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1. Ml A PAPA SZINDROMA

1.1 Mi ez?

A PAPA a , pyogen arthritis, pyoderma gangrenosum és acne"
(gennykeltd izileti gyulladas, Uszkos bérgennyedés és akne) nevl
kérkép roviditése. Ez egy genetikailag orokl6dd betegség. A szindromat
harom tlnet, a visszatérd izuleti gyulladas, a pyoderma gangrenosum
nevl bérfekély és az ugynevezett cisztas akne (pattanas) jellemazi.

1.2 Milyen gyakori?

A PAPA szindréma nagyon ritka. Eddig nagyon kevés esetrdl szamoltak
be. A betegség pontos el6forduldsi gyakorisaga nem ismert, és
valdszinlleg alulbecsult. A PAPA egyforman érinti a férfiakat és a ndket.
A betegség altaldban gyermekkorban kezdddik.

1.3 Mik a betegség okai?

A PAPA szindréma genetikai betegség, amelyet a PSTPIP1 nevil gén
mutacidja okoz. Ezek a mutaciok médositjdk a gén altal kédolt fehérje
mukodését; amely a fehérje a gyulladasos reakcié szabalyozasaban
jatszik szerepet .

1.4 Orokletes-e ez a betegség?

A PAPA szindréma autoszomalis dominans médon 6roklédik. Ez egyrészt
azt jelenti, hogy orokl6dése nem fligg a nemtdl. De azt is jelenti, hogy
legalabb az egyik szil6 mutatja a betegség néhany tlinetét, és
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ugyanazon a csaladon belll altaldban egynél tobb személy is érintett,
valamint, hogy a betegség tobb generacidban is megjelenik. Ha a PAPA
szindromas beteg gyermekvallalast tervez, 50% az esélye annak, hogy
a gyermeke is PAPA szindromas lesz.

1.5 Miért van a gyermekemnek ez a betegsége? Megel6zheté-e
a betegség?

A gyermek attdl a szuldjétdl orokli a betegséget, aki hordozza a PSTPIP1
gén mutacidjat. A mutaciot hordozé szildnél megjelenhet a betegség
0sszes tlnete, de lehet, hogy a csak néhany tlnet jelentkezik. A
betegség nem megeldzhetd, de a tinetek kezelhetdk.

1.6 Fert6z6-e a betegség?
A PAPA szindréma nem fert6zo.

1.7 Mik a fo tunetei?

A betegség leggyakoribb tlinetei: izlleti gyulladas, pyoderma
gangrenosum (fekélyes borgyulladas) és cisztas akne (pattandas). Ritkan
fordul el§, hogy ugyanannal a betegnél mindharom tiinet egyszerre 1ép
fel. Az izuleti gyulladas altaldban kora gyermekkorban alakul ki (az elsé
epizéd 1 és 10 éves kor kozott); rendszerint egy izlletet érint
egyszerre. Az érintett izilet megduzzad, fajdalmassa valik és
bevorosodik. Klinikai megjelenése hasonlit a fertézéses eredet( izuleti
gyulladashoz (ez egy izlleti gyulladas, amelyet az iziletben jelen 1évé
baktérium okoz). A PAPA szindréma esetén fellépd izlleti gyulladas
karosithatja az izlleti porcot és az izulet korlli csontot. A nagy
kiterjedésl, fekélyes borelvaltozdsok (Un. pyoderma gangrenosum)
késbbb alakulnak ki, és gyakran érintik a labszarakat. A cisztas akne
rendszerint serdil6korban jelentkezik az arcon és a torzson, és
megmaradhat a felndttkorig. A tineteket gyakran kivalthatja a b6r vagy
az iztlet enyhe sérulése.

1.8 Minden gyermeknél azonos a betegség?
A betegség nem minden gyermeknél zajlik azonosan. El6fordulhat, hogy
a betegségnek nem mindegyik tlinete jelenik meg a génmutacioét
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hordozé egyénnél, ahogy az is, hogy csak nagyon enyhe tinetek
mutatkoznak (valtozé penetrancia). Mi tobb, a tinetek valtozhatnak -
altaldban javulnak - az életkor elérehaladtaval.

2. DIAGNOZIS ES TERAPIA

2.1 Hogyan diagnosztizalhaté?

A PAPA szindréma jelenlétét annal a gyermeknél lehet gyanitani, akinél
ismételten jelentkezik fert6zéses eredetl izlleti gyulladdshoz hasonlito,
fajdalmas, izlileti panasz , amely nem reagal az antibiotikumos
kezelésre. Az izlleti gyulladas és a bdrtinetek nem feltétlendl
jelentkeznek egyszerre, és nem biztos, hogy mindegyik betegnél
kialakulnak. Részletesen meg kell vizsgalni a csaladi kértorténetet is;
mivel a betegség autoszomalis dominans, valdszinldleg mas
csaladtagoknal is megjelenik a betegség tiineteinek egy része. A
diagndzist csak a PSTPIP1 gén mutacidinak jelenlétét igazold genetikai
elemzéssel lehet felallitani.

2.2 Mi a vizsgalatok jelentéosége?

Vérvizsgalatok: a vérsejtsullyedés (We), a C-reaktiv protein (CRP) és a
vérsejtszam altalaban rendellenes az izileti gyulladadsos epizédok alatt;
ezekkel a vizsgalatokkal a gyulladds mutathatd ki. Kizarélag ezek kéros
eredményei alapjan azonban nem lehet diagnosztizalni a PAPA
szindromat.

izileti folyadék elemzése: az izlleti gyulladdsos epizédok alatt
altaldban izlleti mintavétellel (punkcidval) folyadékmintat vesznek az
izUletbdl (izlleti folyadék). PAPA szindrdmas betegeknél az izlleti
folyadék gennyes (sarga és s(r(), és a fehérvérsejtek egyik tipusanak,
a neutrofil sejteknek a szama emelkedett benne. A betegségnek ez a
jellemzdje hasonld a fert6zéses eredetd izileti gyulladashoz (szeptikus
artritisz), de a baktériumtenyésztés eredménye negativ. Az egyetlen
teszt, amely egyértelmien igazolja a PAPA szindréma diagnoézisat, az a
genetikai teszt, amely kimutatja a PSTPIP1 gén mutacidjanak jelenlétét.
Ezt a tesztet kis mennyiségl vérmintabdl végzik.

2.3 Kezelhet6-e, van-e ra gyogymod?
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Mivel genetikai betegség, a PAPA szindrdéma nem gydégyithatd, de
kezelhet6 az izlleti gyulladas csokkentésére szolgalé gydgyszerekkel,
amelyek megel6zik az izlleti karosodast. Ugyanez igaz a
bérelvaltozasokra is, bar azok lassan reagalnak a kezelésre.

2.4 Milyen kezelések léteznek?

A PAPA szindréma kezelése az elsddleges tlnettdl fligg. Az izlleti
gyulladasos epizdédok elég gyorsan reagalnak a szajon at vagy az
izUletbe adott kortikoszteroidokra. El6fordulhat, hogy ezek hatasossaga
nem megfeleld, emiatt az izuleti gyulladds nagyon gyakran kidjul és
hosszU tavu kortikoszteroid-kezelést igényel, amely mellékhatasokat
okozhat. A pyoderma gangrenosum kevésbé reagal a szdjon at adott
kortikoszteroidokra, és rendszerint helyileg adott immunszuppressziv
szerekkel (kendccsel) és gyulladascsokkentbkkel is kezelni kell. A
terdpiads valasz lassu, és az elvaltozasok fajdalmasak lehetnek. Ujabban
beszamoltak arrél, hogy egyedi esetekben az IL-1-et vagy a TNF-et
gatld Uj bioldgiai szerek hatdsosak voltak mind a pyoderma, mind az
izUleti gyulladas kezelésére és a kilujuldas megelbzésére. Mivel a
betegség ritka, kontrollalt klinikai vizsgalatokat még nem végeztek.

2.5 Melyek a gyogyszeres kezelés mellékhatasai?

A kortikoszteroid-kezelés testsulygyarapodast, az arc megduzzadasat
és hangulatvaltozasokat okoz. Ezeknek a szereknek a hosszu ideig
torténd alkalmazdasa a hosszndovekedés lelassulasaval és
csontritkuldssal jarhat.

2.6 Mennyi ideig tartson a kezelés?

A kezelés rendszerint az iztleti gyulladas, illetve a bortinetek
kidjuldsdanak megakadalyozdasara iranyul. A gydgyszereket altaldban
nem kell folyamatosan alkalmazni.

2.7 Mi a helyzet a nem konvenciondlis (nem szokvanyos),
illetve kiegészito terapiakkal?
Publikaciokban nem szamoltak be hatasos kiegészitd terapiakrol.
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2.8 Mennyi ideig tart a betegség?
A betegek allapota altalaban javul az életkor elérehaladtaval, és a
betegség tiinetei elmulhatnak. Ez azonban nem minden betegre igaz.

2.9 Milyen a betegség hosszu tavu prognozisa (elorelathato
kimenetele és lefolyasa)?

A tinetek enyhllnek az életkor el6rehaladtaval. Mivel azonban a PAPA
szindréma nagyon ritka betegség, a hosszu tavu progndzisa nem
ismert.

3. MINDENNAPI ELETVITEL

3.1 Hogyan befolyasolhatja a betegség a gyermek és a csalad
mindennapi életét?

A heveny izlleti gyulladdsos epizddok korlatozhatjak a napi
tevékenységeket, a megfelel6 kezelésre azonban elég gyorsan
reagalnak. A pyoderma gangrenosum fajdalmas lehet, és meglehetdsen
lassan reagal a kezelésre. Ha a bOr érintettsége lathatd testrészeken
(pl. az arcon) nyilvanul meg, ez nagyon megyviselheti a betegeket és
szuleiket.

3.2 Mi a helyzet az iskolaval?

Létfontossagu, hogy a krénikus betegségben szenvedd gyermekek
tanittatasa folytatdédjon. Van néhany tényez6, amely problémat
jelenthet az iskolalatogatas kapcsan, ezért fontos, hogy elmagyarazzuk
a tanaroknak a gyermek esetleges sziikségleteit. A szil6knek és a
pedagogusoknak minden télik telhet6t meg kell tennitk azért, hogy a
gyermek akadalytalanul részt vehessen az iskolai tevékenységekben,
hogy sikeres legyen a tanulasban, tarsai és a felnéttek egyarant
elfogadjak és becsuljék. A jovébeli munkahelyi beilleszkedés nagyon
fontos a fiatalok szamara, ezért ennek el6segitése a kronikus
betegségben szenveddk altalanos elldtasanak egyik célja.

3.3 Mi a helyzet a sportolassal?
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A beteg tlUr6képességének megfeleld tevékenységek végezhetdk. Az
altaldnos javaslat az, hogy a betegek sportolhatnak, és bizni kell abban,
hogy abbahagyjak, ha megfajdul eqgy iziletlik. A testnevel6 tanaroknak
azt kell tanacsolni, hogy igyekezzenek megeldzni a sportsértléseket,
kilonosen a serduléknél. A sportsérilések eldidézhetnek izlleti vagy
bérgyulladast, de azokat azonnal lehet kezelni, igy az esetleges testi
egészségkarosodas sokkal kisebb mértékl, mint a lelki megprdébaltatas,
amit a sportolastdél valé eltiltds okozna.

3.4 Milyen étrend sziikséges?

Az étrendre vonatkozdan nincsenek kulon javaslatok. A gyermeknek a
koranak megfeleld, kiegyensulyozott étrendet kell kdvetnie. A kell§
mennyiséqgl fehérjében, kalciumban és vitaminokban gazdag,
egészséges, kiegyensulyozott étrend minden, ndvésben |évl gyermek
szamara ajanlott. A tulevést kerllnie kell azoknak a betegeknek, akik
kortikoszteroidokat szednek, mivel ezek a gyégyszerek fokozhatjdk az
étvagyat.

3.5 Befolyasolhatja-e az éghajlat a betegség lefolyasat?
Nem.

3.6 Kaphat-e védooltast a gyermek?

Igen, a gyermek kaphat és kapnia kell véddoltasokat; a kezel6orvost
azonban tajékoztatni kell él8 kérokozot tartalmazo vakcina beadasa
el6tt, hogy személyre szabott tanacsokat adhasson.

3.7 Mi a helyzet a nemi élettel, a terhességgel és a
fogamzasgatlassal?

A jelenlegi szakirodalom nem tartalmaz erre vonatkozé informacidkat.
Altaldnos szabély, hogy més autoinflammatorikus betegségekhez
hasonldan, a bioldgiai szereknek a magzatot érintd esetleges
mellékhatasai miatt érdemes tervezni a teherbe esést annak
érdekében, hogy a kezelést el6re be lehessen allitani.
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