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PAPA症候群 
第？版本

 2.診斷和治療 

 2.1本病如何診斷？ 
如果一個孩子出現反復發作的伴有疼痛的發炎性關節炎，臨床表現類似於化膿性關節炎，對抗生素治療無效，那麼需要考慮PAPA症候
群的可能。關節炎和皮膚表現可能不會在同一時間出現，而且不是所有病童均出現上述兩種症狀。由於本病是常染色體顯性遺傳病，所以
對於家族史的詳細詢問非常必要，其他家族成員可能也會表現出本病的一些症狀。確診僅需要基因分析，確定PSTPIP1基因突變的存
在。

 2.2實驗室檢查的作用是什麼？ 
血液檢查：在關節炎活動期檢測紅細胞沉降率（ESR）、C反應蛋白（CRP）、血細胞計數常常是異常的。這些檢查提示發炎反應
的存在。但是上述指標的異常對於PAPA症候群的診斷是非特異性的。
關節液分析：在關節炎活動期，常常通過關節腔穿刺抽取關節液（就是所謂的滑膜液）。PAPA症候群患者的滑膜液是化膿性的（黃色
稠厚），中性粒細胞增高。特點類似於化膿性關節炎，但是細菌培養是陰性的。基因檢測：確診PAPA症候群的唯一方法就是基因檢測
，檢測PSTPIP1基因突變的存在。這個化驗僅需要少量的血便可進行。

 2.3本病能夠治療或治癒嗎？ 
PAPA症候群為基因突變所致的疾病，所以不能治癒。但是，本病可以進行藥物治療對關節的發炎反應進行控制，預防關節損害。皮膚
病變也是一樣，但是皮膚病變對於治療的反應較慢。

 2.4如何治療？ 
臨床表現不同，PAPA症候群的治療亦不同。關節炎的患者通常可以接受口服或者關節腔內注射皮質類固醇，效果較迅速。但是，治療
效果不佳時，關節炎會反復發作，需要長期使用皮質類固醇治療。壞疽性膿皮病經由口服皮質類固醇治療會有一定效果，也可以局部使用
免疫抑制劑和抗發炎藥物。皮膚病變經藥物治療的效果反應較慢，而且局部病變常會有疼痛感。近期，有報導示新型生物製劑如IL-1或
TNF抑制劑對於膿皮病和治療及預防反復發作的關節炎症有效。由於本病極為罕見 ，所以無法進行對照研究進行證實。
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 2.5藥物治療的副作用是什麼？ 
皮質類固醇治療可以導致體重增加、月亮臉和情緒改變。長期應用這些藥物治療可以導致生長發育延遲和骨質疏鬆症。

 2.6治療需要維持多久？ 
治療的目的是控制反復發作的關節炎和皮膚病變，不需要長期維持治療。

 2.7非傳統治療及輔助療法對於治療本病如何？ 
根據目前文獻，尚無有效的輔助治療。

 2.8疾病會持續多久？ 
本病患者隨著年齡的增長，症狀會有所好轉，臨床表現會逐漸消失。但是，不是所有的患者都會如此。

 2.9本病的長期預後如何？（預測預後和病程） 
隨著年齡的增長，症狀會減輕。但由於PAPA症候群是一個非常罕見的疾病，長期預後尚不明確。
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