavljmi epizodami boléega
vnetnega artritisa, ki je klitho podoben segthemu artritisu, in se ne odziva na antiliiot
zdravljenje. Artritis in tezave s kozo se lahkogwip lo¢eno in ni nujno, da je oboje prisotno pri
vseh bolnikih. Potrebna je tudi poglobljena drukamsanamneza, saj je bolezen avtosomno
dominantna in imajo zato nekateri druzinséani vsaj nekaj simptomov bolezni. Izvidi
laboratorijskih testov (glej spodaj) lahko podpr&jmicni sum, a laboratorijski test za potrditev
diagnoze ne obstaja.

Genetska analizapriblizno 5 let obstaja moznost za genetsko aoaprisotnosti mutacije v
PSTPIP1 genu.

Katere preiskave so potrebn&

Preiskave krviv obdobjih artritisa so obajno vrednosti vnetnih parametrov poviSane. Batoo
hitrost sedimentacije eritrocitov (ESR), C-reakéga proteina (CRP) in hemogram. S temi testi
dokazemo prisotnost vnetja, niso padimale za sindrom PAPA.

Analiza sklepne tekone: med obdobji artritisa ponavadi opravimo punkcijdepa pri kateri
dobimo sklepno tekno (t.i. sinovialno tek&no), ki je pri bolnikih s sindoromom PAPA gnojna
(rumena in gosta) in vsebuje poviSano Stevilo méltev (podobno kot pri segem artritisu).
Vendar pa bakterij v sinovialni te&oi ne najdemo, prav tako so negativne bakterilgkaure.
Genetski testedini test za nedvoumno potrditev diagnoze PARPWreima je genetsko testiranje, ki
se opravi na majhnem vzorcu krvi, in prikaze pnsst mutacije v PSTPIP1 genu.

Ali znamo bolezen pozdraviti?

Ker je sindrom PAPA genetska bolezen, je ni néegpozdraviti. Zdravimo pa jo z zdravili, ki
omejujejo sklepno vnetje, kar prepuge posSkodbo sklepov. Enako zdravljenje uporabljamo
prizadetost kozeeprav je odziv péasen.

Kako zdravimo to bolezen?

Zdravljenje sindroma PAPA je razho glede na prevladujcsimptom. PoslabSanja z artritisom se
ponavadi hitro odzovejo na oralne ali intraartiko& kortikosteroide (to so kortikosteroidi, ki jih
dajemo direktno v sklep). V primeru da njihouinki niso zadovoljivi in se artritis pogosto
ponavlja, je potrebno dolgotrajno zdravijenje stikasteroidi, ki pa lahko povzigo stranske
ucinke. Pioderma gangrenozum se odzove na oralnékasteroide, poleg tega pa jo 6&jno
zdravimo tudi z lokalnim imunosupresivom in pro&gnim zdravilom v obliki mazila. Odziv je
pocasen, prizadeta podi@a so lahko bok&a. Pri zdravljenju pioderme in ponavljagga artritisa so
bila v posameznih primerih uspeSna nova bioloSkawzid, ki blokirajo interlevkin I (IL-1) ali
TNF. Ker je bolezen redka zaenkrat Se ni na vdljdif

Kaksni so stranski Wwinki zdravil?
Zdravljenje s kortikosteroidi lahko povaigpoveianje telesne teze, otekanje obraza in spremembe
v razpolozenju. Dolgotrajno zdravljenje lahko neégat vpliva na rast ter povzéposteoporozo.

Kako dolgo traja zdravljenje?
Z zdravljenjem Zzelimo dose kontrolo bolezni in prepkgti ponovitev artritisa ali koznih
sprememb. Ponavadi neprekinjeno zdravljenje nigboin.

Kaj pa alternativho/ komplementarno zdravljenje?
Objavljenih Studij o tinkovitem komplementarnem zdravljenju ni.
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Kako dolgo traja bolezen?
Z leti se bolezen ponavadi izboljSa, izrazanje stV lahko celo izgine, vendar do tega ne pride

pri vseh bolnikih.

KaksSna je dolgoratna prognoza bolezni?
Z leti so simptomi blazji. Ker pa je sindrom PAPAla redka bolezen, dolgafima prognoza ni

Znana.

Vsakodnevno zivljenje

Kako bolezen vpliva na vsakodnevno zivljenje otrokan druzine?

Akutna poslabSanja artritisa imajo za posledico jaugev vsakdanjih aktivnostih, vendar pa g&e,
jih primerno zdravimo, odzovejo hitro. Pioderma gi@mozum lahko povzépbolecine in se poasi
odzove na zdravljenje.




