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1. CO JE PAPA

1.1 Co to je?

Skratka PAPA je odvodena zo sUboru priznakov: Pyogénna artritida,
Pyoderma gangrenosum a Akné. Ide o geneticky podmienené
ochorenie. Triada symptédmov charakterizujlica toto ochorenie zahrna
opakujucu sa artritidu, kozné vredy zname ako pyoderma gangrenosum
a cystické akné.

1.2 Aké je to casté?

PAPA syndrom sa zdda byt velmi zriedkavy - bolo popisanych len velmi
malo pripadov. Frekvencia tohto ochorenia nie je presne znama a méze
byt podhodnotena. PAPA postihuje rovnako zeny aj muzov. Obycajne sa
ochorenie prejavi v detstve.

1.3 Co spdsobuje toto ochorenie?

PAPA syndrom je geneticky podmienené ochorenie vyvolané mutaciou v
géne oznacovanom PSTPIP1. Mutacia vyvola zmenu funkcie bielkoviny,
ktord reguluje zapalovy proces.

1.4 Je dedicny?

PAPA syndrom sa dedi autozGmovo dominantne. To znamena, ze
ochorenie nie je viazané na pohlavie. Tiez z toho vyplyva, ze jeden z
rodicov ma aspon niektoré z priznakov ochorenia a zvacsa je v rodine
viac symptomatickych jedincov a to v kazdej generacii. Ak niekto s
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PAPA syndroémom planuje mat potomstvo, existuje 50%
pravdepodobnost prenosu tohto ochorenia na dieta.

1.5 Preco ma moje dieta toto ochorenie? Da sa mu predist?
Dieta zdedilo ochorenie od jedného z rodicov, ktory nesie mutaciu v
géne PSTPIP1. RodiC - nosi¢ mutacie moze, ale nemusi mat vSetky
priznaky ochorenia. Ochoreniu nie je mozné predist, daju sa liecit jeho
priznaky.

1.6 Je to infekcné?
PAPA syndrom nie je infekCny.

1.7 Aké su hlavné priznaky?

NajCastejsie priznaky tohto ochorenia su artritida, pyoderma
gangrenosum a cystické akné. Zriedka sa prejavuju vSetky tri sicasne.
Artritida sa objavuje zvacSa v skorom detstve (prva epizdda sa prejavi
medzi prvym aZ desiatym rokom Zivota), postihuje vacsinou jeden kib.
Tento kib opuchne, je bolestivy a zacervenany. Klinicky stav vyzera ako
septickd artritida (artritida vyvolana pritomnostou baktérii v kibe).
Artritida pri PAPA syndréme moéze viest k po$kodeniu kibovej chrupavky
a okolitej kosti. Velké vredy koze, zname ako pyoderma gangrenosum,
sa zacnU objavovat neskor a Casto postihuju dolné koncatiny. Cystické
akné sa zvacsa objavuje pocas adolescencie a moze pretrvavat do
dospelosti, s postihnutim tvare a trupu. Symptémy su zvacsa
provokované minimalnym Grazom kibu alebo koZe.

1.8 Je choroba rovnaka u kazdého dietata?

Choroba nie je rovnakd u kazdého dietata. Jedinec s mutdciou v géne
nemusi mat vSetky priznaky ochorenia, alebo prejavy mo6zu byt len
mierne (variabilnd penetrancia). Navyse sa m6zu menit, zvacsa zlepsit,
ako dieta rastie.
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