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2. DIAGNOZA A LECBA

2.1 Jak se stanovi diagnoéza?

Klinické podezreni: PAPA syndrom je mozné zvazovat u ditéte s
opakovanymi epizodami bolestivé artritidy pripominajici septickou
artritidu a neodpovidajici na |éCbu antibiotiky. Artritida a kozni projevy
se nemuseji vyskytovat souCasné, navic nemuseji byt pritomny u vsech
pacientl. Podrobné rodinnd anamnéza mize pomoci identifikovat dalsi
postizené jedince v rodiné. Jedna se o autosomalné dominantné dédic¢né
onemocneéni, je tedy pravdépodobné, ze v rodiné budou dalsi pfislusnici
s nékterymi priznaky nemoci. Vysledky laboratornich testli mohou
klinické podezreni podporit, ale zadny z nich neni jednoznacné
prikazny. Jedinym specifickym testem je genetickd analyza, ktera
prokaze pritomnost mutace v PSTPIP1 genu

2.2 Jaky je vyznam testi?

Krevni testy: sedimentace erytrocytd (FW), C-reaktivni protein (CRP) a
krevni obraz jsou vétsinou abnormalné zvysené béhem epizod artritidy.
Tyto testy prokazuji pritomnost zanétu, nejsou vsak specifické pro
diagn6zu PAPA syndromul.

Rozbor kloubniho vypotku: V pripadé artritidy se obvykle provadi
punkce kloubu s odbérem kloubniho vypotku. Vypotek u artritidy pfri
PAPA syndromu ma hnisavy vzhled (je nazloutly, husty) a obsahuje
velké mnozstvi bilych krvinek - neutrofilli, podobné jako u infekéni,
septické artritidy. Mikrobiologické vysetreni vypotku je ale negativni,
bakterie nejsou pritomny. Genetické testy: prikaz mutace genu PSTPIP1
genetickym vysetrenim jednoznacné potvrdi diagndézu PAPA syndromu.
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Provadi se z malého mnozstvi krve.

2.3 Da se nemoc lécit a vylécit?

Jedna se o vrozené onemocnéni a proto ho nelze vylécit. Onemocnéni je
mozno |écit, pouzivaji se léky ovlivhujici zanét v kloubech, taka by se
predeslo jejich nevratnému poskozeni. Totéz plati pro kozni projevy, i
kdyz jejich odpovéd na IéCbu byva pomalejsi.

2.4 Jaka je lécbha?

Lécba PAPA syndromu se odviji od charakteru prevazujicich projevd.
Epizody artritidy obvykle dobre reaguji na celkovou nebo lokalni
(nitrokloubné podanou) I1éCbu kortikosteroidy. Nékdy je vSak ucinek této
|éCby nedostatecny nebo dochazi k prilis Castym recidivam, které by
vyzadovaly dlouhodobou IéCbu kortikosteroidy se zavaznymi
nezadoucimi Ucinky. Pyoderma gangrenosum mdze ¢astec¢né reagovat
na celkové podavané kortikosteroidy, obvykle v kombinaci s lokalné
podavanymi protizanétlivymi a imunosupresivnimi léky v masti.
Zlepsovani ale byva pomalé a kozni projevy mohou byt velmi bolestivé.
V posledni dobé se ukazuje priznivy Ucinek biologickych 1€kl (blokada
IL-1 nebo TNFalfa), ovlivnuji kozni i kloubni projevy, pouzivaji se k jejich
|éCbé i prevenci recidiv. Vzhledem k vzacnosti tohoto onemocnéni vsak
nejsou zatim k dispozici zadné kontrolované studie.

2.5 Jaké jsou vedlejsi ucinky lecby?

Podavani kortikosteroidl je spojeno s vahovym priristkem, otokem
obliceje, zménami nalady. Pri dlouhodobé |é¢bé mize dojit k poruse
rdstu, rozvoji hypertenze (zvyseny krevni tlak), poruse metabolismu
cukrd (diabetu) a ridnuti kosti.

2.6 Jak dlouho by méla lécba trvat?

Lécba je zamérena na kontrolu koznich a kloubnich projevld v dobé
vzplanuti a prevenci recidivy projevl. Obvykle neni Ié¢ba podavana
kontinualné.
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2.7 Jak je to s alternativni a doplnkovou lécbou?
Nejsou k dispozici Udaje, které by potvrzovaly Ucinnost alternativnich
|é¢ebnych postupd.

2.8 Jak dlouho bude nemoc trvat?

S pfibyvajicim vékem ma onemocnéni tendenci ke zmirnéni, projevy
mohou i zcela vymizet. K tomu vSak zdaleka nedochazi u vsech
postizenych jedincd.

2.9 Jaka je dlouhodoba progndéza onemocnéni?
Projevy nemoci se s vékem zmirnuji. Vzhledem ke vzacnosti PAPA
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