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PAPA Sendromu

PAPA sendromu nedir?

PAPA Piyojenik Artrit, Piyoderma gangrenozum ve Akne kelimelerinin bas harlerinden
olusan bir kisaltmadir. Kalitsal bir hastaliktir. Tekrarlayan artrit, piyoderma gangrenozum
olarak bilinen bir tlr cilt Ulseri ve kistik akne olarak bilinen bir tur sivilceyi iceren g
bulgu ile karakterizedir.

Ne siklikta goriiliir?

PAPA sendromu nadirdir. Ondan daha az ailede tanimlanmis olsa da, hastaligin sikligi
tam olarak bilinmemektedir. Her iki cinsi esit oranda etkiler ve genellikle g¢ocukluk
doneminde ortaya ¢ikar.

Hastaligin nedenleri nelerdir?

PAPA sendromu PSTPIP1 geninde olusan mutayonlar sonucu ortaya ¢ikan kalitsal bir
hastaliktir. Mutasyonlar, inflamatuvar cevapta duizenleyici rol oynayan bu proteinin
islevinde degisiklige neden olurlar .

Hastahk kalitsal midir?

PAPA sendromu otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. Yani cinsiyetten
bagimsiz olarak kalitilir ve anne-babadan birisinde hastalik bulunur. Genellikle de bir
ailede, her nesilden olmak Uzere birden fazla hasta mevcuttur. PAPA hastasi bir bireyin
cocugunda PAPA sendromunun goriilme olasiligi %50’dir.

Neden benim ¢ocugumda bu rahatsizlik var? Olmasi engellenebilir miydir?

Cocuk, hastalligt PSTPIP1 geninde mutasyon tasiyan ebeveynlerinden birisinden
almigtir. Mutasyonu tasiyan ebeveyn hastaligin tim semptomlarini géstermeybilir.
Hastalik dnlenemez ancak semptomlar: tedavi edilebilir.

Bulasic1 mdir?
PAPA sendromu bulasici degildir.

Hastali@in ana belirtileri nelerdir?

Hastaligin en sik goriilen bulgulari artrit, piyoderma gangrenozum ve kistik aknedir.
Nadiren bu semptomlarin ti¢ii birden aym hastada aymi anda goriiliir. Artrit, erken
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cocukluk doneminde, genelde 1-10 yas arasinda, gorilir ve tek seferde tek eklemi tutar.
Tutulan eklem sis, agrili ve kizariktir; klinik goriiniim olarak septik (mikropla olusan
artrit) artrite benzer. PAPA’da goriilen artrit, eklem kikirdagi ve eklem g¢evresi kemik
dokuda hasara neden olur. Piyoderma gangrenozum olarak bilinen genis cilt tlserleri geg
donemde ortaya cikar ve bacaklari tutar. Kistik akneler genelikle ergenlik doneminde
ortay cikar ve yetiskinlik donemi boyunca yiiz ve govdede kalir.

Hastalik her ¢ocukta ayni sekilde mi goriiliir?

Her ¢ocukta ayni sekilde goriilmez. Mutasyonu tasiyan kisi hastaligin tiim semptomlarini
gOstermeyebilir, hatta hastalik ¢ok hafif semptomlarla seyredebilir. Ayrica, hastalik
semptomlar1 yas ilerledikce degisebilir.

Hastaligin tanisi nasil konulur?

Klinik siiphelenme: Klinik olarak septik artrite benzeyen ve antibiyotik tedavisine cevap
vermeyen tekrarlayan agrili artrit ataklari olan bir ¢ocukta cilt bulgular1 da varsa PAPA
sendromu diisiiniilebilir. Eklem ve cilt bulgular1 tiim hastalarda ve ayni1 anda
gortlmeyebilirler. Hastalik otozomal dominant kalitildigindan ve aile fertlerinden
bazilariin, hastaligin en azindan bazi semptomlarini gostermesi bekelenceginden detayli
bir aile Oykiisii alinmalidir. Klinik siipheyi destekleyen laboratuvar testleri vardir; ancak
tan1 koydurucu bir laboratuvar testi yoktur.

Genetik analiz: son bes yildir, PSTP1P1 mutasyonu varligini genetik olarak gostermek
icin analiz yapmak mimkdnddir

Testlerin 6nemi nedir?

Kan tetkikleri: eritrosit sedimentasyon hizi1 (ESR), C-reaktif protein (CRP) ve tam kan
sayimmi tetkikleri inflamasyon varligini gostermek icin kullanilirlar ve genelikle artrit
donemlerinde anormal olarak saptanirlar; ancak sonuglardaki bu anormallik PAPA
sendromu tanisina 6zgiil degildir.

Eklem sivisi analizi: Artrit donemlerinde eklem araligindan sivi (sinoviyal sivi) alinmasi
siklikla uygulanan bir islemdir. PAPA sendromlu hastalardan alinan sinovial sivi
genellikle pdrilan goranumludir (sar1 ve koyu kivamli) ve septic artrittekine benzer
sekilde fazla miktarda nétrofil igerir; ancak sinoviyal sivida bakteri yoktur ve kiiltiirlerde
ureme gozlenmez.

Genetik test: PAPA sendromu varligini kesin olarak gosteren tek test, PSTPIP1
mutasyonu varligini gosteren genetik testtir. Az miktarda kandan ¢aligilir.

Hastalk tedavi edilebilir mi?

Genetik bir hastalik oldugundan, PAPA sendromu tamamen iyilestirilemez; ancak
eklemlerdeki inflamasyonu kontrol altina alarak eklem hasarini1 6nleyen ilaglarla tedavi
edilebilir. Ayn1 sey cilt lezyonlar1 i¢in de gegerli olsa da, cilt lezyonlarinin tedaviye
cevabi oldukga yavastir.

Tedavi se¢enekleri nelerdir?

Tedavi baskin olan klinik goriinlime gore degisiklik gosterebilir. Artrit ataklar1 genelde
oral veya eklem i¢ine yapilan steroid tedavisine olumlu yanit verir; ancak ila¢ etkinligi
tatmin edici olmayabilir ve artrit ataklar1 sik tekrarlayabilir. Bu durumda uzun sure
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kortikosteroid kullamak gerekir ve bu da yan etkilerin ortaya ¢ikmasina neden olur.
Piyoderma gangrenosum, oral steroidlere olumlu yanit verir ve ayn1 zamanda siklikla
lokal immunosupresan ve anti-iflamatuvar kremlerle tedavi edilir. Tedaviye yanit yavastir
ve lezyonlar agrili olabilir.

Yakin zamanda, IL-1 veya TNF inhibisyonu yapan biyolojik ilaglarla yapilmis tedavilerin
hem piyoderma i¢in hem de artrit tedavi ve tekrarlamasmin onlenmesi igin etkin
olduguna dair yaymlar mevcuttur. Hastalik nadiren goriiliidgii i¢in kontrollii ¢alismalar
heniiz mevcut degildir.

Ila¢ tedavisinin yan etkileri nelerdir?

Kortiosteroid tedavisinin agirlik artigi, ylizde 6dem ve ruhsal durumda degisiklik gibi
bilinen yan etkileri vardir. Bu ilaglarin uzun siireli kullanimi, biiyiimeyi baskilayabilir ve
osteoporoza neden olabilir.

Tedavi ne kadar surmelidir?
Tedavinin amaci arrit ataklarini veya cilt bulgularin1 kontrol altina almaktir ve genelde
strekli olarak uygulanmaz.

Yeni veya tamamlayici tedavi var midir?
Etkili bir tamamlayic1 tedavi olduguna dair basilmis herhangi bir yayin yoktur.

Hastalik ne kadar surer?
Her hastada olmasa da, genellikle etkilenmis olan bireylerin yaslar ilerledik¢e hastalik
bulgular1 hafifler veya kaybolabilir.

Hastaligin uzun donemde prognozu (tahmini seyri ve sonucu) nasildir?
He ne kadar PAPA sendromu nadir goriilen bir hastalik olsa ve uzun dénem prognozu
bilinmese de semptomlar yas ilerledik¢e hafifler.

Gunluk hayat

Hastalik, cocugun ve ailesinin giinlitkk hayatin1 nasil etkiler?

Diizenli tedaviye hemen olumlu yanit verseler de, artrit ataklar1 giinliik aktiviteleri
siirlayabilirler. Piyoderma gangrenosum, agrili olabilir ve tedaviye daha yavas yanit
VErIr.
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