f{'.—

*-\F\-l
Q{P paediatric
] . . rheumatology
L] o european
X L society

www.printo.it/pediatric-rheumatology/CZ/intro

PAPA syndrom

Verze ¢ 2016

1. CO JE PAPA SYNDROM

1.1 Co je to?

Akronym PAPA znamend Pyogenni (hnisava) Artritida (zanét kloubu),
Pyoderma gangrenosum (kozni hnisavy projev) a Akne. Je to geneticky
podminéné onemocnéni charakterizované triddou priznakl: recidivujici
zanét kloubU, kozni hnisavé vredy a cystické akné.

1.2 O jak casté onemocnéni se jedna?

PAPA syndrom je velmi vzacné onemocnéni. Dosud bylo popsano jen asi
10 rodin. Nicméné presné Udaje o Cetnosti nejsou znamy a mohou byt
podhodnoceny. Nemoc postihuje obé pohlavi stejnou mérou a obvykle
se projevi uz v détstvi.

1.3 Jaké jsou priciny nemoci?

PAPA syndrom je vrozené onemocnéni zplsobené mutaci genu
oznacovaného jako PSTPIP1. Mutace ovlivni funkci proteinu, ktery se
uplatfiuje v regulaci zanétlivé odpovédi.

1.4 Je nemoc dédicna?

PAPA syndrom se deédi autozomalné dominantné. To znamena, ze neni
vazan na pohlavi. Obvykle jeden z rodi¢d ma alespon nékteré projevy
nemoci. V jednotlivych rodinach Ize ¢asto najit vice postizenych jedincl
v jednotlivych generacich. Jedinec trpici syndromem PAPA mda 50%
Sanci, Zze jeho potomek bude mit stejné onemocnéni.
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1.5 Pro¢ moje dité onemocnélo? Dalo se tomu predejit?

Dité zdédilo chorobu od jednoho ze svych rodic¢d, ktery je nositelem
mutace genu PSTPIP1. Rodi¢ nesouci mutaci mlze vykazovat jeden
nebo vice projevl PAPA syndromu. Nemoci se nedéa predejit, ale da se
|&Cit.

1.6 Je nemoc nakazliva?
Ne, tato nemoc neni nakazliva.

1.7 Jaké jsou hlavni projevy?

NejCastéjsimi projevy jsou artritida, pyoderma gangrenosum a cystické
akne. Jen vzacné jsou vSsechny tyto projevy pritomny u jednoho pacienta
soucasné. Artritida se vétsSinou poprvé objevi v casném détstvi (mezi 1.
a 10. rokem veéku), obvykle postihne vzdy pouze jeden kloub. Postizeny
kloub je otekly, zarudly a bolestivy. Tento klinicky obraz prfipomina
septickou (hnisavou) artritidu, ktera je vSak na rozdil od artritidy u
syndromu PAPA zplsobena pritomnosti bakterii uvnitr kloubu. Zanét v
kloubu mUze poskodit kloubni chrupavku i prilehlou kost. V pripadé
pyoderma gangrenosum se jednd o rozsahlé kozni léze, obvykle se
rozvijeji az pozdéji v priibéhu zivota, nejc¢astéji jsou na dolnich
koncetinach. Cystické akne prichazi vétSinou v dospivani a mlze
pretrvavat az do dospélosti. Nejcastéji je lokalizované na obliceji a
trupu. Rozvoj projevi je vétsinou vyvolan drobnym poranénim kdze
nebo kloubd.

1.8 Je nemoc u vSech déti stejna?

Ne, neni. Jedinec nesouci mutovany gen nemusi mit vSechny projevy
nemoci, onemocnéni mUze probihat i pod velmi mirnym obrazem
(variabilni penetrance genu). Symptomy se béhem zivota mohou meénit,
obvykle se s vékem zmirnuiji.
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