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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.

2. DIAGNOZA A LECBA
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2.1 Jak se stanovi diagnoza?

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

2.2 Jaky je vyznam test(?

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

Rozbor kloubniho vypotku: V pripadé artritidy se obvykle provadi
punkce kloubu s odbérem kloubniho vypotku. Vypotek u artritidy pri
PAPA syndromu ma hnisavy vzhled (je nazloutly, husty) a obsahuje
velké mnozstvi bilych krvinek - neutrofill, 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.
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 Iéky 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
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(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
nezaddoucimi 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 Gcinek 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 ucCinky lecby?

Podavani kortikosteroid( je spojeno s vahovym prirlistkem, 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 projevi. Obvykle neni |é¢ba podavana
kontinualné.

2.7 Jak je to s alternativni a doplnkovou lécbou?
Nejsou k dispozici Udaje, které by potvrzovaly Ucinnost alternativnich
|éCebnych 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 jedinc.

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

3.1 Jak muze nemoc ovlivnit kazdodenni Zivot ditéte a jeho
rodiny?

Akutni epizody artritidy mohou omezovat kazdodenni aktivity rodiny.
Pokud jsou vSak adekvatné lécCeny, obvykle rychle ustupuji. Pyoderma
gangrenosum muze byt bolestivé a zlepSuje se na |é¢bé obvykle jen
velmi pomalu. Pokud je postizeni klize na viditeIném misté téla (napr. v
obliCeji), byva to pro pacienta i jeho rodice velmi stresuijici.

3.2 Jak je to se Skolou?

Pro dité s chronickym onemocnénim je dllezité pokracovat ve
vzdélavani a v rdmci moznosti se Ucastnit Skolni dochazky. Je vhodné
domluvit se s uciteli o potfebach nemocného ditéte, tak aby mohla byt
dochézka do Skoly zajisténa. Nejde jen o dokonceni procesu vzdélani,
ale také o integraci ditéte v kolektivu, kterd umozni i nasledné snadnégjsi
uplatnéni v profesnim a spolec¢enském zivoté. Patri to k cilim komplexni
péce o chronicky nemocné pacienty.

3.3 Jak je to se sportem?

Fyzickd aktivita je pro déti dllezita, Ize ji limitovat podle subjektivnich
obtizi a tolerance pacienta. Je vhodné domluvit se s ucitelem télocviku
nebo trenérem na moznostech prevence Urazd, hlavné u dospivajicich.
Ackoli poranéni mtze vést k aktivaci zanétu klze nebo kloub(l, nasledky
|ze vétSinou dobre zvladnout pomoci |éCby a jsou tak mensSim
problémem nez mozné psychologické disledky vyclenéni ditéte z
kolektivu a omezeni moznosti spolecnych aktivit s vrstevniky.

3.4 Jak je to s dietou?

Zadné zvlastni dietni opatfeni nejsou pro toto onemocnéni k dispozici.
Obecné by dité mélo jist vyvazenou, zdravou stravu s dostatkem
bilkovin, vapniku a vitaminC, v mnozstvi priméreném véku a potrebam
vyvijejiciho se organismu. U pacientl |é¢enych kosrtikosteroidy je
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vhodné vyvarovat se prejidani a stravy bohaté na cukry, protoze tyto
|éky stimuluji chut k jidlu.

3.5 Muze byt nemoc ovlivhéna klimatem, poc¢asim?
Ne, nemUze.

3.6 Muze byt dité oékovano?

Ano, dité mlze a mélo by byt o¢kovano. OSetrujici prakticky |ékar by
vSak mél byt informovan o 1é¢bé, aby individualné posoudil vhodnost
podani zivych vakcin. Obecné zivé vakciny by nemély byt podavany
détem Iécenym kortikosteroidy, methotrexatem a biologickymi Iéky.

3.7 Jak je to s pohlavnim zZivotem, téhotenstvim a
antikoncepci?

V literature zatim neni dostatek informaci na toto téma. Avsak
téhotentsvi je vhodné planovat jako v pripadé ostatnich autoimunitnich
onemocnéni, tak aby mohla byt predem upravena léCba s ohledem na
mozné nezadouci Ucinky nékterych 1ékd na plod.
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