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PAPA症候群 
第？版本

 1.什麼是PAPA 

 1.1它是什麼？ 
化膿性關節炎、壞疽性膿皮病和痤瘡（Pyogenic Arthritis, Pyoderma gangrenosum , Acne）
英文首字母的縮寫為PAPA。它是一種遺傳性疾病。本病三個特徵性的症狀包括反復發作的關節炎、壞疽性膿皮病的皮膚潰瘍、和囊腫
性痤瘡。

 1.2發病率是多少？ 
PAPA症候群非常罕見。文獻中只描述過極少數的病例（小於10）。本病發病率不明確，現在統計的資料可能低於其真實的發病率。
PAPA男女發病率相同，通常好發於兒童。

 1.3本病病因是什麼？ 
PAPA症候群是一種遺傳性疾病，是由於PSTPIP1基因突變所致。基因突變改變了基因轉譯的蛋白質的功能；這種蛋白質在發炎
的調節中起著重要的作用。

 1.4這個病遺傳嗎？ 
PAPA症候群是常染色體顯性遺傳疾病。這就意味著其與性別無關。同時意味著患者的父母之一至少會表現出本病的一些症狀，通常一
個家庭會有一個以上的人患病，每一代也會有數個人患病。如果患有PAPA症候群的患者打算要寶寶，寶寶患有PAPA症候群的機率
為50%。

 1.5為什麼我的孩子會得此病？它能預防嗎？ 
兒童是通過他的/她的攜帶PSTPIP1基因突變的父母遺傳而得的此病。攜帶突變基因的父母會/不會表現出本病所有的症狀。本病不
能預防，但症狀可以治療。
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 1.6它傳染嗎？ 
PAPA症候群不會傳染。

 1.7其主要的臨床表現是什麼？ 
本病最常見的症狀是關節炎、壞疽性膿皮病和囊腫性痤瘡。這三種症狀很少同一時間出現在同一個病人身上。在兒童，關節炎常常是最早
出現的症狀（首次出現該症狀的時間為1歲至10歲）；在疾病的某一階段先影響一個關節。受影響的關節腫脹、疼痛、發紅。臨床表現
類似於化膿性關節炎（由於細菌感染所致的關節炎）。PAPA症候群的關節炎可以引起關節軟骨和關節周圍骨質的破壞。大面積的皮膚
潰瘍，就是所謂的壞疽性膿皮病，通常此出現的時機稍晚，大腿皮膚為最常受影響的部位。囊腫性痤瘡常常出現在青春期，持續至成年，
多發生於面部及軀幹。皮膚或關節輕微的損傷會使症狀加重。

 1.8每個病童疾病表現相同嗎？ 
每個病童疾病表現不盡相同。攜帶突變基因的患者可能不會表現出本病的所有症狀，或者是僅表現出非常輕微的症狀（外顯率的差異）。
此外，隨著兒童年齡的增長，症狀會逐漸改善。
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