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2. DIAGNOSE OG BEHANDLING

2.1 Hvordan stilles diagnosen?

Det er relevant at overveje PAPA syndromet hos et barn med gentagne
episoder med smertefuld inflammatorisk artritis, der klinisk ligner
septisk artritis, men ikke responderer pa antibiotisk behandling. Artritis
og hudmanifestationerne er ikke ngdvendigvis til stede samtidigt og ses
ikke ngdvendigvis hos alle patienter. Der bgr laves en detaljeret
gennemgang af familiehistorien, idet sygdommen er autosomal
dominant nedarvet, hvorved andre familiemedlemmer sandsynligvis har
nogle af sygdommens symptomer. Diagnosen afhaenger af en genetisk
analyse, der viser mutationer i PSTPIP1-genet.

2.2 Hvad er betydningen af undersggelser?

Blodprgver: seenkningsreaktion (SR), C-reaktivt protein (CRP) og
leukocyttal med differential-teelling er typisk abnorme under episoder
med artritis. Disse undersggelser bruges til at pavise tilstedeveerelsen
af inflammation, men er ikke specifikke for PAPA syndromet.
Ledvaeskeanalyse: Ved episoder med artritis udfgres der ofte
ledpunktur med henblik pa at fa ekstraheret ledveeske (betegnet
synovialvaeske). Ledvaeske fra PAPA patienter er purulent (gul og tyk)
og indeholder et forhgjet antal neutrofile granulocytter, en type af
hvideblodlegemer. Dette ses ogsa ved septisk artritis, men ved PAPA er
bakteriekulturer negative. Genetisk test: Den eneste undersggelse, der
entydigt bekraefter diagnosen PAPA, er en genetisk analyse, der paviser
mutation i PSTPIP1-genet. Analysen udfgres pa en lille maengde blod.
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2.3 Kan sygdommen behandles eller helbredes?

PAPA syndromet kan ikke helbredes, da det er en genetisk sygdom,
men det kan behandles ved hjaelp af medicinske preeparater, der
kontrollerer inflammationen i leddene og derved forhindrer ledskade.
Det samme er geeldende for hudlaesionerne, men her er
behandlingsresponset langsom.

2.4 Hvad er behandlingen?

Behandlingen af PAPA afhaenger af det dominerende symptom.
Episoder med artritis responderer oftest rimelig hurtigt pa peroral eller
intra-articuleer kortikosteroid. | nogle tilfeelde ses desveerre ikke
tilffredsstillende effekt, og der kan ses hyppige recidiver af artritis,
hvilket negdvendigger langvarig behandling med kortikosteroider, der
kan medfagre bivirkninger. Pyoderma gangrenosum responderer i nogen
grad pa peroral kortikosteroid, men det behandles normalt med lokalt
immunsupprimerende og antiinflammatoriske praeparater (creme).
Respons pa behandlingen er langsom, og leesionerne kan veere
smertefulde. Det er for nyligt i enkelte tilfeelde vist, at behandling med
nye biologiske praeparater der heemmer IL-1 eller TNF er effektive mod
pyoderma gangrenosum og for at behandle samt forebygge mod
tilbagevendende episoder med artritis. Der findes ingen kontrollerede
behandlingsstudier grundet sygdommens sjaeldenhed.

2.5 Hvad er bivirkningerne til den medicinske behandling?
Behandling med kortikosteroider er forbundet med vaegtagning,
haevelse i ansigtet og humgrsvingninger. Langvarig behandling med
kortikosteroider kan medfgre veeksthaemning og osteoporose.

2.6 Hvor leenge skal behandlingen vare?

Behandlingen er typisk malrettet til at styre de tilbagevendende
episoder med artritis eller hudmanifestationerne og er derfor typisk ikke
kontinuerlig.

2.7 Hvad med alternativ terapi?
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Der er ingen rapporter publiceret om effektiv alternativ terapi.

2.8 Hvor leenge varer sygdommen?

Afficerede personer far det oftest bedre med alderen, og
sygdomsmanifestationerne kan forsvinde. Men dette ses ikke hos alle
patienter.

2.9 Hvad er sygdommens prognose (forventet forlgb)?
Symptomerne bliver mildere med tiden, men da PAPA er en meget
sjeelden sygdom kendes langtidsprognosen ikke.
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