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PAPA-syndromet

1. VAD ar PAPA?

1.1 Vad ar det?

Forkortningen PAPA star for pyogen artrit, pyoderma gangrenosum och
akne. Det ar en genetiskt orsakad sjukdom med tre typiska symtom:
aterkommande ledinflammation (artrit), en sorts hudsar som kallas
pyoderma gangrenosum och en form av akne som kallas cystisk akne.

1.2 Hur vanligt ar det?

PAPA-syndromet ar mycket sallsynt. Mycket fa fall har beskrivits. Vi vet
dock inte hur vanlig sjukdomen ar och den kan vara underskattad. PAPA
drabbar lika ofta man som kvinnor. Vanligtvis borjar sjukdomen under
barndomen.

1.3 Vad ar orsaken till sjukdomen?

PAPA-syndromet ar en genetisk sjukdom som orsakas av mutationer i
en gen som kallas for PSTPIP1. Mutationerna andrar funktionen av
proteinet som genen kodar for. Protein deltar i regleringen av det
inflammatoriska svaret.

1.4 Ar den arftligt?

PAPA-syndromet arvs autosomalt dominant. Autosomalt dominant
nedarvning innebar att om en av foraldrarna har sjukdomen, det vill
saga har en normal gen och en muterad gen, ar sannolikheten for saval
soner som dottrar att fa sjukdomen 50 procent. De barn som inte har
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fatt den muterade genen far inte sjukdomen och fér den inte heller
vidare.

1.5 Varfor har mitt barn denna sjukdom? Kan det botas?

Barnet har arvt sjukdomen fran den av féraldrarna som har en mutation
i genen PSTPIP1. Den foralder som har mutationen kan uppvisa alla
symtom av sjukdomen men ocksa vara symtomfri. Sjukdomen kan inte
botas men symtomen kan behandlas.

1.6 Ar den smittsamt?
PAPA-syndromet ar inte smittsamt.

1.7 Vilka ar de viktigaste symtomen?

De vanligaste symtomen pa sjukdomen ar ledinflammation (artrit),
pyoderma gangrenosum och cystisk akne. Det ar sallan som alla tre
symtomen finns samtidigt. Artriten brukar debutera tidigt i barndomen
(den forsta episoden noteras vanligen mellan 1 och 10 ars alder).
Vanligen drabbas bara en led vid varje episod. Den drabbade leden blir
svullen, smartande och rod. Kliniskt liknar detta artrit orsakad av
bakterier (septisk artrit). Artrit vid PAPA-syndromet kan orsaka skador
pa ledbrosk och ben. De stora hudskadorna, kallade pyoderma
gangrenosum, har oftast en senare debut och finns ofta benen. Cystisk
akne som vanligen upptrader under tonaren och kan kvarsta i vuxen
alder, drabbar ansikte och bal. Symtomen uppkommer ofta efter mindre
skador pa hud eller leder.

1.8 Ar sjukdomen densamma hos alla drabbade barn?

Sjukdomen ar inte densamma hos varje patient. En person som har
genmutationen behodver inte uppvisa alla sjukdomssymptomen, utan
kan ha mycket lindriga symtom (kallas for variabel penetrans).
Dessutom kan symtomen forandras over tid, vanligtvis forbattras de nar
barnet blir aldre.

2. DIAGNOS OCH BEHANDLING
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2.1 Hur stalls diagnosen?

Man bor overvaga diagnosen PAPA-syndromet hos ett barn med
upprepade episoder av smartsam artrit som kliniskt liknar septisk artrit
och inte svarar pa antibiotikabehandling. Artrit och hudmanifestationer
behover inte upptrada samtidigt. En detaljerad utvardering av familjens
sjukhistoria bor goras eftersom sjukdomen ar autosomalt dominant.
Nagon annan familjemedlem kommer sannolikt att uppvisa atminstone
nagra sjukdomssymtom. Diagnosen kan faststallas genom DNAanalys
av genen PSTPIPL.

2.2 Vad ar betydelsen av olika laboratorieprover?

Blodprover: sankningsreaktion (SR), C-reaktivt protein (CRP) och antalet
vita blodkroppar ar vanligtvis avvikande under episoder av artrit. Dessa
prover anvands for att pavisa inflammation. Dessa laboratorieavvikelser
ar inte specifika for PAPA- syndromet.

Ledvatskeanalys: Vid artrit brukar man gora en ledpunktion for att
analysera ledvatskan. Ledvatskan fran patienter med PAPA-syndromet
ar varig och innehaller ett 6kat antal neutrofila vita blodkroppar. Denna
avvikelse liknar septisk artrit men bakterieodlingar ar negativa.
Genetiskt test: det enda testet som entydigt kan bekrafta PAPA-
syndromet ar DNA-analys och pavisande av mutation i genen PSTPIP1.

2.3 Kan sjukdomen behandlas eller botas?

PAPA-syndromet kan inte botas, men symptomen kan behandlas med
lakemedel som kontrollerar inflammationen i lederna och forhindrar
ledskador. Detsamma galler for hudlesioner, aven om
behandlingssvaret ar langsamt.

2.4 Vilka behandlingsmgdjligheter finns?

Behandlingen vid PAPA syndrom ar olika beroende pa symtombild.
Artritepisoder svarar vanligtvis snabbt pa kortison antingen givet i leden
(intra-artikulara injektion) eller som tabletter. Ibland kan effekten bli
otillrédcklig och artriten aterkomma, vilket kan krava langvarig
kortisonbehandling med risk for biverkningar.

Pyoderma gangrenosum svarar i regel bra pa kortisontabletter och kan
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ocksa behandlas med lokala immunhammande och antiinflammatoriska
lakemedel (krdm). Behandlingssvaret ar langsamt och saren kan vara
smartsamma.

Behandling med nya biologiska [akemedel som hammar IL-1 eller TNF-
alfa har nyligen rapporterats vara effektiva i enstaka fall vid pyoderma
och for behandling och profylax av recidiverande artrit. Eftersom
sjukdomen ar sa sallsynt finns det inte nagra kontrollerade
behandlingsstudier.

2.5 Vilka biverkningarna har lakemedelsbehandlingen?
Kortikosteroidbehandling ar forknippad med tillfallig viktdokning,
ansiktssvullnad och humorsvangningar. Langtidsbehandling kan orsaka
tillvaxtstorning och benskorhet.

2.6 Hur lange ska behandlingen fortga?
Behandlingen ges vid behov och syftar till att kontrollera aterfall av
artrit eller hudmanifestationer.

2.7 Finns det alternativa behandlingar?
Det finns inga publicerade rapporter om effektiva alternativa
behandlingsmetoder.

2.8 Hur lange finns sjukdomen kvar?
Sjukdomen foérsvinner aldrig, men vissa individer mar battre med
stigande alder och symtomen kan till och med forsvinna.

2.9 Vad ar den langsiktiga prognosen vid sjukdomen?
Symtomen blir ofta mildare med aldern. Men eftersom PAPA-syndromet
ar en mycket sallsynt sjukdom &ar langtidsprognosen inte kand.

3. VARDAGEN

3.1 Hur kan sjukdomen paverka barnet och familjens dagliga
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liv?

De akuta episoderna av ledinflammation kan orsaka begransningar i
vardagen, men vid gynnsamt behandlingssvar endast kortvarigt.
Pyoderma gangrenosum kan vara smartsamt och svarar langsamt pa
behandling. Nar hudskador drabbar exponerade kroppsdelar (t.ex.
ansiktet) kan det vara besvarande for patienten och foraldrarna.

3.2 Hur gor man med skolan?

Sjukdomen paverkar sallan skolnarvaron. Skolpersonalen behdver
information om PAPA och barnets eventuella sarskilda behov. Det ar
viktigt att foraldrar och larare underlattar for barnet att delta i skolans
ordinarie verksamhet, bade fér kunskapsinhamtningen men lika viktigt
for den sociala samvaron. Att pa sikt komma in pa arbetsmarknaden &ar
ocksa viktigt for en ung patient och ar ett av malen vid vard av kroniskt
sjuka patienter.

3.3 Hur ska man forhalla sig till fysisk aktivitet?

Aktiviteter som tolereras kan utforas. Darfor ar den allmanna
rekommendationen att uppmuntra patienter att delta i idrottsaktiviteter
som inte orsakar ledvark men under dverinseende av idrottsledare i
syfte att forebygga idrottsskador. Detta ar sarskilt viktigt for vaxande
individer. Aven om idrottsskador kan framkalla led- eller hudbesvar kan
dessa behandlas snabbt med litet lidande i forhallande till vad det
innebar att hindras fran att idrotta och social samvaro pa grund av
sjukdomen.

3.4 Hur gor man med kost?

Det saknas specifika kostrad. Sedvanliga aldersadekvata
kostrekommendationer galler och osunda matvanor bor undvikas hos
patienter som tar kortikosteroider eftersom dessa lakemedel kan oka
aptiten.

3.5 Kan klimatet paverka sjukdomsférloppet?
Nej, det kan det inte.
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3.6 Kan barnet vaccineras?
Ja, barnet kan och bor fullfolja ordinarie vaccinationsprogram. Innan

levande, forsvagat vaccin ges bor dock behandlande lakare informeras
for att ge rad i det enskilda fallet.

3.7 Hur gor man med sex, graviditet och preventivmedel?
Som en allman regel, liksom for andra autoinflammatoriska sjukdomar,
galler att det ar battre att planera en graviditet for att kunna eventuellt
andra behandlingen med tanke pa eventuell risk fér fosterskada.
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